Genetik, etik och samhille - Genetiska tester och vad
hinder sen?

Senast uppdaterad 2017-12-20

Under det har momentet kommer du att stifta bekantskap med och fundera 6ver
nagra etiska och samhalleliga aspekter av genetiken. I takt med att den genetiska
forskningen fortskrider blir det mojligt att testa sig for risken for fler och fler
genetiska sjukdomar. Men hur styrs tillgdngen pa sddana tester? Och vad hander
efter att man testat sig? Hur hanterar man vetskapen om att man bar pa anlag for
en genetisk sjukdom? Hur hanterar man vetskapen om att en familjemedlem
eller partner bar pa genetiska sjukdomsanlag? Och hur hanterar samhallet sddan
information?

Under det har momentet kommer vi att fokusera pa genen BRCA1 som kraftigt
okar risken for brost- och dggstockscancer hos kvinnor. Manga av de frage-
stallningar som kommer upp kommer dock att vara giltiga aven fér andra
genetiska sjukdomar.

Om du av personliga skal kdnner att du inte vill férdjupa dig i just BRCA1 ar du
valkommen att kontakta Jenny. Du kommer da att erbjudas mojligheten att
istallet férdjupa dig i en annan genetisk sjukdom. Kontakta Jenny snarast och
meddela dven om du féredrar att férdjupa dig privat eller om du kan téanka dig
att fordjupa dig i grupp.

FoOore seminariet

Las kursbokens kapitel 6.4. Las ocksa igenom informationsbroschyren om arftlig
brost- och dggstockscancer fran Onkogenetiska mottagningen pa
Universitetssjukhuset i Lund (finns pa Lisam) och information som Region
Ostergotland har pa sin hemsida 1177 Vardguiden
http://www.1177.se/Ostergotland/Tema/Cancer/Cancerformer-och-
fakta/Atgarder-for-att-hitta-cancer-tidigt/Reportage-Att-leva-med-arftlig-risk-
for-brostcancer/ (finns dven pa Lisam). Vill du férdjupa dig ytterligare finns det
stora mangder information pa natet. T.ex. kan du lasa
http://www.1177.se/Ostergotland/Tema/Cancer/Cancerformer-och-
fakta/Cancerformer/Brostcancer/ (finns dven pad Lisam). Det finns ocksa lite
ytterligare artiklar pa Lisam for den som ar intresserad.

Se ocksa filmen ”Sachas livsfarliga brost” (New Boobs) som finns pa Lisam via
lank i vinstermenyn under kursdokument. Titta ocksa pa ett utdrag ur filmen "In
the family” om Myriad Genetics som innehar patentet for BRCA1 och BRCAZ
(https://www.youtube.com/watch?v=wffdTO0T3wgw).




Besvara nedanstéende fragor utifrdn det du lést och sett.
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Hur ménga kvinnor far diagnosen brostcancer i Sverige varje ar?

Hur vanligt 4r det med brdstcancer relativt andra cancerformer?

Hur stor andel av patienter med brost- och dggstockscancer bar pé arftliga
anlag for detta?

Vilken funktion har BRCAI normalt?

Vad ar livstidsrisken for brost- respektive dggstockscancer for en kvinna som
bir pa en BRCA I-mutation?

Figuren nedan kommer fran en artikel av Parmigiani et al 1998. Hur stor andel
av BRCA 1-bidrarna har drabbats av brost- respektive dggstockscancer vid 40
ars alder? Vid 50 érs alder?

CUMULATIVE RATES FOR BRCA1 CARRIERS

AGE

Ar sjukdomsallelen av BRCAI dominant eller recessiv. Motivera ditt svar.
Kan mén med en muterad BRCA /-mutation fa brostcancer?

Steg 1 vid utredningen av missténkt drftlig brost- och dggstockscancer ér att
individens slikthistoria analyseras. Ar det troligt att probanden i sliktridet
nedan dr bérare av arftlig brostcancer och vad ér i sé fall de starkaste bevisen
for detta?

10. Vilka individer i slékttriadet skulle du rekommendera att testa sig for arftlig

brostcancer och vilka individer dr det mindre viktigt for?

11. Vilka profylaktiska &tgarder skulle du rekommendera och for vilka individer i

slakttradet?
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12. Om 10 % av alla kvinnor i Sverige drabbas av brdstcancer och 2/9 av dessa
fall beror pad mutationer i BRCA1, och det &r 130 studenter pa kursen, hur
ménga pé kursen forvintas drabbas av brostcancer eller ha en partner som
drabbas av brostcancer och hur manga forvéntas bira pad mutationer i BRCA1?

13. Vart vinder man sig i Linkdping om man har fragor om brdstcancer?

Pa seminariet

Ta med papper, penna, dina svar pa fragorna ovan och girna négot som ger dig
mdjlighet att soka pé internet.

Ni kommer att delas in i fem grupper att arbeta i. Jamfor {forst era svar pa fragorna
ovan och se sé att ni svarat ungefér likadant. Om ni har olika svar, diskutera er fram
till vad som é&r det rétta svaret. Ligg max 15 minuter pa detta.

Diskutera dérefter gemensamt frdgorna under det tema ni tilldelats och sammanfatta
kort vad ni kommer fram till skriftligt. Det kan mycket vil vara att det inte finns ett
enkelt givet svar utan flera olika sétt att se pa det hela. Ni kommer dérefter att fa
redovisa era slutsatser i tvirgrupper sa det ér viktigt att samtliga gruppmedlemmar
antecknar eller pd ndgot annat sétt har tillgdng till vad ni kommit fram till. Fér ni tid
over vilj ett annat tema som ni tycker verkar intressant och diskutera det.

Med 40 minuter kvar av seminariet dtersamlas ni och delas in i tviargrupper. Redovisa
vad ni kommit fram till f6r de 6vriga i din tvérgrupp. Bidra gérna med dina tankar om
fragor pa de teman du inte diskuterat sjélv.



1) Hantering av vetskapen

2)

3)

a)
b)

c)

d)

Vilka fordelar respektive nackdelar finns det for en individ att veta att han
eller hon bér pd en mutation i BRCA1?

Vilka psykologiska reaktioner ér vanliga hos individer och familjemedlemmar
som fér reda pd att de bér respektive inte bédr pad en BRCA/-mutation? Hur kan
man inom en familj ga tillvdga for att hantera kénslor som ilska och skuld?
Vilka skil kan finnas till att inte vilja veta sjdlv och vilka skil kan finnas till
att inte vilja dela med sig av resultatet till andra? Vad kan det finnas for skil
till att barn och ungdomar ogédrna diskuterar cancer med familjemedlemmar
eller med vinner?

I Sverige, vem har beslutsrétt angdende att vilja att testa sig och att dela med
sig av resultatet av ett test? Kan det finnas situationer nir man inte kan
undvika att med stor sékerhet fa reda pa resultatet &ven om man inte vill?

Forhéllande och familj

a)

b)

Joanna Rudnick som gjort filmen ”In the family” hade svart att hitta en ung,
ogift kvinna som ville vara fokus for hennes film. (Det slutade med att hon
sjélv fick vara huvudperson.) Varfor tror du unga kvinnor tvekar infor att
“komma ut” som BRCA I-bdrare? I ett forhdllande nédr dr det 1ampligt att
berétta att man bér pa en mutation i BRCA/ och hur kan det komma att
paverka forhallandet? Skiljer det sig for kvinnor och mén? Hur paverkar
Sachas BRCA I-mutation hennes och pojkvinnens forhallande? Hur ser Maria
och hennes sambo pa det hela?

Hur kan fordldrar g tillviga for att berétta for barn och ungdomar om
cancergenetik, testresultat och deras egna val? Hur har Lisa och Sanna
hanterat frigan med sina barn? Hur hade du gétt tillviga? Hur diskuterar
Sacha och hennes far kring hennes BRCA I-mutation?

Hur péverkar Sachas BRCA I-mutation hennes och pojkvinnens framtida
familjebildning. Vilka moéjligheter har de att ta hdnsyn till BRCA/-mutationen
nir de skaffar barn? Ar det viktigt att de dver huvud taget tar hinsyn till
BRCAI-mutationen?

Profylaktiska operationer

a)

b)

Sachas vdn, som hon pratar med i borjan av filmen, var 14 nir hennes mamma
fick brostcancer och dog, Sacha var bara ett spadbarn nir hennes mor dog 29
ar gammal, hur har det paverkat hur de ser pa brost och kvinnlighet? Tror du
att de hade resonerat annorlunda om deras modrar istéllet hade drabbats i 60-
arsdldern nir de sjélva var vuxna?

Sacha vet att hon bér pa en mutation som kraftigt 6kar hennes risk for
brostcancer, hon vet ocksa att profylaktisk mastektomi kraftigt minskar risken
for brostcancer, anda gar det lang tid innan hon slutligen bestimmer sig for att
genomga operationen. Vilka olika aspekter talar for och emot att gora en
operation och vilken typ av operation hon ska gora?

Efter operationen kommenterar Sacha att alla omkring dem fér barn, gifter sig
och sé vidare, men sjdlv maste hon vénta tills kroppen har 14kt efter
operationen. I slutet av filmen sdger Sacha att hennes dggstockar star pa tur
men att hon tar en sak i taget. Hur skiljer sig Sachas och Marias situation nér
det géller att skaffa barn fran vanliga kvinnors? Hur brattom ir det for dem att
profylaktiskt operera bort sina dggstockar?



4) Social grupptillhorighet, etnicitet och cancer

a)

b)

d)

I en amerikansk studie frdn 2006 konstaterades att &ven om 12 — 29 % fler vita
kvinnor diagnosticeras med brostcancer 16per svarta kvinnor 28 % hogre risk
att do 1 brostcancer. En annan amerikansk studie visar att svarta kvinnor med
brostcancer i sldkten i ligre utstrdckning én vita kvinnor far genetisk
rddgivning om att testa sig for BRCA-gener. Vad kan péverka i vilken grad
kvinnor frén olika sociala grupper testar sig? Kan det finnas liknande
skillnader i1 Sverige och vad kan det bero pa?

Globalt sett, vilka skillnader kan tidnkas finnas mellan olika ldnder i vem som
testas och i vilken utstrackning?

I figuren nedan visas en sammanstéllning av olika studier dar man forsokt
hitta kopplingar mellan genetiska varianter (alleler) och risken for brostcancer.
Kortfattat jamfor man risken med att utveckla brostcancer om man har
specifik allel med risken om man inte har den. Ett Odds Ratio pa 1 innebér att
man har samma risk fér brostcancer oavsett om man har allelen eller inte, OR
hogre dn 1 innebdr att man har hdgre risk for brostcancer om man har allelen
dn om man inte har den (ett OR pa 2 innebér dubbelt sa hog risk) och OR ldgre
an 1 innebdr att man har lagre risk for brostcancer om man har allelen 4n om
man inte har den. Strecken visar konfidensintervallet for studien (dvs var man
kan forvinta sig att det ”sanna” vérdet finns). Fokusera pé de tre oversta
raderna som visar OR for samma allel i tre olika etniciteter. Verkar allelen ge
en Okad risk for brostcancer hos kaukasier, asiater respektive afrikaner?
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Odds Ratio
Om kvinnor fran olika socialgrupper eller ldnder testar sig i olika utstrackning,
vilken effekt kan detta ha pé var forstielse av vidare forskning kring t.ex.
BRCA1? Kan en tidigare snedfordelning i t.ex. vilka etniciteter som studerats
paverka hur effektivt ett test for BRCAI ar?
Vad kan man gora for att motverka skillnader mellan olika socialgrupper inom
lander och mellan olika ldnder?



5) Patent och kommersiella intressen

a)

b)

Den forsta genetiska karteringen av BRCA ! utférdes av Mary King. Forskare
pa foretaget Myriad Genetics var dock de som identifierade genen och kunde
ddrmed dven patentera den. Myriads VD, Mark Skolnick, séger att patentering
av gener dr jamforbart med att patentera teknologi i en iPod eller en bil. Vilka
likheter och skillnader finns?

Haller ni med Mark Skolnicks uttalande om att Myriad ’kan hjélpa kvinnor att
bli testade eftersom de [Myriad] har ett kommersiellt intresse”? Varfor eller
varfor inte?

Vilka fordelar och nackdelar finns med att lata foretag som Myriad patentera
gener?

Myriads BRCA-test har tidigare kostat 30008. Vilken paverkan har detta haft
pa vilka som testas for drftlig brostcancer i Sverige respektive USA?

Myriad later sen 2015 andra foretag utfora BRCA-test och kommer sjilva att
utveckla mer omfattande tester (se artikeln "Myriad” pé Lisam). Vilka effekter
kan det tdnkas fa pa sjukvérden i Sverige respektive USA?



