oo Din

Gentester kan radda
liv - men ocksa skapa
onodig oro. Det kan
ibland vara svart att
tolka resultatet och

avgora tillforlitligheten.

- Det ar viktigt att fa
stod och vagledning
fran vardpersonal,
menar Anna Rosén
forskare och genetiker
vid Umea Universitet.

TEXT: KERSTIN KARLSSON
FOTO: HANS LINDGREN,
SHUTTERSTOCK/TT
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et har snart gatt 20 ar
sedan ménniskans hela
arvsmassa, alltsd samtli-
ga gener i ménnisko-
kroppen, kartlades. Det

tog 20 ar och kostade massor av
pengar. I dag gors samma analys pa
bara nagra timmar for en kostnad
under 10 000 kronor.

— Det har skett enorma framsteg,
men saknas fortfarande mycket
kunskap kring vad fordndringar i
olika gener har for koppling till
sjukdom, siger Anna Rosén,
specialistlikare i klinisk genetik
vid Norrlands universitetssjukhus
och forskare inom cancergenetik
vid Umed universitet.

Hon berittar att genetikers arbete
till stor del handlar om att bedoma
sannolikheten for att en viss gen-
fordndring ska leda till sjukdom.
Och det kan vara klurigt att avgora

analyseras alltid vissa

XHALSA  Tester
| - en genvag

t|II ett friskare

Inom
sjukvarden

specifika riskgener
for bréstcancer
- men inte alltid
i privata tester.

‘"
eftersom manga sjukdomar beror
pa foridndringar i flera olika gener,
och dessutom ofta &r beroende av
bade livsstils- och miljofaktorer.

— Den stora utmaningen idag &r
inte sjdlva gentestet i sig utan tolk-

ningen av resultatet, siger Anna
Rosén.

Privata tester

Under senare ar har det blivit
mojligt for privatpersoner att kopa
gentester for att forutspa risken att
drabbas av sjukdom. Men det kan
vara svart att tolka bade resultat och
tillforlitlighet.

Ett exempel pa hur kvaliteten kan
variera dr gentester for att undersoka
risken att drabbas av brostcancer.
Inom sjukvérden analyseras alltid
vissa specifika riskgener. Men det
finns utldndska foretag som bara
tittar pa delar av dessa gener.

Anna Rosén ar
forskare inom

cancergenetik
vid Umea
Universitet.
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— Da kan man inte vara siker pa
att alla risker uteslutits, sdger Anna
Rosén.

Hon leder ett stort forskningspro-
jekt som utvirderar ett nytt sétt att
informera personer som kan ha
forhojd risk att drabbas av érftlig
cancer.

— Forhoppningen ir att fler ska fa
kédnnedom om sin 6kade risk och
erbjudas forebyggande atgarder i
tid, sdger hon.

Majoriteten vill veta

I en nyligen publicerad studie har
hon sett att det dr en majoritet som
vill fa reda pa om de bér pa en gen-
fordndring som innebér hog risk for
tjocktarmscancer. Av de 1000 perso-
ner som ingick i studien angav de
flesta ocksa att de helst skulle vilja
fa informationen fran sjukvérden
och inte fran en drabbad slakting.

I dag ligger ansvaret att informera
berorda slidktingar pa den enskilda
individ som fatt reda pa att hen bér
pa en genforindring som okar ris-
ken att drabbas av cancer.
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Ny studie: Manga testas inte
for arftlig brostcancer

Enligt sjukvardens riktlinjer ska kvinnor som drabbas av brost-
cancer i ung alder (40 ar eller yngre) erbjudas ett genetiskt test
for att undersoka arftlighet. Kunskap om arftlighet kan radda
liv, eftersom friska slaktingar och familjemedlemmar da kan
valja att gora ett gentest och fa méjlighet till forebyggande

En studie fran 2020 visar att 36 procent av kvinnor som
insjuknat i brostcancer fore 36 ars alder, mellan aren 2000 och
2013, inte genomgatt nagot sadant test. Enligt Hans
Ehrencrona docent vid Lunds universitet och en av forskarna i
studien, ar det formodligen fler kvinnor som gentestas i dag
eftersom denna typ av test har blivit mer utbredd pa senare ar.
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— Tyvirr vet vi av erfarenhet att
den informationen inte alltid gar
fram, och det giller ju alla typer av
arftlig cancer, dven brostcancer,
sdger Anna Rosén.

Det finns internationella studier
som visar att om sjukvarden ocksa
tar ansvar for att informera slak-
tingar, fordubblas antalet personer
som gor ett gentest och darmed har
mojlighet att erbjudas forebyggan-
de étgérder.

Med bakgrund av detta har Anna
Rosén dragit i gang den sa kallade

VISSTE DU ATT...
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Kort om arvsmassan

B Finns i kroppens celler och ar organi-
serade i kromosomer.

B Det finns 46 kromosomer i varje cell,
dessa ar uppbyggda av cirka 22 000
gener.

B Generna i sin tur bestar av DNA.

B Generna innehaller information om
egenskaper som arvs fran foraldrar till
barn, ett slags kartor dver hur cellerna
ska byggas upp och fungera.

B Forandringar (mutationer) i gener kan
ha olika orsaker. Det kan handla om
slumpmassiga kopieringsfel under
celldelningen, stralning eller inverkan av
vissa kemiska amnen och virus.

DIRECT-studien, for att se om sam-
ma samband giller i Sverige.

—Om det visar sig vara sa borde
vi inom sjukvéarden bidra mer i
informationsflodet till sldktingar —
det skulle kunna ridda liv, sidger
Anna Rosén. |

for att kunna erbjuda effektivast mojliga
behandling.

...man skiljer pa genférandringar som
gar i arv och sadana som uppstatt under
livets gang och saledes inte gar i arv.

...inom sjukvarden ar det vanligt att man
utfér gentester for att titta pa forandring-
ar i en cancertumor. Detta ar inga
forandringar som gar i arv, utan finns
bara i cancercellerna. Kunskap om
cancerns genetiska egenskaper ar viktig

&

...de flesta sjukdomar ar bara delvis
arftliga, vilket betyder att de utvecklas

i samspel mellan arftliga faktorer och
miljofaktorer.

...de cancerformer dar arftliga sjukdo-
mar ar vanligast ar brostcancer, tjock-
och andtarmscancer, prostatacancer,
aggstockscancer och malignt melanom.

’ ,Den stora

utmaningen idag
ar inte sjalva
gentestet i sig
utan tolkningen
av resultatet
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