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Vad &r ett presymptomatiskt genetiskt test?

Denna information avser presymptomatisk genetisk testning for

tillstand andra an cancer. Vi har stéllt samman den for att du

skall kunna fa svar pé fragor som:

1 Vad ar ett presymptomatiskt test?

1 Varfor bestammer sig vissa manniskor for att genomga ett?

1 Vad bor jag veta och tanka pad om jag Overvager att
genomga ett test?

Del 1. Om vara gener

For att forstd vad ett presymptomatiskt test ar sa ar det bra att
veta vad gener och kromosomer ar.

Gener och kromosomer

Vara kroppar ar uppbyggda av miljontals celler. De allra flesta
cellerna innehaller en komplett uppsattning av gener som
fungerar som instruktioner som reglerar var tillvaxt och hur vara
kroppar ska fungera. Generna &r ocksa ansvariga fér manga av
vara arftliga egenskaper sadsom 6gonfarg, blodgrupp och langd. |
varje cell finns det tusentals gener och vi arver alltid tva kopior
av varje gen, en fran var mor och en fran var far. Det ar darfor vi
ofta har drag fran bada vara foraldrar.

Generna ar organiserade i sma tradlika strukturer som kallas
kromosomer. Vanligtvis sa har vi 46 kromosomer i varje cell. En
uppsattning av 23 kromosomer arver vi fran var mor och den an-
dra uppsattningen av 23 kromosomer arver vi fran var far. Detta
far till foljd att vi har dubbla uppsattningar av 23 olika kromo-
somer, kallade de 23 kromosomparen. Kromosomerna och dar-
for generna bestar av en kemisk substans kallad DNA.
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Det kan vara till hjalp att ta ett beslut om testning nagon gang i
framtiden aven om det inte behover vara definitivt. T.ex. sa kan
besluta dig for att inte gbra testet oavsett vad som hander, innan
du fyllt 30 ar. Pa sa satt kan du lagga fragan at sidan ett tag och
for att ta upp den i framtiden.

Nar du val fatt testresultatet sa finns det ingen atervando. Det ar
darfor viktigt att du ar saker pa ditt beslut och att du har
diskuterat detta med en genetisk specialist. Kom ihag att du
aldrig har forbundit dig att genomga testning genom att boka en
tid for diskussion genetisk specialist.

For mer information:

Sodra sjukvardsregionen:

Genetiska kliniken
Universitetssjukhuset i Lund

221 85 Lund

Tel: 046-17 33 62; Fax: 046-13 10 61

Syddostra sjukvardsregionen:

Kliniskt genetiska avdelningen
Universitetssjukhuset i Linkdping
581 85 Link%ping
Tel: 013-22 31 27; Fax: 013-22 31 60

Vastra Goétalandsregionen:

Klinisk Genetik

Sahlgrenska Universitetssjukhuset/Sahlgrenska

413 45 G°teborg

Tel: 031-343 44 14 / 031-343 42 06 (sekr); Fax: 031-84 21 60
www.sahlgrenska.se/sv/SU/

Uppsala Orebroregionen:
Klinisk Genetik
Rudbecklaboratoriet
Akademiska barnsjukhuset
751 85 Uppsala



14
Forsakring

Forsékringsbolag vill ofta att du ska
deklarera dina medicinska data om dig
och din familj nar du ansdker om
sjukforsakring. Den typ av information
de har ratt att fa tillgang till kan variera
med typen av forsakring. Du bor ta reda
pa om detta innebar de genetiska test
du har tagit eller skall ta i framtiden med
avseende pa den forsakring du ansoker
om. Fraga din genetiska vagledare och konsultera &ven
eventuella lagtexter. | Sverige har i de flesta fall forsakringsbolag
inte ratt till att fraga om du genomgatt ett presymptomatiskt test.

Ekonomi

Att leva med en genetisk sjukdom kan vara svart ekonomiskt. Du
kan vara oférmdgen att arbeta under langa perioder eller kanske
maste upphora med ditt arbete helt. Partners och andra
familiemedlemmar kan finna det svart att alternera mellan att ta
hand om sin narstaende och att arbeta. For vissa sa kan dock ett
genetiskt test innebéra att de kan planera ekonomiska och andra
praktiska aspekter av sin framtid.

g) Nar ska jag testa mig?

Om du bestammer dig fér att genomga ett genetisk test sa valj
en tid att utfora det nar yttre faktorer ar sa gynnsamma som
mojligt. Skilsmassa, uppbrott, stressiga situationer pa jobbet etc.
ar situationer dar du bor undvika att genomga testning. Pa
motsvarande satt bor du undvika att testa dig i samband med
andra familjehandelser som brollop eller barnafédande som
kommer paverka din livssituation avsevart. Det &r en god idé att
planera vad du ska gora den dag du mottar testresultaten,
eftersom det troligen kommer paverka dig kanslomassigt, vad an
testet sager.

Bild 1: Gener, kromosomer och DNA

Kromosomerna bestar
av gener

© Clinical Skills Ltd

Ibland arver vi en férandring (mutation) i en (eller bada) kopiorna
av en gen som far den att upphora att fungera normalt. Detta kan
orsaka en genetisk sjukdom eftersom genen inte langre ger
korrekta instruktioner till kroppen. Det finns tusentals genetiska
sjukdomar och tillstand; nagra exempel ar cystisk fibros,
muskeldystrofi och Huntingtons sjukdom. Vissa av dessa
tillstdnd framtrader vid fodseln medan andra visar sig forst
senare i livet. Denna broschyr kommer foretradesvis att bertra
tillstdnd som visar sig senare i livet.

Del 2 Om testet
Vad ar ett presymptomatiskt genetisk test?
Ett presymptomatiskt test kan ge information om en person

kommer att utveckla eller har stor sannolikhet att utveckla ett
specifikt genetisk tillstand, vanligtvis i vuxen alder. Test for dessa
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tillstind ut f °r s vanligtvis p- ettt
analyseras i ett genetiskt laboratorium for att se om det finns
forandringar i den genen eller de generna som &r associerade
med tillstandet. | broschyren Vad hander i ett genetiskt
laboratorium?  finns mer information om hur generna blir
analyserade.

Varfor évervaga om jag skall genomga ett presymptomatiskt
genetiskt test?

Om det finns en genetisk sjukdom i din familj eller slakt och
genen som orsakar tillstdndet ar kand, da kan du ha maojlighet att
gora ett presymptomatiskt genetiskt test for att fa reda pa om du
arvt den forandrade genen. Du kan ha olika anledningar till att
gora undersokningen. Nagra exempel:

1. Tillstdndet kan forhindras eller dess symptom effektivt
behandlas.

2. TillstAndet kan inte forhindras eller dess symptom effektivt
behandlas men:

M Du vill veta for att kunna ta beslut om du skall skaffa
barn eller om du redan har barn, veta deras risk att ha
arvt tillstandet.

 Du tror att veta mer om din sannolikhet att fa
sjukdomen kan hjalpa dig att fatta ratt beslut om ditt liv
och den vard du behover.

1 Du ar den typ av person som
foredrar att veta mer om din
framtid och lever hellre med
sakerhet an osakerhet om vad
som komma skall.

e |
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komplikationer. Det & en god idé att tdnka igenom hur
testproceduren och olika testresultat kan paverka ditt férhallande
till din partner och andra familjemedlemmar eller slaktingar. Kom
ihag att i en slakt sa maste varje enskild person ga med pa att bli
testad. Det kan vara svart att fraga slaktingar om genetiska
tillstdnd och man kanske kanner att man inte har tillrackligt bra
kontakt for att fora fram det. Eller sa kan det vara jobbigt att
prata om sjukdomar som har forekommit langt tidigare och man
river upp gamla sar. Genetiska vagledare och specialister finns
tillgangliga att ge dig rad i sddana situationer.

En del ménniskor vill veta om sin genetiska riskstatus eftersom
de varnar om sina familjemedlemmar. Andra slaktingar kanske
inte vill genomga genetisk testning eftersom de foredrar att inte
veta nagot om sin risk. Du maste vara uppmarksam pa detta
eftersom du kan vidarebefordra ovalkommen information till
slaktingar som inte vill veta. Man skall alltid komma ihag att
medlemmar av samma slakt eller till och med familj kan ha olika
asikter om genetisk testning och dessa asikter maste alltid
respekteras. Genetisk testning kan ocksa avsloja
familjehemligheter som adoption och faderskap (dvs. att den
biologiska fadern inte ar den man tidigare trott). Detta eftersom
processen tittar pa familjehistorien och det kan visa sig att du
inte delar genetiskt arv med vissa familjemedlemmar. Detta ar en
viktig aspekt som man skall komma ihag innan man beslutar sig
om genetisk testning.

f) Konfidentialitet, férsakring och ekonomi
Konfidentialitet
Tillgang till dina genetiska testresultat ar konfidentiella. Din

lakare ar inte tillaten att prata med nagon om dem eller fora dina
testresultat vidare utan ditt tillstand.
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Finns det nagot satt att undvika att mina barn far
sjukdomen?

For vissa genetiska tillstand sa finns det mdjlighet att under
graviditeten se om fostret har arvt den férandrade genen, sa
kallad prenatal- eller fosterdiagnostik. Mer information om detta

finns i broschyren Vad ar ett genetiskt test? . Om du k& nn

detta kan vara ett alternativ sa tala med din doktor om det finns
nagot sadant test tillgangligt for tillstandet du &r berord av. Det ar
viktigt att du gor detta i god tid innan du eller din partner blir
gravid, eftersom det kan ta flera manader for det genetiska
laboratoriet att forbereda testet.

Vid vissa situationer sa kan det finnas majlighet att anvanda en
teknik som kallas preimplantatorisk genetisk diagnostik (PGD)
som ett alternativ till att testa fostret under graviditeten. Detta
innebar att ett par genomgar en provrorsbefruktning, dar
befruktade agg testas for att se om de har den foérandrade
genen. Endast embryon utan den férandrade genen blir insatta i
kvinnans livmoder. Detta ar en krdvande process och den passar
inte alla. FOr mer information om PGD och om den finns
tillganglig for dig s& kan du tala med en genetisk specialist.

e) Andra familjemedlemmar
| manga fall sa fors familjen eller slakten narmare varandra av att

de alla kan genomga genetisk utredning och man kan soka stod i
varandra. | andra fall sd orsakar processen spanningar och

Vilka tillstand kan undersdokas genom presymptomatisk
testning?

Det finns ett ant al tillst-nd

testning finns tillganglig. Nagra exempel ar:

1) Vissa cancerformer (fér mer information se broschyren
om Presymptomatisk testning 1 Cancer)

2) Tillstind som paverkar nervsystemet, neurologiska
sjukdomar som:
- Huntingtons sjukdom
- Hereditar ataxi och hereditar spastisk paraplegi

3) Tillstand som paverkar musklerna, neuromuskulara
sjukdomar som:
- Dystrofia myotonika
- Fascio-scapulo-humeral muskeldystrofi (FSHD)

4) Tillstdnd som paverkar hjartats funktion, till exempel:
- Hypertrof kardiomyopati
- Langt QT-syndrom

Vad menar Vi med Ari sko

| de flesta fall (cancer undantaget) sa betyder det att om du har
det forandrade anlaget s& kommer du att utveckla sjukdomen.
Dock ar det vanligtvis inte mdjligt, i alla fall i dagens lage, att
forutsaga vid vilken alder den kommer att visa sig, hur du
kommer att paverkas och hur snabbt symptomen kommer att
utvecklas.

Om du tror att du loper risk och O©vervager att utfora ett
presymptomatiskt test, sa skall du kontakta din genetiska
specialist.
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Den gentiska testproceduren

Innan du kan fA genomga ett presymptomatiskt test s maste
man ta reda pa om du befinner dig i riskzonen och vilken gen det
ar man ska understka vid testningen. Forst s kommer din
familjehistoria att stallas samman. Om en nara slakting till dig har
tillstandet sa kommer han eller hon att forst bli undersokt for att
forsoka hitta den specifika férandringen for din familj i den
undersokta genen.

Att genomga ett genetiskt test ar ditt val och du skall aldrig
kanna tvingad att genomga ett av vare sig vardpersonal, familj
eller vanner. Det ar ocksa en tidskravande process som kan
innebara ett flertal traffar med vardpersonal och manader av
vantan pa provsvaret fran laboratoriet. Du kan fa information
som ar ny foér dig och som kan upplevas som komplicerad och
svar att ta in. Det ar en god idé att ta med en stodperson, sdsom
en van eller din partner, vid dessa vardbesok. Du kanske kan be
dem att ta anteckningar under konsultationen. Det &r viktigt att
du far mojlighet att diskutera genetisk testning med en utbildad
genetisk specialist. De kommer att kunna ge dig all den
information du behover for att kunna gora det val som &r ratt for
dig. De kommer ocksa att ge dig mojlighet att diskutera
kanslomassiga aspekter och kan besvara andra fragor som
kommer upp.

Kom ihag att det inte finns ndgon atervando

efter att du har fatt dina testresultat. Det ar 5
darfor viktigt att noga tanka igenom i alla

fall de storsta fragorna innan du tar ett P\
beslut om testning. Nagra av dessa

diskuteras nedan och kan ge aspekter av
presymptomatisk testning, som ar viktiga

att tanka pa. Listan ar dock inte komplett

och det ar inte sakert att alla punkter ar

relevanta for din specifika situation.
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d) Dina barns risk

Vad testresultatet innebar for dina barn eller eventuella
framtida barn

Testresultatet kommer inte bara att forutsdga din egen risk for att
utveckla sjukdomen, det kommer ocksa att ge information om
dina barns sannolikhet att utveckla tillstandet.

Om testresultatet visar att du inte har arvt den specifika
genférandringen i din familj, s& har du ingen ¢kad risk for att
utveckla tillstandet jamfort med resten av befolkningen och dina
barn har heller inte det. Detta eftersom du inte kan foéra vidare en
genforandring som du inte bar pa til nasta generation.

Om undersokningsresultatet visar att du har det férandrade
anlaget sa kan dina barn ocksa ha arvt det och vara i riskzonen.
Ett barn ska vanligtvis inte genomga ett presymptomatiskt test
forran de ar over 18 ar. Om det inte finns nagra medicinska
vinster med att testa den som ar yngre sa anses det bast att
vanta till de ar gamla nog att sjalva fatta beslut om de vill
genomga undersoknigen. Undantaget ar da om det finns
specifika medicinska vinster med att utfora ett presymptomatisk
test pa ett barn.

Att diskutera en genetisk sjukdom
och presymptomatisk testning
med barn och ungdomar kan vara
mycket svart. De kan ha manga
fragor och det ar viktigt att svara
pa dessa fragor sa arligt som
mojligt med héansyn till deras %7
alder och mognadsniva.
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For andra manniskor sa innebar det att fa reda att de har en hog
risk att utveckla ett genetiskt tillstand att de hamnar i en
Aka2nsl om2 sesdly dalrlgm dehdagar ar bra och
andra daliga. Dock sa forlikas de flesta med sitt
undersokningsresultat och anvander det till att kunna géra upp
de lampligaste planerna infér sin framtid.

Hur kan jag reagera om testresultatet visar att jag inte bar
pa det férandrade anlaget?

For de flesta sa innebar det att fa reda pa att man inte bar pa det
forandrade anlaget att man kanner lattnad och gladje. Dock séa ar
det inte heller ovanligt att man kanner sig lite nere precis efter att
man fatt reda pa resultatet. Detta kan bero att man har levt med
risken sa lange att det kravs genomgripande forandring av sin

Del 3 Att ta beslutet
a) Behandling och forebyggande atgarder

Finns det behandla eller forhindra

sjukdomen?

nagot satt att

Det ar viktigt att ta reda pa om det finns ndgon behandling for
sjukdomen eller nagot satt att minska risken for att utveckla
tillstdndet om det slumpar sig sa att du har den forandrade
genen. Vetskapen om att det finns behandling kan dessutom
hjalpa dig i ditt beslutstagande.

For vissa sjukdomar, sdsom hjartsjukdomarna namnda ovan,
finns det inget botemedel men de kan behandlas med mediciner,

sj2lvk2ansla f°r att se sig sjalyv pacemakers eller, i viss fall, genom operation.

for att de oO0goda nyheternao int

forandringar i ens liv som man hade hoppats pa eller forvantat For andra tillstand, som t.ex. Huntingtons sjukdom, sa finns det

sig. ingen behandling for att bromsa sjukdomen. Dock ibland kan
vissa av symptomen mildras med speciella mediciner. Det kan

For andra som har varit 6vertygade om att de har haft det dock vara kanslomassigt bra att veta att har det férdndrade

forandrade anlaget sa innebar att f4 reda pa motsatsen att man anlaget och med det i atanke planera sin framtid.

maste andra hela sin livssyn. De kan uppleva det svart att

acceptera att pl°tsligt har de 0 b) Osakerhet vid genetiska test

Det kan vara sv-rt att kommuni ce Presymptomatiska test har alla en viss inneboende osakerhet,

famil | och sl 2kt. O¥verlevarens aven om den &r valdigt liten. | de flesta fall sa betyder det om du

av m2nniskor som mottar o0godabo
har oOskonatso medan andr a
kan vara svart att acceptera att man har blivit lyckligt lottad nar
andra inte har haft samma tur. Man kan uppleva att man ké&nner
ett 6kat ansvar att ta hand om de familjemedlemmar som har
blivit drabbade av sjukdomen. Det tar alltid tid att anpassa sig till

f ami

t
j

har det forandrade anlaget sa kommer du med storsta sakerhet
att utveckla sjukdomen. Dock ar det vanligtvis valdigt svart att
forutsaga vid vilken alder den kommer att visa sig, hur du
kommer paverkas och hur snabbt symptomen kommer
utvecklas.

Kom ihdag att med medicinska termer sa betyder ett positivt
resultat att dubarp- den f°r2ndrade genen
testresultat innebéar att du inte bar p- den f°%randr a
Resultatet kommer vanligtvis vara antingen eller.

testresultat, aven om det ar ett
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Ibland finns det dock en tredje mdjlighet: en grazon eller ett

oOintermedi 2rto testresul tat k an

om det férandrade anlaget aterfinns sa ar det svart att forutsaga
om den kommer att orsaka ett sjukdomstillstdnd. Detta ar dock
vanligtvis ovanligt men det kan vara ett mycket frustrerande
besked att fa.

Du bor diskutera alla dess olika mojligheter av testresultatet med
din genetiska vagledare innan du beslutar dig for att genomfdora
det eller inte.

c) Att hantera undersdkningsresultatet
Hur kan testresultatet paverka mig kanslomassigt?

Innan du fattar ett beslut om att genomga ett presymptomatiskt
test sa ar det viktigt att du noga forsoker tanka igenom hur det
kommer att paverka dig kanslomassigt och diskuterar det med
vardpersonal som har specialistkompetens inom omradet. Det ar
en god idé att du forsoker forestélla dig hur det skulle kdnna om
du mottar goda eller daliga nyheter och hur du har reagerat éver
sadana tidigare. Att tanka igenom dessa fragor kan kanske
hjadlpa dig i att bestamma dig om det ar béattre att leva med
ovissheten eller om det ar lattare att veta, oavsett vad
testresultatet ma vara. Dock &r det viktigt att komma ihag att vi

alla reagerar olika och att det

Nedan finns nagra fragor att dvervaga:

Hur kan jag reagera om resultatet visar att jag bar pa det
férandrade anlaget?

For en del personer ar till och med kunskapen att de bar pa en
forandrad gen att foredra framfor stressen och oron av att inte
veta. FOr dessa ar det en lattnad att veta, vad an informationen
sager.

En del méanniskor blir lattade nar de far reda pa att de har en hdg
risk for att bara pa ett genetiskt tillstind om det gar att behandla.
De kanner att informationen ar vardefull och anvandbar da de
faktiskt kan gora allt som star i deras makt att 6ka chanserna for
att forbli friska. For andra som far reda att de har ett forandrad
anlag for ett tillstdnd som inte gar att behandla kan det vara som
att sjukdomen redan brutit ut. Fragan som maler i deras huvud ar
on2r kommer det att bryta ut?o0.

En del upplever ett chocktillstand nar det far reda pa att de bar
pa en forandrad gen. De kan kanna sig ensamma, oroliga, arga
eller skammas. Genetiska vagledare och annan vardpersonal
sasom kuratorer och psykologer har erfarenhet av att hjalpa
manniskor i sddana har situationer och kan vara en viktig kalla till
stod.

Det kan ocksa vara till hjalp att kontakta en patientorganisation
eller stodgrupp. Dessa kan bidra med information om sjukdomen
och hur det ar att leva med den genom sina erfarenheter av
praktiska och kanslomassiga aspekter av tillstandet. De kan
ocksa hjalpa drabbade familjer att komma i kontakt med andra
familjer eller personer i samma situation.

Att fa reda pa att man har en férandrad gen och kan ha fort den
vidare till sina barn kan f& manniskor att kdanna sig skyldiga och
oroliga 6ver sina barns framtida halsa. Det ar da viktigt att
komma ihdg att gener nedarvs genom slump och att ha en
forandrad gen ar inte nagons fel.



