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Remissvar fran SFOG angaende:

SOSFS 2007; ”Foreskrifter och allmanna rad om
fosterdiagnostik och preimplantatorisk genetisk
diagnostik™ och ”Genetiska undersdkningar i halso- och
sjukvarden”

Den enskilt viktigaste fragan — namligen precisering av vilken fosterdiagnostik som bor
erbjudas till alla gravida kvinnor i Sverige — saknas helt. Det finns idag stort vetenskapligt
stod for att alder som urval for fordjupad fosterdiagnostik med avseende pa
kromosomavvikelser bor ersattas med kombinerat test till alla gravida (se nedan). | vara
nordiska grannlander Finland (Medicinalstyrelsen) och Danmark (Sundhetsstyrelsen) har man
pa ett framsynt och tydligt sétt preciserat detta. For att uppna kravet pa vard pa lika villkor i
vart land kravs tydliga foreskrifter dar det inte rader ndgon tvekan om vad som avses med t.ex
"Okad risk for kromosomavvikelse” (se nedan). SFOG anser att remissforslaget maste
omarbetas och kompletteras i enlighet med nedanstaende synpunkter.

Overgripande synpunkter

Principiellt anser vi att det skapar otydlighet att fosterdiagnostik och preimplantatorisk
diagnostik tas upp i samma foreskrifter. Fosterdiagnostik berér 100 000 fall arligen medan
preimplantatorisk diagnostik berdr ca 50 fall per ar.

Uppdelningen i ett avsnitt om allmén information om fosterdiagnostik och ett avsnitt om
information till gravida kvinnor med 6kad risk for kromosomavvikelse &r oklar eftersom man
inte klargdr vad man menar med Okad risk for kromosomavvikelse.

Vi vill framhalla att fosterdiagnostik och preimplantatorisk diagnostik ska bedrivas med god
kvalité, vara tillganglig pa lika villkor, bygga pa respekt for patientens sjalvbestammande och
integritet och motsvara behovet av kontinuitet och sékerhet (HSL 1982:763), samt att tillgang
till information &r ett krav for informerat val av diagnostik (HSU:2000).

Riskvardering for kromosomavvikelser

Det primdra dr att "alla gravida skall erbjudas allméan information om fosterdiagnostik” (2 kap
Grundlaggande bestammelser 1 § (SFS 2006:351). Var tolkning ur rattviseaspekt ar att
tillgangen till information ska vara lika oavsett kvinnans alder, utbildning, ekonomi,
boendeort eller kulturell bakgrund. Den sedan 1970-talet anvanda aldersgransen >35 ar som
riskkriterium for fosterdiagnostik, har nu forandrats i och med nya metoder for riskvardering.
| detta &r det av storsta vikt att principen om ménniskors lika vérde inte hotas. SMER (Etiska



fragor kring fosterdiagnostik, 2006) sammanfattar att sedan introduktionen av
fosterdiagnostik i storre omfattning sa har det inte lett till att "individer med funktionshinder
utsatts for diskriminering och stigmatisering i nagon 6kad omfattning”. Risken for
indikationsglidning bor dock standigt uppméarksammas. Med utgangspunkt av SBU:s
genomgang av kunskapslaget av nu tillgangliga riskvarderingsmetoder for fosterdiagnostik
(Metoder for tidig fosterdiagnostik, 2006) &r var bedémning &r att de nu evidensbaserade
metoderna inte kvalitativt skiljer sig fran tidigare metoder avseende manniskovardesprincipen
Den metod med hogsta evidensgradering dvs. nackuppklaringsundersékning kombinerad med
biokemisk undersokning, jamfort med radande med det fasta kriterier (kvinnans alder),
innebar att farre invasiva tester behdver goras (farre fostervatten-/moderkaksprov per
prenatalt upptéckt fall med kromosomavvikelse). Detta medfor farre missfall av friska foster.
De nya metoderna for riskvardering infor fosterdiagnostik ar éverstimmande med att alla
kvinnor ska erbjudas information for att kunna gora ett informerat val. SFOG anser att de
allmanna raden bor konkretiseras sa att det tydligt framgar att och pa vilket satt Vardgivaren
bor kunna erbjuda alla kvinnor som sa 6nskar screening fér kromosomavvikelse och andra
fostermissbildningar.

Det informerade valet

Den gravida kvinnans informerade val/samtycke utgor en vasentlig del av den etiska grunden
for att bedriva fosterdiagnostik. De allménna raden bor darfor utformas sa att de sakerstéller
denna grundl&dggande princip.

Det ar angelaget att det tydligare skrivs att det & médrahalsovarden som har
informationsuppdraget och att modrahélsovarden ska utveckla informationsmaterial i samrad
med omradena ultraljudsdiagnostik, provtagning for fosterdiagnostik och klinisk genetik.

Verksamhetschefens ansvar for information anges tydligt i foreskrifter 3 kap 6 8. SBU
framhaller betydelsen av informationen ges individuellt, d.v.s. det som anges under Allménna
rad bor vara en dialog mellan vardgivaren och kvinnan och hennes partner. Vi vill dock
framhalla att kunskapslaget om informationens utformning och betydelsen av professionellas
kunskaper och attityder for kvinnans informerade val annu har brister. Metodutveckling och
kunskapsgenerering &r av storsta betydelsen harvidlag. Sarskilt maste beaktas informationen
till gravida kvinnor med utlandsk bakgrund.

Har vill vi framhalla betydelsen av att information sker i en fler-stegsmodell, dar barnmorskan
pa modravarden forst fragar kvinnan om hon 6nskar information om fosterdiagnostik och, om
sa ar fallet, forst darefter ger en 6versiktlig information enligt forslag 4 kap 18. Denna
paragraf, som galler kvinnans sjalvbestimmande, &r central for hela vardprocessen for
fosterdiagnostik och det borde framhallas tydligare att det ar frivilligt att ta emot information
och frivilligt att valja.

Kvalitet och patientsékerhet for fosterdiagnostik

Vid uppfoljning av verksamheten &r det viktigt att kunna kvalitetssakra alla led i
fosterdiagnostiken, inkluderande kvinnan och hennes partners upplevelse av information och
frivillighet, men dven kvaliteten pa de undersokningar som ingar i alla olika delar av
fosterdiagnostiska metoder. Mgjligheten att genomféra detta underlattas av att samma typ av
fosterdiagnostik erbjuds i hela landet och att det &r tvingande att delta i ett nationellt register
dar alla dessa parametrar registreras.



Vi vill framhalla att foreskrifterna for verksamhetschefens ansvar i kompetens och kvalitet for
vardgivare som erbjuder fosterdiagnostik (3 kap 5 § och 6 8), och hélso- och
sjukvardspersonalens ansvar 3 kap 8 8) kan behdva samordning inom landsting, regioner och i
landet.

Vi ser foreskrifterna och raden for att tillférsékra kvalitet och patientsékerhet (3 kap) som
mycket angelagna: a) att det ar vardgivarens ansvar att sakerstéalla kompetens; b) att det finns
objektivt och pedagogiskt utformad information; c) att det finns i organisationen finns
beredskap for att mota krisreaktioner; d) att det finns vél faststallda rutiner och
dokumentation. Vi vill podngtera att ur ett rattviseperspektiv ar detta ett ansvar for
vardgivaren som bor samordnas regionalt och nationellt. For denna verksamhet vill vi aterigen
framhalla betydelsen av vardregister for uppfoljning, utvardering och kvalitetssakring. Tyvarr
medger svensk lagstiftning inte internationell standard avseende registrering i vardregister.
Enligt SFS 2001:707 rensas patientregistret fran fullstandiga personnummer for alla kvinnor
som avbrutit graviditeten. Det innebar bristfallig mojlighet till uppféljning av
fosterdiagnostik, som inte aterfinns i andra skandinaviska lander. Vi foreslar darfor att
Socialstyrelsen gor ett fortydligande av det nationella ansvaret for uppratthallande 3 kapitlets
foreskrifter. Detta bor ske med upprattandet av ett nationellt kvalitetsregister for
fosterdiagnostik med urvalet kvinnor som valjer fosterdiagnostik déar forutom medicinska data
(med lankning till Misshildningsregistret och Cytogenetiska centralregistret), ocksa
patienternas erfarenheter och upplevelser dokumenteras.

Avseende Konsekvensbeskrivningen (51-2748/2007) vill vi slutligen framhalla att det torde
bli vasentligt 6kade kostnader for information bl.a. sprakproblematiken samt for remittering
av patienter. Dessutom bor beaktas att for “enskilda och sma vardgivare” innebér forslagen
ekonomiska och administrativa bordor.



Specifika kommentarer
1 kap. Tillampningsomrade och definitioner

2 8§ Genetisk undersokning kan goras dven av det obefruktade &gget s.k. polkroppshiopsi.
Detta bor tillfogas texten.

2 kap. Grundlaggande bestammelser

1 § Har saknas den dverordning av det informerade valet/samtycket som § 1 SFS 2006:351
stadgar: " Efter informationen bestammer kvinnan, i samrad med lakaren, om hon skall
genomga fosterdiagnostik eller genetisk fosterdiagnostik.” Det framgar inte heller hur det
konstateras att en kvinna har "en forh6jd medicinsk risk att foda ett skadat barn. Vi foreslar
darfor foljande andring:

”Alla gravida skall tidigt i graviditeten erbjudas allmén information om fosterdiagnostik.
Erbjudandet ska vara utformat sa att det framgar att det ar frivilligt att ta emot information
och frivilligt att efter information vélja om man vill genomga fosterdiagnostik och, i
samrad med vardgivaren, i sa fall med vilken metod. Kvinnor som har en medicinsk
konstaterad forhojd risk enligt anamnes eller ultraljud, eventuellt i kombination med
biokemisk undersdkning, att foda ett skadat barn skall erbjudas ytterligare information om
genetisk fosterdiagnostik.”

2 § Skrivningen utesluter helt PGS (PGD-screening) som ju faktiskt sker som vetenskapliga
studier. Det bor finnas en passus som accepterar PGS efter tillstdnd fran SoS el.dyl.

3 kap. Ansvar och rutiner for fosterdiagnostik och preimplantatorisk
genetisk diagnostik

Vardgivarens ansvar

1 § Allmanna rad
Evidensbaserade foreskrifter och allméanna rad ar avgorande for sakrandet av kvaliteten for
fosterdiagnostik. SFOG anser att det konkret bor sta vad som ska erbjudas och foreslar darfor
foljande omformulering:
"Vardgivaren bor kunna erbjuda alla kvinnor som sa énskar screening for
kromosomavvikelse och andra fostermissbildningar i form av
1. Kombinerat test dvs nackuppklarningsmatning med ultraljud kombinerat med
biokemisk serumundersokning i tidig graviditet (v10 — 14) alternativt serum
undersokning “kvadrupeltest i graviditetsvecka 15-22.
2. Ultraljudsundersdkning graviditetsvecka 16 — 20 for datering, upptackt av flerbérd och
for att upptéckt av anatomiska avvikelser hos fostret”

2 § Foreskrifter

Forslag till annan formulering angdende konsbestamning:
"Vardgivare far ej erbjuda fosterdiagnostik som har till enda syfte att ta reda pa fostrets
kon, savida det inte finns en kand arftlig konsbunden sjukdom i slakten.”



3 § Foreskrifter
”...informerats om en misstankt...” bor formuleras om till:
”...informerats om att en misstankt eller konstaterad genetisk avvikelse foreligger.”

3 § Allmanna rad
” ...erbjuds stod” bor formuleras om till:
”...erbjuds erforderligt stod”.

Verksamhetschefens ansvar:

5 § Foreskrifter

Vi foreslar foljande tillagg:
”Om ej erforderlig kompetens finns behdver ett remissforfarande goras till annan
vardgivare som kan tillhandahalla denna kompetens.”

6 § Foreskrifter

Vi foreslar andring av texten under punkt 1,”...dar sadan forekommer...” till
”...om sadant behov finns...”

Vi foreslar ytterligare fortydligande av frivilligheten efter punkt 1 — 3 med tillagg

4. att kvinnan och hennes partner uppfattat att man kan tacka nej till information och att
alla fosterdiagnostiska undersokningar ar frivilliga.”

6 § Allmanna rad

”Kvinnan och hennes partner bor erbjudas saval muntlig som skriftlig information samt dven
audiovisuell information” bor andras till:

” . ..helst &ven audiovisuell information...”

7 8 Foreskrifter
”... att patienternas integritet och vérdighet...” och ”...samt att den genetiska informationen
om patienten inte har...” bér formuleras om till:

” ... att patienternas integritet, autonomi och vardighet...” och ... samt féretagna
undersokningars resultat inte har ...”.

8 8 Foreskrifter

a) ”...ta stallning till vilka medicinska forutséttningar som skall galla...”, b) ”Ovriga
uppgifter...” ¢) ”...om det inte finns en k&nd &rftlig sjukdom...”, d) ”...l1&karen skall &ven
gobra en bedémning...” bor formuleras om till:

a) ... ta stallning till vilka medicinska villkor som skall galla”, b) ”... om det inte finns
nagon medicinsk indikation for att en 6kad risk for utvecklingsrubbning hos fostret skulle
foreligga.”, d) ”...l1&karen bor dock alltid infor ett beslut om férdjupad fosterdiagnostik i
samforstand med den gravida kvinnan géra en avvagning...” d) "Atgarder enligt dessa...”



8 § Allmanna rad.
Vi finner det oklart vad som avses med “férdjupad fosterdiagnostik.” Menas det invasiv
provtagning, erbjudande om riskvérderingsmetod eller fordjupad information? Vi foreslar att
man fortydligar texten i analogi med vart omformuleringsforslag i 3 kap 1 8.
”...ger uttryck for stark oro kan erbjudas diagnostiskt prov ” ”...trots konstaterat lag
medicinsk risk...” ”Den behandlande lakare bor alltid...”

4 kap. Fosterdiagnostik

Vi vill framhalla att nuvarande foreskrifter om information 4 kap 2 § & 3 § inte utgar fran
aktuellt kunskapslége. Ultraljud ar en undersokningsmetod for faststéllande av avvikelser for
fostret, samt en riskvarderingsmetod som tillsammans med biokemisk undersokning ger den
bésta evidensbaserade sannolikheten infor stallningstagande till s.k. invasiv undersdkning
med fostervatten-/moderkaksprov.

1 § Foreskrifter.

Texten bor fortydligas sa att det framgar att informationen ska ges vid forsta besoket pa
modrahalsovarden. Vi foreslar foljande andring:

”Den allmdnna informationen om fosterdiagnostik som skall erbjudas en gravid kvinna
skall lamnas vid forsta modravardsbesoket.”

Det bor framga att &ven annan vardgivare an lakare kan ge ytterligare information om

riskvérdering och fosterdiagnostiska metoder, under lakares ansvar. Detta galler i forsta hand

specialutbildade barnmorskor. Vi foreslar darfor foljande omformulering av 2:a stycket:
”F6r kvinnor som dnskar ytterligare information om olika riskvarderingsmetoder och
diagnostiska prov for fosterdiagnostik, ska medicinskt ansvarig lakare tillse att behovet

uppfylls.”

2 § Foreskrifter.

”Av information skall det d&ven framga” bor andras till:
”Av informationen skall det framga”

Punkt 1 ”...och diagnostisering...” bor andras till:
”och diagnostik...”

Punkt 1 vidare, efter ”...av flerbord,...”
”...samt for bedémning av fostrets morfologi.”

Punkt 2 ”...aven om undersokningen inte utfors i det syftet...” bor strykas med hanvisning till
slutsatserna i SBU:s rapport 1998 om rutinméssig ultraljudsundersokning i tidig graviditet.

Tillfogas ytterligare en punkt:
75, att ultraljudsundersokning tillsammans med biokemisk undersékning ger en
riskvérdering infor stallningstagande till fosterdiagnostisk undersékning.”



Rubriken for § 3
”Allman information om évriga riskvéarderingsmetoder” bor dndras till
”Allméan information om 6vriga metoder for fosterdiagnostik”.

3 § Foreskrifter.

Har framhalles "6vriga riskvarderingsmetoder, som t.ex. amniocentes (fostervattenprov),
chorionvillibiopsi (vavnadsprov fran moderkakan) med kromosomanalys av fosterceller ...”.
Dessa metoder ar diagnostiska metoder och inte riskvarderingsmetoder. Vi foreslar darfor
foljande andringar

1:a stycket &ndras till
”Den allmanna informationen om 6vriga fosterdiagnostiska metoder ska pa ett
oversiktligt satt beskriva metoder som t.ex. amniocentes (fostervattenprov),
chorionvillibiopsi (vavnadsprov fran moderkakan) for kromosomanalys av fosterceller
och riktad ultraljudsundersdkning av specialkompetent lakare”

2:a stycket andras till
”Vid informationstillféllet skall det betonas att undersdékningar normalt endast goérs om
det foreligger en Okad risk att fostret har en skada som kan upptackas med
fosterdiagnostik”

Rubriken for 4 §

Aven denna bor anpassas till underlydande text, forslag till ny rubrik:
”Information till gravida kvinnor med 6kad risk fér kromosomavvikelse, misshildning
eller genetisk sjukdom”

4 § Foreskrifter
| denna paragraf ar det oklart vad som asyftas; vad &r en medicinskt konstaterad forhojd risk?
Vad asyftas med en sérskild lakarundersokning?

5 § Foreskrifter

Oklart om denna paragraf syftar pa preimplantatorisk diagnostik. Det forsta stycket ar oklart

och bor erséttas med:
"Den gravida kvinnan skall informeras om att utgangspunkten vid valet av
undersokningsmetod styrs av vilken typ av riskokning som foreligger i det enskilda
fallet.”

2:a stycket ”...skall dven ges...” ersattes med
”...skall ges...”

5 § Allmanna rad

Dessa bor kompletteras i enlighet med danska Sundhetsstyrelsens riktlinjer (2004) med
erbjudande om kontakt med patientféreningar for barn med funktionshinder och information
om samhaéllets stodmajligheter.



Kvinnans beslut om undersékning

6 § Foreskrifter
Forslag till tillagg efter ... information och betanketid”
”...om sé& dnskas.”



5 kap Premiplantatorisk genetisk diagnostik

1 § Skrivningen sker i omvand ordning. Forst finns en genetisk risk. Darefter diskuteras
lamplig metod t.ex. PGD. Behandlingen skall alltsa ske utifran genetisk risk och inte utifran
om paret av annat skal genomgar IVF eller ej. Beslut om PGD skall saledes inte bero av
indikation for IVF och styras av landstingets regler for vem som skall fa tillgang till IVF.

2 § 1 Vi foreslar foljande tillagg efter "motiv till att begara diagnostiken,”

”...sarskilt om man avser fa ett barn med en sadan genuppséttning att barnet kan bli
donator av blodstamsceller till ett svart sjukt syskon.



Ang Socialstyrelsens foreskrifter och allmanna rad om genetiska
undersokningar i halso- och sjukvarden.

2 kap. Ansdkan om tillstand for genetiska undersokningar vid allmanna
halsoundersokningar

1 8 Ordet "neonataler” bor bytas ut med "nyfédda barn”.

3 kap. Ansvar och rutiner for genetiska undersdékningar
5 § Foreskrifter

Det &r mycket bra att det foreskrivs kompetens for att kunna “beméta etiska och andra
genetiska fragestéallningar som en patient kan komma att ha i samband med en genetisk
undersokning”. Vi vill dock framhalla att detta forutsatter resurstillskott.

6 § Allmanna rad

Stycket om information bor goras till foreskrift i 6 §, dvs stycket bor flyttas upp som en punkt
4 i foregaende paragraf.

4. Informationen skall utformas pa ett sddant satt att den enskildes uppfattar sin ratt att
samtycka till eller avboja erbjudandet om genetisk undersokning”

7 8§ Foreskrifter

Om den foreskrivna kontrollen att "genetisk information” inte lamnats ut till obehériga éar det
oklart om detta dven galler forsékringsbolag och arbetsgivare.

4 kap. Genomférande av genetiska undersokningar
7 8 Foreskrifter

Vi anser att "tillracklig alder” bor definieras till 18 ar.

Stockholm 2007-09-20

For SFOG

genom

Charlotta Grunewald UIf Hogberg
Ordférande Vice ordférande

| samarbete med representanter fran SFOGs Arbets- och Referensgrupper inom Etik,
Ultraljud, Fertilitet, samt intressegruppen for Modrahalsovard.
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