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Den eksplosive utviklingen i genteknologien og kartleggingen av det humane
genom muliggjer gentester for sykdom. Hand i hdnd med dette folger etiske og
organisatoriske utfordringer. Dette belyses av Johan Robert Helle og
medarbeidere i tre artikler om presymptomatiske gentester ved Huntingtons
sykdom i dette nummer av Tidsskriftet (1 — 3). Sarlig anbefales eksemplene i
artikkelen til nermere studier over hvem som blir berart og hvilke problemer
som kan melde seg. Live Birgithe Jakobsen og medarbeidere (4) refererer en
undersgkelse om legers kunnskaper og holdninger til gentester generelt.

Blant spersmal som reiser seg er: Hvem skal informere? Hvilke pasienter skal
utredes pa allmennpraktikerniva? Skal de som sper sendes videre til
annenlinjetjenesten eller direkte til regionale medisinsk-genetiske avdelinger?
Hvilke tester for hvilke sykdommer og tilstander skal vaere det offentlige
helsevesens oppgave og hvem skal motta tilbudet? Skal legen gi pasienten sin
oppfatning, og pasienten bestemme?

Bak slike sparsmal ligger etiske problemstillinger om pasienters og slektningers
rett til & vite — og til ikke a vite. Leger har informasjonsplikt. Skal de aktivt ta
opp problemene med a fa kunnskap om genene med pasientene, eller bare
svare dersom det uttrykkelig sparres? Skal informasjonen bare gjelde tilstander
der det finnes effektiv behandling eller ogsa tilstander som Huntingtons
sykdom der ingen tiltak enna kan endre sykdomsforlapet?

Ved Huntingtons sykdom anvendes en presymptomatisk gentest. Det vil si at
ved positivt utslag far man med sikkerhet sykdommen om man lever lenge nok.
Testen har na veert tilgjengelig i ti r i Norge. Et positivt utslag pa en prediktiv
test, betyr at risikoen for sykdom er gkt, men mindre enn 100 %. Slike tester
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finnes for brystkreft med og uten eggstokkreft (BRCA 1 og 2 respektive),
hereditar ikke-polypas coloncancer (HNPCC) og for eksempel apo E4-
polymorfismen for Alzheimers sykdom.

To situasjoner kan tenkes ved testing for BRCA 1-genet hos en kvinnelig pasient
med brystkreft og familiehistorie for brystkreft: Enten far hun pavist en
sykdomsassosiert mutasjon eller ikke. Har hun en pavist mutasjon, vil hun ha
hoy risiko for at brystkreften senere folges av ny svulst i det andre brystet og av
eggstokkreft, og hennes kvinnelige naere slektninger vil ha gkt risiko for a fa slik
sykdom. Finnes ikke mutasjonen, kan det likevel vaere andre mutasjoner i
samme gen, i BRCA 2-genet eller en tilfeldig familizer opphopning. Man kan
iverksette et forebyggende undersgkelsesprogram. Ved pavist mutasjon vil ogsa
en del slektninger uten andre kjente risikofaktorer matte folges opp. Slike
forebyggende programmer kan ikke tilbys ved Huntingtons sykdom eller
Alzheimers sykdom.

Det etiske rammeverket for testing for Huntingtons sykdom, basert pa fullt
informert samtykke, har veert en modell for sa vel andre testprosedyrer som for
lov om medisinsk bruk av bioteknologi. Rammeverket ble internasjonalt
utarbeidet i samarbeid mellom vitenskapelig personell og organisasjoner for
pasienter med denne tilstanden og deres pargrende og er med fa lokale
tillempinger det samme over hele verden. Derfor var faktisk rammeverket stort
sett pa plass da gentesten ble teknologisk mulig. Mélgruppen er liten og
veldefinert og de fleste bergrte visste om sin risiko pa forhénd slik at de har hatt
tid til & overveie sparsmalet om de skal ta slike gentester. Dette er et eksempel
pa at etikken ikke alltid halter etter teknologien.

Hva sé nar prediktive gentester blir mulig for mange sykdommer, spesielt store
folkesykdommer som hjerte- og karsykdommer, kreft, psykiatriske sykdommer,
demens osv.? Det vil i hvert fall vaere behov for a kontrollere
familieopplysninger, fa bekreftet patologisk-anatomiske funn og ev. fa utfort
gentester pd oppbevart materiale. Dette er et stort og tidkrevende arbeid og til
dels juridisk vanskelig. Spersmalene rundt biobanker (f.eks. nedfryste eller
fikserte prover fra pasienter) er for tiden under utredning i Statens helsetilsyn.

Lite informasjon eksisterer om psykososiale senfglger av gentester for vanlig
sykdom og intervensjonen mot slike senfolger pa allmennpraktikerniva. Vi har
mye informasjon om sjeldne sykdommer fra forskningsbaserte opplegg om
tilstander som Hungtingtons sykdom, familizer adenomatgs polypose og BRCA
1- og BRCA 2-relatert brystkreft fra universitetsklinikker. Et ugunstig svar tales
av testpersoner med Huntingtons sykdom uten katastrofale falger for
livskvaliteten hos de aller fleste (5). Ved tilstander med
behandlingskonsekvenser som familizer adenomates polypose og BRCA 1- og
BRCA 2-relatert brystkreft og ikke-polypas coloncancer synes ogsa de
psykososiale virkningene av testene & vere akseptable. Prosentdelen som
onsker slike tester blant risikopersonene i familier man har veert i kontakt med,
er ogsa hgyere enn ved spgrsmal om testing for Huntingtons sykdom. Hittil
gjelder testerfaringene forst og fremst alvorlig sykdom i midlere voksen alder.
Erfaringer er begrenset med testing for sykdommer som starter senere i livet
der testen ogsa har lav sensitivitet og spesifisitet, som for eksempel Alzheimers
sykdom. I fremtiden er det behov for kunnskapsmessig opprusting av

Gentester | Tidsskrift for Den norske legeforening



allmennpraktikere og spesialister, som ber fa klare retningslinjer for nar testing
er indisert og pasienter skal henvises. I NOU 1999: 20 (6) om gentesting ved
kreft mente utvalget at dette bor foregd pa regionniva og at det bar fremmes et
samarbeid for en felles kreftjournal og utveksling av resultatet mellom
regionene slik at dobbeltarbeid innen samme familie unngas.

Frykten for genetisk stigmatisering er sterk, selv om lov om medisinsk bruk av
bioteknologi har nedfelt strengt forbud mot misbruk fra arbeidsgiver,
forsikringsselskaper etc. En alminnelig frykt for gkt genetisk kunnskap og de
muligheter det medforer, er merkbar i den offentlige og politiske debatt. At
mange har hatt stor nytte av & slippe a leve i frykt for seg selv og serlig sine
slektninger er kommet lite frem. Det & leve i uvisshet er for noen verre enn &
kjenne til fakta, selv om det skulle veaere dérlige nyheter. Medisinske genetikere
ber serge for ytterligere informasjon om slike tester til kolleger og det
offentlige, f.eks. via kurs, TV-programmer og Internett. Utbygging av
medisinsk-genetiske avdelinger med tilstrekkelig laboratoriekapasitet er
ngdvendig, og for kreftsykdommenes vedkommende inngér dette i norsk
kreftplan og bevilgninger er lovet til dette. For andre gentester foreligger det
ikke faste planer enna.
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