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DNA-undersegkelser kan gi molekyleaer diagnose i 70 % av familier med familizer og hos 10 %
med antatt sporadisk amyotrofisk lateral sklerose. Resultatet av DNA-undersgkelser
pavirker i dag ikke behandling, men genetisk veiledning av pasient og slektninger. I folge
retningslinjer fra 2012 avgjgr slektsanamnesen om det skal gjgres DNA-undersgkelser av
pasienten. I lederartikkelen pekte jeg pa svakheter ved slektskriteriet i retningslinjene. Ola
Nakken og medarbeideres dokumentasjon av manglende slektsanamnese hos pasienter
med amyotrofisk lateral sklerose ved et stort, norsk sykehus bekrefter behovet for & revidere
retningslinjer, praksis, eller begge deler. Siden 2012 er ni nye gener identifisert som drsaker
til monogen sykdom. I 2018 har flere eksperter anbefalt DNA-underspkelse av alle pasienter,
og at de og deres neere slektninger skal tilbys henvisning til genetisk veiledning med
informasjon om muligheter og begrensninger ved genetisk testing (1).

Nakken og medarbeideres holdning til DNA-undersgkelser ved amyotrofisk lateral sklerose
er uklar. Pa den ene side hevder de at slektningers «rett til ikke a vite» trues nar det pavises
en mutasjon hos pasienten. Pd den annen anbefaler de at repertoaret av genetiske analyser
utvides i trdd med internasjonal standard. Vi er enige om at DNA-undersokelser ved
amyotrofisk lateral sklerose har begrenset utsagnskraft, men er uenige om hvordan
pasientens og slektningenes informasjonsbehov skal handteres. Det er leit om nevrologene
vegrer seg mot 4 tilby pasienter med amyotrofisk lateral sklerose henvisning til genetisk
veiledning fordi de frykter at det vil medfere utidig DNA-underspkelse av pasienten.
Diagnostiske DNA-undersgkelser rekvireres normalt av behandlende lege. Nevrologene
frykter at pasienter med kognitive vansker far inntrykk av at sykdommen er arvelig. Vi
erfarer at mange tror de har hgyere risiko for arvelig sykdom enn hva tilfellet er fgr de har
fatt genetisk veiledning med nyansert informasjon. Pasientene takker ofte for forstielige
forklaringer, god tid ved konsultasjonen, og forteller at de er mindre engstelige etter
veiledningen.

Genetisk veiledning forulemper ikke slektninger som ikke gnsker & vite om sykdommen er
arvelig. Bioteknologilovens § 5-9 sier: «Nar det er dokumentert at en pasient har eller er
disponert for en arvelig sykdom, bestemmer pasienten selv om han eller hun vil informere
bergrte slektninger om dette» (2). En forutsetning er at pasienten selv er informert. Det er
paternalistisk, og etisk tvilsomt, om legen unnlater a utrede pasientens sykdom genetisk i
den hensikt a forhindre at pasienten skal kunne & fortelle sine slektninger at sykdommen er
arvelig. Prinsippet om pasientautonomi og delt beslutningstaking som ligger til grunn ved
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genetisk veiledning kunne ikke veert mindre forenlig med det.
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