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telse skall samla in normaldata for
NUPP (nackvecksunders6kning med
ultraljud) for den svenska befolkningen.
Skélet ar att det finns skillnader mellan
hur tjockt nackvecket ar i olika befolk-
ningsgrupper, vilket gor att resultat fran
internationella studier inte direkt kan
anvindas pa svenska gravida kvinnor.

Kvalitetssdkringen av en annan viktig
del avverksamheten, nimligen infor-
mationen till de gravida kvinnorna infér
undersokningen, berdrs emellertid inte
alls. Den &r lika viktig som kvalitetsséik-
ringen av metoderna darfor att den in-
formationen ir forutsiattningen for att
den gravida kvinnan skall kunna fatta
ett vil underbyggt beslut om huruvida
hon vill genomga undersékningen eller
avsta fran den.

Det &@r intressant att notera atti en avde
artiklar som forfattarna refererar till
konstateras just att forutom kvalitets-
sdkring av metoden dven informationen
infor CUB-unders6kningen bor kvali-
tetssédkras [1]. PA samma sitt som nar
det giller matningen av nackveck finns
det exempelvis skillnader mellan olika
befolkningsgrupper nar det giller hur
denna typ av kénslig information tas
emot av den gravida kvinnan. Det hade
varit vardefullt om samma kraft hade
lagts ner pa kvalitetssékringen av infor-
mationen till kvinnan som pa kvalitets-
sdkringen av metoden som sadan.

| artikeln anges att informationen till
kvinnan skall baseras pa frivillighet pa
samma sitt som ultraljudsundersok-
ningen ar frivillig idag. Informerat sam-
tycke ar ett viktigt uttryck for sjalvbe-
stimmande och frivillighet. Forutsitt-
ningen for att kunna ge ett informerat
samtycke ir att den gravida kvinnan har
tillrackligt med kunskap som underlag
for sitt beslut. Redan den fran informa-
tionssynpunkt enklare uppgiften att in-
formera om ultraljudsundersékningen
haridag stora brister.

Om man tar i beaktande att en barnmor-
ska pd modravardscentral har endast
cirka 5 minuter avsatt for att ge infor-
mation om alla typer av fosterdiagnostik
ir detta inte svart att forsta. Det ar
mycket osikert om det pa sa kort tid
som 5 minuter 6ver huvud taget gar att
formedla fér den gravida kvinnan an-
vindbar information om fosterdiagno-
stik eftersom det ror ett sa tekniskt och
etiskt komplicerat omrade. Att en barn-
morska pa cirka 5 minuter skall hinna
med att informera om bade CUB och
ultraljudsundersékning ir inte trovar-
digt och innebdr att centrala etiska var-
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den sdsom ménniskosyn, manniskovér-
de och integritet hotas.

En fraga som forfattarna kanske bor-
de ha tagit stallning till 4&r om eventuella
resurser skulle ha lagts pa en forbéttrad
information infor ultraljudsdiagnosti-
ken istillet for att satsa pa en ny metod?

Alla typer av fosterdiagnostik beror cen-
trala etiska virden som ménniskosyn,
ménniskovirde och integritet. Innan en
ny metod inom detta omrade inf6rs bor
det stillas som krav att en etisk analys
redovisas som innehaller en beskrivning
av metoden som anvéands vid fosterdia-
gnostiken, vilka intressenter som ar in-
volverade, vilka virden som finns samt
konflikter mellan dessa varden och vilka
konsekvenser for verksamheten resulta-
tet av en sadan analys leder till.

Replik:

Det dr silunda manga fragor som for-
fattarna till debattartikeln behéver be-
svara innan de visat att CUB 4r en metod
som kan presenteras for beslutsfattare
inom modravarden for att de skall kun-
na ta stillning till om den skall inféras
ellerinte.
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Foraldrade metoder bor utmonstras

Jan Wahlstrom stiller manga tanke-
viackande och intressanta fragor avseen-
de var debattartikel om en kombination
av ultraljud och biokemi (CUB) f6r risk-
virdering och prenatal upptickt av feta-
lakromosomavvikelser. Vi vilkomnar
dessa fragor.

I artikeln hdvdade vi att det finns ett
Okat intresse for denna typ avundersok-
ning hos de gravida kvinnorna. Wahl-
strom skriver lite raljerande att vi sjdlva
skapat detta intresse. Han underskattar
moderna unga blivande foréldrars for-
maga att sjdlva skaffa information och ta
stillning i dessa fragor. CUB ar en val
etablerad metod i manga liander och an-
vands dven rutinméssigt i flera av vara
grannlénder. Att inte gravida i Sverige
skulle kénna till metoden &r naturligtvis
en utopi. Visom arbetar med patienter
moter dessa fragor dagligen. Att meto-
den har klara fordelar avseende preci-
sion, prestanda, ekonomi etc dr inget
nytt. Det finns 6vertygande vetenskaplig
evidens for metoden. Det borde Wahl-
strom kanna till. Det ar for oss svart att
se den goda etiken i att fortsitta anvin-
da metoder som ger mer skada &n nytta.
Inte minst nér nya, effektiva metoder
finns att tillga.

Den nya metoden leder till farre amnio-
centeser och ett mer effektivt utnyttjan-
de avkromosomanalyser vid vara gene-
tiska laboratorier. Detta innebér dven
besparingar for samhaéllet. I Stockholm
riaknar vi med att vid 6vergang till denna
metod kunna undvika ett tjugotal miss-

fall per ar hos modrar med foster med
normal karyotyp. En hel del avdessa
modrar ir dldre, och ingen kinner deras
forméaga att bli gravida igen. Anser
Wahlstrom att man skall undanhalla
denna information for allminheten?

Metoden &r billig och leder till uppen-
bara fordelar. Inom var verksamhet har
vi tagit stéllning for att detta ar ett effek-
tivt utnyttjande av de resurser som ir
stéllda till vart forfogande for fosterdia-
gnostik. Vidare anser vi det oetiskt att
denna metod skall vara férbehéllen en-
bart de patienter som sjélva kan forse
sig med information och sedan betala
for unders6kningen. Darfor vill vi erbju-
daden dven inom den offentligfinansie-
rade verksamheten.

Wahlstrom undrar dver vertikala och ho-
risontella effekter. Den enda horisontel-
la effekt vi noterat dr att patienter fran
andra delar avlandet, inte minst Gote-
borg, soker sig till vara verksamheter for
att fa CUB utfort. Det dr intressant att
Wahlstrom tidigt i sin kommentar tar
upp resursfragan. Detta efter flera de-
cennier da tiotals miljoner kronor arli-
gen gatt till analyskostnader f6r amnio-
centeser som i 98 procent av fallen varit
normala. Nir nu analyskostnaderna
visentligen reducerats genom den nya
tekniken kvantitativ fluorescent poly-
meraskedjereaktion (QF PCR), samti-
digt som objektiva riskvirderingsmeto-
der som CUB blivit tillgangliga, kdnns
det diskutabelt att avfora den nya tekni-
ken av kostnadsskal.

Wahlstrém tar med rétta upp proble-
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men avseende information. De fem mi-
nuterna han ndimner kianner vi inte igen
iStockholm. Emellertid ar det svart att
ge en rimlig och vederhiftig informa-
tion inom moédravarden avseende fos-
terdiagnostik. Har har Wahlstrém en
poing. Detta dr inget nytt problem utan
har funnits 1ange, men far ny aktualitet
nir nya metoder infors sisom QF PCR
och CUB.

Viarbetar fortlopande med denna
fraga och forsoker kontinuerligt tillhan-
dahallabra information (www.karolins-
ka. se/fostermedicin respektive www.
ultragyn.se). Vidare har Karolinska
Universitetssjukhuset tillfort projekt-
medel som avser att stodja detta viktiga
utvecklingsarbete. Har finns ett stort
behov av ett utokat och forbéttrat sam-
arbete mellan modravard, kvinno-
kliniker och genetiska laboratorier.
Svarigheterna med att arbeta fram och
utveckla en adekvat information far

dock inte franta majligheten for vara
gravida att ta del aven biattre och sidkra-
re medicinsk metod.

Wahlstroms rop hors ofta hogt i debat-
ten avseende fosterdiagnostik. Inte sil-
lan ifragasétter han forandrings- och ut-
vecklingsarbete med hénvisning till cen-
trala etiska viarden. Vi som arbetar med
detta ser en snabbt forindrad verksam-
het, dar individen eller i detta fall de bli-
vande foridldrarna ar beredda och ka-
pabla att - efter adekvat information -
sjilvata stdllning, snarare an att vi (den
medicinska professionen) skall ta stéll-
ning fér dem.

Enligt var mening ar detta en utveck-
ling i ratt riktning. Men den kréver att vi
inom var profession minskar benigen-
heten att hélla kvar vid det gamla. I Sve-
rige ir det nu hog tid att vi organiserar
0ss, arbetar tillsammans med att ut-
veckla en bra patientinformation och

snarast avvecklar daliga medicinska ru-
tiner som saknar vetenskapligt stod.
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Lds mer Se dven artikel pa sidan 3460.

Gentestning for langt QT-syndrom
anvands i klinisk verksamhet

Med anledning av ett »nytt ron«i LT [1]
vill vi informera om att det i norra Sveri-
ge pagar klinisk verksamhet inkluderan-
de gentestning avseende langt QT-syn-
drom (LQTS).

Som forfattarna till artikeln papekar ér
patienter med LQTS en forsummad
grupp som i méanga fall inte far adekvat
diagnostik och behandling. Trots att
sjukdomen ofta manifesterar sig kliniskt
itonaren med svimning eller plotslig
dod, trots att dodligheten hos obehand-
lade patienter 4r hog och trots att effek-
tiv terapi finns tillginglig, existerar i
Sverige i dag inget utarbetat vardpro-
gram eller behandlingsstrategi for dia-
gnosgruppen LQTS.

I samarbete med barnkardiolog, vux-
enkardiolog och klinisk genetiker vid
Norrlands universitetssjukhus i Umea
startades 2005 familjemottagning inne-
fattande gentypning avseende LQTS. En
utforligare beskrivning av denna verk-
samhet inklusive virdprogram kommer
under varen 2007.

Vi utfor screening (sekvensering) av
KCNQ1- och KCNH2-generna (lokus for
LQT1och LQT2),ivilka ca95 procent av
mutationerna vid LQTS identifieras.
Utvecklingsarbete pagar for multiplex
ligeringsberoende probamplifiering
(MLPA) av KCNQ1 och KCNH2, vilket
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beriknas vara fardigt i juni 2007. Se-
kvensering och MLPA av SCN5A (lokus
for LQT3), i vilken mutationer identifie-
ras hos <5 procent avindivider med
LQTS, kommer att erbjudas kliniskt
fran slutet av 2007.

Kostnaden for en fullstdndig sekven-
sering 4r 5 500-7 000 kr per screenad
gen; mutationsanalys gors till en kost-
nad av1 500 kr per familjemedlem.
Svarstiden for en sekvensering ir 3-6
manader, och 28 dagar fér en mutations-
analys.

Ett centrum for kardiovaskuldr genetik
ar under uppbyggnad vid Norrlands uni-
versitetssjukhus, och férutom diagno-
stik av LQTS utfors dven analyser for
hypertrofisk kardiomyopati och famil-
jar hyperkolesterolemi. Ytterligare ana-
lyser for drftliga kardiovaskuléra sjuk-
domar planeras.

Det dr var forhoppning att patienter
med hereditira former av kardiovasku-
lar sjukdom ska fa tillgang till adekvat

diagnostik och behandling i tid och att
man diarigenom minskar risken for
plotslig ovintad hjartdod i den yngre
populationen.
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