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PM Riktlinjer for preimplantatorisk genetisk diagnostik (PGD)
vid 6kad risk for genetisk sjukdom

Socialstyrelsen har utgett foreskrifter och allménna rad om fosterdiagnostik och preimplantatorisk
genetisk diagnostik, SOSFS2010:XX som vagledning. 5 kapitlet, 8§ 1-4 reglerar preimplantatorisk
diagnostik som det diskuteras i detta dokument.

Detta dokument avser att tolka anvisningarna for att fa en samsyn i urvalet av patienter som skall
erbjudas PGD inom Sddra sjukvardsregionen givet de ekonomiska resurser som stéllts till
verksamhetens forfogande. Detta innebér att av resursskal maste prioriteringar ske och att antalet
tillfallen till PGD for det enskilda paret kan behtva begransas. Detta forslag till riktlinjer for Sédra
sjukvardsregionen har utarbetats tillsammans av Reproduktionsmedicinskt Centrum (RMC), Skanes
universitetssjukhus, Malmo och Genetiska Kliniken, Labmedicin Skane, Lund.

Grundldggande for att PGD skall diskuteras &r att det i familjen finns en &arftlig monogen sjukdom eller
ett barn med en kromosomavvikelse som kan understkas med de tekniker som ar tillgangliga.

Grundldggande ar ocksa att PGD skall betraktas som en fosterdiagnostisk metod jamforbar med
moderkaksprov (CVS) och fostervattenprov (AC), men att PGD kraver assisterad reproduktion (IVF)
for sitt genomforande. PGD bor darfor inte jamstallas med IVF efter infertilitetsutredning.

Bakgrund:

Preimplantatorisk genetisk diagnostik (PGD) ar en relativt ny metod fér embryo/(foster)-diagnostik
och skall skiljas fran preimplantatorisk genetisk screening (PGS). | bada fallen undersoks embryot
genom avlagsnande av 1-2 celler fran blastemet pa 8-cellstadiet.

Vid PGD indikation ar primart inte mojligheten for ett par att fa barn nedsatt; ofta ar detta bevisat
genom att de har ett barn med svart funktionshinder och/eller utvecklingsforsening. Vid PGD ar
utredningen riktad mot en i familjen redan kand eller misstankt sjukdom dar provrorsbefruktningen ar
en del av PGD-processen och inte relaterad till en infertilitetssituation. Metoden kraver ofta att man
gor sk. kopplingsanalys for att fa ett sakert resultat. For svenska erfarenheter, se Blennow et al.,
Léakartidningen nr 2008;105(14):1008.

Vid PGS utfors embryodiagnostiken som ett hjalpmedel till IVF med syftet att pa embryostadiet vélja
att aterfora embryon utan kromosomavvikelser i syfte att 6ka graviditetschanserna. Detta dokument
avser inte utnyttjande av PGS.

Om man har en 6kad risk for att fa barn med en arftlig sjukdom kan, vid normal fertilitet, det enklaste
sattet att fa ett friskt barn vara att bli gravid utan artificiell hjalp och sedan géra CVS/AC. Vid IVF kan
man forvanta sig att varje forsék har en sannolikhet om 35 procent att leda till ett fullganget barn; efter
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VID OKAD RISK FOR GENETISK SJUKDOM

PGD é&r den lagre, ca 25 procent. Enlig lag far PGD endast utforas vid allvarlig monogen eller
kromosomal sjukdom”. Begreppet allvarlig &r inte definierat i lagtexten.

Den sjukdom som &r aktuell for PGD maste vara mojlig att diagnostisera med de tillgangliga
metoderna. Detta innebdr i dagslaget att varje enskilt fall maste forundersokas for att kartlagga om det
i just detta fall finns genetiska markdrer som méjliggor en unik identifikation av de i undersékningen
ingaende anlagsvarianterna. Varje individ som kan vara aktuell for PGD erbjuds tre fulla
behandlingsomgangar. Om graviditet ej uppnatts efter detta skall orsaken varfor graviditet ej uppnatts
utredas. Erbjudandet galler varje gang patienten dnskar en graviditet.

For nérvarande utfors PGD vid Universitetssjukhusen i Stockholm och Goteborg.
Riktlinjer

Det skall finnas rutiner som sakerstaller att alla par som bar pa anlag for allvarlig monogen eller
kromosomal arftlig sjukdom innan PGD erbjudits muntlig och skriftlig information. Detta kan uppnas
om paret far kvalificerad genetisk vagledning kombinerad med information om PGD-metodens
mojligheter och begransningar i forhallande till andra mojligheter till fosterdiagnostik.

Ett par som soker information om fosterdiagnostik for en arftlig sjukdom i familjen skall alltid
informeras om majligheterna till att i en spontan graviditet fa utfort CVS/AC da detta ger storst
sannolikhet att fa en fullgangen graviditet med ett friskt barn. Endast om det finns starka psykologiska
eller etiska skél bér PGD aktivt erbjudas som férstahandsval. Dock bér PGD vara ett ¢vervagt
alternativ vid varje 6nskad graviditet vid kand risk for att fa ett barn med en allvarlig monogen eller
kromosomal sjukdom.

PGD é&r en mojlighet som specifikt bor diskuteras om paret haft ett eller flera avbrytanden efter
CVS/AC med sjukt foster, eller att undersékningarna kan ha bidragit till spontant missfall.

Begreppet allvarlig monogen sjukdom eller kromosomavvikelse &r i lagtexten inte ndrmare definierat.
Den definition som efter diskussioner i RMCs etiska rad ansetts mest svara mot lagtexten gor att PGD
i forsta hand bor diskuteras vid sjukdomstillstand med debut i de tidiga barnaaren och som leder till ett
allvarligt funktionshinder eller tidig dod. For sjukdomar med debut i vuxenaren bor utnyttjande av
PGD begransas till sjukdomar dar det i dagslaget inte finns nagon férebyggande eller botande
behandling att erbjuda. Vid dominant nedarvda sjukdomar skall ”grand parental exclusion testing”
vara en mojlighet.

Den slutgiltiga medicinska bedémningen inom Region Skane om PGD skall erbjudas gérs av lakare
vid RMC i samrad med lakare vid Genetiska kliniken. Varje enskilt fall bedéms individuellt med
hansyn till sjukdom och sjukdomserfarenhet i familjen. Som grund fér bedomningen kan ovanstaende
riktlinjer vara en hjalp. Vid behov av hjalp med etisk analys star Sodra sjukvardsregionens etikgrupp
vid RMC till forfogande for en dialog.

Detta dokument &ar uppréttat i mars 2010 efter diskussion med representanter for RMC, Malmd, Sodra
sjukvardsregionens etikgrupp vid RMC och Genetiska kliniken, Lund. Dokumentet reviderades i maj
2013.

Malmd och Lund i maj 2013.
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