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Fragor kring handlaggning vid misstanke av genetisk sjukdom hos barn efter
tredjepartsdonation som potentiellt kan kopplas till donatorn blir allt vanligare i takt med
O0kande antal donationsbehandlingar i Sverige. Inom FertARG efterfragades utifran detta en
nationell rekommendation for handlaggning i dessa fall. En arbetsgrupp bildades som
analyserade olika aspekter inom detta omrade. | arbetsgruppen ingick representanter fran
samtliga offentliga IVF kliniker, representanter fran privata IVF kliniker samt genetiker.
Dokumentet belyser endast fragestallningar vid tredjepartsdonation. Dokumentet har
stamts av med chefsjurist inom Region Ostergdtland.

1. Donatorn

Utredning

Den primara utredningen gadllande forekomst av genetiska sjukdomar hos donatorn skiljer sig
mellan olika kliniker i Sverige.

Offentliga kliniker: Pa offentliga kliniker anvands nastintill enbart donatorer som ar utredda
pa offentlig klinik, mestadels den egna Vavnadsinrattningen. ”"Svensk Gamet Bank” (SGB)
projektet kartlade donatorutredningar pa offentliga kliniker bland annat med syfte att
harmonisera utredningarna éver landet, vilket i sin tur i framtiden ska underlatta utbyte av
gameter. Den genetiska utredningen pa offentliga kliniker skiljer sig fortfarande. Vissa
kliniker gor inga genetiska tester, vissa gor kromosomodling och/eller screening for cystisk
fibros, vissa testar utifran ursprungslandet t.ex. for thalassemi nar donator har sitt ursprung i
ett medelhavsland.




Privata kliniker: Donatorer som utreds av Vdvnadsinrattningen screenas for en panel av
recessiva sjukdomar. Panelens innehall skiljer sig mellan privata kliniker. Anvandning av
utlandska gametbanker ar vanligt.

Genetisk utredning/screening av donatorer bedoms av kliniska genetiker som mycket
tveksam. Risken att ett barn fods med t.ex. cystisk fibros ar I3ag, i Sverige ar incidensen cirka
1:5500. Utifran det ar "numbers needed to screen” hogt, vilket i slutdnden ar en ekonomisk
fraga. Samma resonemang galler kromosomodling i syfte att identifiera en frisk barare av en
strukturell kromosomavvikelse med prevalens pa 1:500 i befolkningen.

Ett barn med genetisk sjukdom féds efter donation

Ska donatorn fa besked om det fods ett barn med genetisk sjukdom efter donation?
Gruppen beddmer att donatorn bor informeras. | de fall dar en utredning gors finns en
skyldighet att informera donatorn kring resultat.

Ska donatorn utredas fér sjukdomen i fréga?
Utredning av donatorn och genetisk vagledning rekommenderas. Kliniken som har utrett
donatorn erbjuder donatorn remiss till Avdelning for klinisk genetik eller motsvarande.

Ska donatorn spdrras fér framtida anvéndningar ndr genetisk sjukdom upptdcks?
Gruppen beddmer det rimligt att avsta fran ytterligare anvandning av donatorn foér nya
mottagare. Vid kvarvarande frysforvarade embryon/énskemal om syskonbehandling med
samma donator rekommenderas konsultation av klinisk genetiker for att ta stallning
huruvida recipienten bor erbjudas anlagstest innan ny frysembryotransfer 6vervags.

Hur gér man i de fall donatorn har flyttat utomlands?

Det beddms vara av stort varde att donatorn redan i samband med utredningen informeras
om vikten av att underratta Vavnadsinrattningen vid eventuell flytt utomlands och om vikten
av att vara nabar for eventuell kompletterande utredning. Enligt lagstiftningen har
Vavnadsinrattningen en skyldighet att sdakerstalla att donatorn vid befruktningstillfallet ar vid
liv vilket endast kan ske vid koppling till ett folkbokféringsregister. Aven i de fall genetisk
testning av donatorn ar indicerad behéver denne/denna kunna bli kontaktad.

Det kan vara en praktisk utmaning att uppratthalla sekretessen mellan de olika parterna och
samtidigt garantera en saker genetisk analys. Kopplingen mellan donatorn och barn(en) far
inte vara identifierbar utanfor den behandlande Vavnadsinrattningen. Ett forslag ar att
Vavnadsinrattningen som initierar utredningen fungerar som formedlande instans. Sedan
fors diskussion med mottagande instans om hur prov ska férmedlas utan att kopplingen
mellan donator och t.ex. barn som ska anlagstestas framgar av provremissen.

2. Recipienten

En recipient som har fétt ett barn med genetisk sjukdom kopplat till donatorn
Behandlande klinik bor erbjuda recipienten genetisk vagledning pa Avdelning for klinisk
genetik eller motsvarande, som utifran grundrisken tar stallning till om genetisk testning av
recipienten ar indicerad eller inte. Information ges dven kring anvandning av eventuellt
kvarvarande frysférvarade embryon vid dnskemal om helsyskon samt om majlighet till



fosterdiagnostik vid framtida graviditeter. Syskonbehandling med annan donator kan
Overvdgas som alternativ.

En recipient som har fatt ett friskt barn/friska barn déir det finns kinnedom om barn med
genetisk sjukdom efter donation med samma donator i annan familj/ andra familjer

Ska samtliga recipienter informeras?

Vagledning av klinisk genetiker rekommenderas for att ta stallning till detta. Gruppen
beddmer att recipienten alltid bor informeras i fall av dominant nedarvda sjukdomar. Vid
recessiva sjukdomar far man i team, forslagsvis tillsammans med genetiker, ta stallning till
om denna information ar av varde for 6vriga recipienter eller endast skapar oro.

Ska recipienten testas for sjukdomen ifréga?

Infor transfer av eventuellt kvarvarande embryon bor genetisk vagledning erbjudas. Vid
denna tas stdllning om genetisk testning ar indicerad eller inte. Svensk forening for
medicinsk genetik och genomik anvander en risk kring 1:800 som grans fér om utredning for
bararskap av autosomal recessiv sjukdom hos recipient ar indicerad inom offentlig vard.

3. Barn med genetisk sjukdom kopplat till donatorn

| de fall det fods ett barn med genetisk sjukdom efter donation rekommenderas genetisk
vagledning vid Avdelning for klinisk genetik eller motsvarande for att ta stallning till om
donator samt andra familjer som har fatt barn med samma donator bér informeras.

4. Utlandska Gametbanker
Det generella problemet ar att gameter distribueras éver hela varlden utan kannedom om
eller grans for hur manga barn en donator far ge upphouv till.

Ett sjukt barn fods med genetisk sjukdom efter donation

Ett problem som har forekommit ar att utlandska gametbanker pa tveksam grund kraver
utredning av samtliga recipienter nar en donator visat sig vara barare av autosomalt recessiv
sjukdom, utan att ta ansvar for detta, vare sig praktiskt eller finansiellt.

Kan gametbanker krdva utredning av recipienter?
Den gemensamma uppfattningen i gruppen ar att det inte kan kravas.

Vem ska finansiera utredningen av recipienter?

Den gemensamma uppfattningen i gruppen ar att kliniken som utreder donatorn dven bor
ansvara for att ordna genetisk vagledning och om detta ar indicerad aven genetisk utredning
av recipienter. Banker verkar dock motsatta sig detta. | dessa fall bedéms det rimligt att
kliniken som har anvant banken/donatorn ansvarar for ovanstaende.

Kan gametbanker kréva destruktion av kvarvarande embryon?
Gemensamma uppfattningen ar att destruktion av embryon i normalfallet inte ar indicerat
och inte heller kan kravas av banken.



