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Notat om PGD (preimplantationsdiagnostik) efter 87, stk.1, med sarligt henblik pé at

belyse bestemmelsens reekkevidde og spgrgsméalet om "positivliste”.

I befrugtningslovens 87, stk.1 er det fastsat, at genetisk undersggelse af et befrugtet &g
kun ma finde sted, hvor der er en kendt, veesentligt @get risiko for fadsel af et barn
med en alvorlig arvelig sygdom.' Bestemmelsen stammer fra den oprindelige lov

(1997) og er uendret viderefgrt ved efterfglgende revisioner af loven.

PGD-metoden blev udviklet i England i begyndelsen af 1990°erne, og har herhjemme
veeret anvendt siden 1999. Princippet er, at man kan undersgge det befrugtede g
inden der tages stilling til, om det skal oplaegges i livmoderen. Det sker ved at udtage
1-2 celler fra &gget, efter at dette har delt sig nogle gange. Ved undersggelsen er det
muligt at pavise eller udelukke forekomst af et sygdoms-gen som nedarves i den
pageeldende familie, samt af serlige og sjeeldne former for kromosombeskadigelse
som eksempelvis kan vere "balanceret” hos raske foraeldre, men blive “ubalanceret”
(medfare alvorlig sygdom) hos barnet. Ved kun at oplaegge de “raske” befrugtede &g,
kan det sikres at det barn som skal fgdes ikke har den pageeldende alvorlige sygdom.
Herved afhjeelpes kvindens/parrets frygt for at blive naturligt gravid, typisk med
efterfalgende fosterdiagnostik, og den heraf afledte vanskelige stillingtagen til evt.

provokeret abort.

PGD-metoden har en hgj diagnostisk sikkerhed og det er vist, at i familier med kendt
hgj risiko for arvelig sygdom kan risikoen for at fa et barn med den pageldende
sygdom nedsettes fra 25-50% uden PGD, til 1% eller derunder med PGD. Der har
vaeeret én erkendt fejldiagnose herhjemme (i 2005), hvilket opdagedes ved

moderkageprgve i graviditeten. Foreldrene valgte at abortere fostret.

| Danmark blev der fra 1999-2007 fadt 51 bgrn efter i alt 413 &goplaegninger, og alle
disse bgrn har sa vidt vides veeret raske ved fadslen. Dette svarer til en "baby-take-

o 87, stk.2 er fastsat, at genetisk undersggelse endvidere kan foretages i forbindelse med kunstig
befrugtning uden for kvindens krop pa grund af ufrugtbarhed, hvor en s&dan undersggelse kan pavise eller
udelukke en vesentlig kromosomabnormitet.



home” rate pa 12 procent per a&goplagning, hvilket kun er en ca. halvt sa stor succes-
rate, som opnas ved almindelig I'\VF-behandling. Dette ma hovedsagligt ses i lyset af,
at kassations-procenten af &g ifglge sagens natur er sterre. Patientklientellets

sammensgtning kan desuden have betydning.

De hyppigste indikationer for PGD har veeret kromosomale translokationer, cystisk
fibrose, myoton dystrofi, Duchenne muskeldystrofi (X-bundet), Huntingtons chorea,
og haemofili (X-bundet blgdersygdom), samt familieer polypose (arvelig tarmkreeft). |
enkelte tilfelde har indikationen veeret dominant arvelig disposition for brystkreeft
(BRCAL/2). Herudover har der veeret tale om en raekke hver for sig meget sjaldne,
alvorlige arvelige sygdomme, eller kromosomale translokationer, som pga. deres

sjeeldenhed ikke har "kendte” betegnelser (sygdomsnavne).

Nogle har foreslaet en liste over sygdomme som kunne give adgang til PGD (séaledes
Etisk Rad 2004). Sundhedsstyrelsen kan fortsat ikke anbefale dette. En positivliste
ville medvirke til at stigmatisere bestemte arvelige sygdomme i strid med dansk
tradition, og ville tendere til at flere, snarere end ferre, blev tilbudt PGD end i dag.
Det er endvidere i praksis efter styrelsens vurdering ikke er muligt at opstille en
deekkende positivliste. Der er flere grunde hertil. For det farste er antallet af mulige
alvorlige arvelige sygdomme stort, selv om antallet af familier, som sgger hjelp er
lille (det er ikke muligt at forudsige hvilken sjeelden mutation ”den neste familie” vil
have). For det andet, og vigtigste, falger sygdommenes alvorlighed ofte ikke de
samme skillelinjer, som diagnoserne (varierende ekspression). Den samme diagnose
kan ofte daekke over et spektrum der reekker fra det relativt godartede, til det meget

svert belastende, hvilket bladersygdommen er et godt eksempel pa.

| det praktiske liv afgeres sagen derfor ikke pa grundlag af diagnosen alene, men ud
fra kendskabet til den enkelte families situation og erfaringerne med sygdommen i
denne familie, evt. gennem flere slaegtled. Der vil typisk veere et leengerevarende — i
nogle tilfelde arelangt - kendskab i sundhedsvasnet til de familier, som bliver
kandidater til PGD. Den procedure som foreskrives i Sundhedsstyrelsens vejledning
(jf. bilag 1, vedhaftet) om kunstig befrugtning mv. indebzrer en indgaende vurdering
af familiens situation, og en omfattende forberedelse af familien. Dette er helt
ngdvendigt, om ikke af andre grunde, sa fordi det er en forudsetning for at sikre, at
PGD-behandlingen, med de pravelser den kan indebare i et tidvis langstrakt forlgb, og
uden garanti for succes, kan gennemfgres af den pagaldende kvinde/par. | denne

dialog mellem familien og sundhedsvesnet sker der en prgvning af tilstandens



alvorlighed i den pagaldende familie, og af de ressourcer kvinden og familien rader
over. Det vil i nogle tilfeelde kunne fare til, at behandlingen tilbydes i en familie, hvor
diagnosen set med omgivelsernes gjne ikke ngdvendigvis altid har karakter af en
umiddelbar overhangende katastrofe — eksempelvis hvor det drejer sig om arvelig
tyktarmskraeft (HNPCC), arvelig brystkraeft (BRCA), eller Neurofibromatose. Dette er
ikke blot et spgrgsmal om holdninger og emotionelle ressourcer i den pagealdende
familie, men ogsd om de konkrete erfaringer med sygdommen i den pagaldende
familie — hvordan sygdommen har manifesteret sig blandt de nermeste slegtninge, i

hvor tidlig alder den ramte dem, forlgbsformer, dgdsmader etc.

Det tilfgjes, at selv om PGD som navnt udfgres lovmaessigt under de vilkar som blev
fastsat i befrugtningslovens §7, blev metoden - som endnu ikke var etableret pa
daveaerende tidspunkt for lovens vedtagelse (1997) - dog samtidig omfattet af lovens
bestemmelser om nye behandlinger. Behandlingen finder derfor sted inden for
rammerne videnskabsetisk godkendte protokoller, selv om dette fra det rent

sundhedsfaglige synspunkt ikke laengere er pakraevet.



Bilag 1. Uddrag af Sundhedsstyrelsens vejldning om Kkunstig befrugtning: vedr. PGD

(preeimplantationsdiagnostik) efter 87, stk. 1.

"Det fremgar af §7, stk. 1 i Lov om kunstig befrugtning m.v., at genetisk undersggelse af et
befrugtet &eg kun ma finde sted, hvor der er en kendt, vaesentligt gget risiko for fadsel af et barn
med en alvorlig arvelig sygdom. Risikoen kan vare kendt pga. familiar forekomst, fadsel af et

sygt barn, preekonceptionel anlaegsbearerdiagnostik, mv.

Hos de kvinder/par, hvor en sadan risiko bliver kendt, skal der farst tilbydes preenatal genetisk
radgivning og undersggelse efter retningslinjerne i Sundhedsstyrelsens Vejledning om Prenatal
genetisk radgivning og undersggelse af 1994. Der ma saledes ikke gives tilbud om
preeimplantationsdiagnostik alene p& baggrund af anlaegsbererdiagnostik hos foraldrene, dvs.

uden videregaende genetisk radgivning af parret.

Der er tale om en meget begrenset gruppe af kvinder/par, som med alt overvejende
sandsynlighed ma antages at ville kunne have opnéet provokeret abort efter reglerne i
Abortlovens 83, stk. 3, safremt dette blev aktuelt. De personer, som kan forudses at fa behov
for praimplantationsdiagnostik, tilherer med ovenstidende begrundelse de ganske serligt

belastede slagter.

Mange genmutationer har varierende ekspression, dvs. at de giver sig til kende med
tilstandsbilleder af uens Kklinisk sveerhedsgrad. Det karakteristiske er, at det samme
sygdomsbillede (genmutation) har forskellig sveerhed nar forskellige familier (sleegter)
sammenlignes, men inden for den samme familie (slaegt) er sveerhedsniveau’et ofte ret konstant
fra generation til generation. Det er séledes sygdommens svearhedsgrad i den ramte familie, og
ikke diagnosen alene, der som hovedregel er det afggrende kriterium for at
preeimplantationsdiagnostik kan overvejes. Af denne grund, samt endvidere under hensyn til at
undga stigmatisering, kan der ikke opstilles en bestemt «positivliste», men der vil altid veere

tale om en dybtgdende vurdering som bl.a. 0gsa inddrager genetisk/arvebiologisk ekspertise.

Eksempler pa arvelige sygdomme, hvor adgang til genetisk diagnostik efter §6, stk.1 kunne
blive overvejet: cystisk fibrose, Huntington’s Chorea, Hamofili A, B, Multipel Endocrin
Neoplasi (MEN-2A), eller alvorlig sygdom som fglge af arvelig kromosomal translokation

hvor denne ikke vil vaere balanceret hos afkommet.

Der ma ikke pa de befrugtede eg tilbydes genetisk screening for andre arvelige sygdomme,
end den eller de alvorlige arvelige sygdomme, som den kendte, vasentligt ggede risiko retter

sig mod hos den behandlede kvinde.”



