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Kanskje teste, ofte utrede, alltid veilede
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Pasienter med alvorlig og mulig arvelig sykdom og deres
slektninger kan ha nytte av genetisk utredning og
veiledning, ogsa nar prediktiv gentesting ikke er aktuelt.

Ved mange sykdommer, som for eksempel kreft, hjerte- og karsykdom, Alzheimers
sykdom, Parkinsons sykdom og amyotrofisk lateral sklerose (ALS), utgjor arvelige
tilfeller en liten undergruppe. Det skilles mellom familieere og sporadiske
sykdomstilfeller, der forstnevnte antas a ha mendelsk arvegang og sistnevnte
multifaktoriell arsak. Primeer diagnostikk beror ofte pa kliniske diagnostiske kriterier.
Hensikten med genetisk utredning er farst og fremst a identifisere de arvelige tilfellene,
og utredningen kan, foruten & bekrefte diagnosen, identifisere undergrupper med
serskilte behov for medisinsk og tverrfaglig oppfolging. Ved arvelig sykdom har hver
familie sin egen sykdomsgivende mutasjon. Familiens spesifikke mutasjon kan oftere
enn tidligere gi informasjon om prognose og behandlingsmuligheter. Genetisk
utredning er et skoleeksempel pa persontilpasset medisin, definert som forebygging,
diagnostikk, behandling og oppfelging tilpasset biologiske forhold hos den enkelte (1).

Kun nar en sykdomsgivende mutasjon er identifisert hos pasienten, kan friske
slektninger tilbys testing for mutasjonen for 4 fa kunnskap om egen risiko. Far slik
prediktiv gentesting er genetisk veiledning lovpalagt i Norge, slik det er i mange andre
europeiske land (2, 3). Ved noen alvorlige, arvelige sykdommer der det verken finnes
effektiv forebygging eller behandling, falger veiledningen en ngye utarbeidet
prosedyre. Forskning viser at flertallet av friske som velger prediktiv gentesting etter
slik veiledning, takler det godt — uavhengig av testresultatet (4).

Nakken og medarbeidere har undersgkt om klinikere i praksis fglger internasjonale

anbefalinger om genetisk utredning av pasienter som har amyotrofisk lateral sklerose
(5). I retningslinjene anbefales detaljert familieanamnese hos alle pasienter og DNA-
undersgkelser kun i visse familiere tilfeller (6). Selv om undersgkelse av noen gener
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kan akselerere den diagnostiske prosessen og gi prognostisk informasjon, skal det
ifglge retningslinjene ikke rekvireres DNA-undersgkelse ved sporadiske tilfeller med
klassisk sykdom.

Den sistnevnte anbefalingen er problematisk. I studien fra Akershus
universitetssykehus manglet familieopplysninger i journalen i 38 % av tilfellene (5),
noe som viser at anbefalingene om a innhente en detaljert familieanamnese ikke var
fulgt. Selv om pasienten er det forste kjente sykdomstilfellet i familien, er det ikke gitt
at det er sporadisk. Pa grunn av redusert gjennomslagskraft (penetrans) ved
amyotrofisk lateral sklerose kan arvelig sykdom «gd under radaren», iseer i sma
familier. Autosomalt dominant og X-bundet arvelig sykdom kan ogsa skyldes
nyoppstatte mutasjoner, som pa samme mate som andre mutasjoner kan overfgres til
etterkommere. Forst etter flere generasjoner, eller nar det er utfgrt genetiske
undersgkelser, kan man anta at tilfellet var sporadisk. Selv om familieanamnese og
samtykkebasert innhenting av opplysninger er en del av tilbudet ved
medisinskgenetiske avdelinger, tyder norske og utenlandske studier pa at nevrologer i
liten grad henviser ALS-pasienter dit. Dette kan skyldes manglende kjennskap til
genetikk og genetiske tjenester, eller legens opplevelse av etiske og psykologiske
utfordringer (5, 7).

Anbefalingen om begrenset bruk av genetisk utredning av pasienter med amyotrofisk
lateral sklerose er begrunnet blant annet med pasientens og slektningers rett til ikke &
vite om sykdommen er arvelig (5). Det er uvanlig d bruke uttrykket «rett til ikke & vite»
om utredning av syke. Uttrykket betegner vanligvis friske personers rett til a avsta fra
prediktiv gentesting. I pasient- og brukerrettighetsloven star det riktignok at pasienter
har rett til ikke & bli padyttet informasjon som de ikke gnsker om sin sykdom (8), men
ogsa at de har rett til a fa den informasjonen som er ngdvendig for a fa innsikt i sin
helsetilstand og innholdet i helsehjelpen. Uten genetisk utredning og veiledning
frargves bade pasient og slektninger sa vel generell informasjon om risiko basert pa
arvegang eller empiriske tall som muligheten til & velge om de vil vite eller ikke vite i
tilfeller der slektninger kan tilbys prediktiv testing.

De konservative retningslinjene for genetiske undersgkelser ved amyotrofisk lateral
sklerose har vert utarbeidet av og diskutert i nevrologiske fagmiljger, men
problemstillingene er de samme ved andre sykdommer. Det finnes ikke belegg for at
informasjon om genetisk heterogenitet eller redusert penetrans skulle medfare gkt
psykologisk belastning for den som blir veiledet. God forklaring til pasient og familie
krever imidlertid spesiell kompetanse som finnes hos genetiske veiledere. Pasienter
med amyotrofisk lateral sklerose og deres slektninger vil ha nytte av genetisk utredning
og veiledning uavhengig av mulighet for, eller gnske om, prediktiv gentesting.
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