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Drémgransen ar passerad

Kommer jag 0CKSa att d0 @V DIOSTCANCEI? .....ccuieieeeereeseeeecreeerererees e s e seeseeseeseesee e e e eseese e e saesseesessessessessessensensenseneen

DNA-analyser inom brottsbekdmpningen

Polisens register och praxis kring DNA-spar

Harférg, kroppsbyggnad, hundédgare? Nya metoder ger svaren
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SSF:s Novusundersdkning

DNA-projekt som SSF finansierar






Stiftelsen for strategisk forskning, SSF, ar en oberoende forskningsfinansiar, med uppdrag att finansiera hog-
klassig forskning som stérker Sveriges konkurrenskraft. Vara huvudomraden é&r teknik, medicin och naturvetenskap.
Under de senaste tio aren har stiftelsen satsat éver 2,5 miljarder kronor inom livsvetenskaperna och bioteknik. En
speciellt viktig del ar kunskapen och teknikerna kring vara gener. Att DNA-sekvensera sig kostar inte langre skjortan;
det kostar som en skjorta och allt fler testar sig. Om dagens trend skulle halla i sig s& kommer priset for att sekven-
sera sig kosta som ett par foppatofflor inom 6-7 &r. Vad hander da?

Hur paverkas halso- och sjukvard, polisens brottsutredningar och samhallet i stort nar miljoner svenskar &r gen-
testade? Vilka etiska awagningar behOver goras? | den har rapporten Iter vi fyra experter ge sin syn pa saken, det
ar Per Snaprud, medicinreporter, Anna von Wachenfeldt, éverlakare, Ricky Ansell docent, som skriver tillsammans
med Marie Allen, professor och Anders Ekholm, nationalekonom. De &r, var och en pa sitt satt, forankrade i medicin,
i varden, i det polisidra arbetet och i samhallsdebatten.

Stor acceptans hos allmanheten

Men vi ar ocksa nyfikna pé vad svenskar i allmanhet tycker om DNA-tester, och framforallt om vem ska fa anvanda det
och till vad. Vi 14t darfér Novus gora en undersokning. Den visar att acceptansen for att anvanda DNA inom varden och
polisen &r stor - men i det narmaste noll for forsakringsbolagen. Sju av tio staller sig positiva till om sjukvarden i fram-
tiden har tillgang till ens DNA-profil, fyra av tio skulle dessutom vilja f& informationen, dven om de béar pa gener som
kodar for svara, icke-behandlingsbara sjukdomar. Atta av tio tycker att Sverige ska satsa pa att forebygga sjukdomar
genom DNA-analyser. Nara tva av fem vill att polisen ska ha tillgang till alla svenskars DNA for att klara upp brott.

Vem bestammer?

Tillgang till information kan ocksa ge upphov till andra fragestallningar &n de som handlar om olika organisationers
mojlighet att inhdmta data. Om du som kvinna far veta att du bar pd BRCA1 innebér det att du har en hog sannolik-
het att utveckla bréstcancer. Dina foraldrar och barn far dock inte reda pé att de ocksé kan vara utsatta for samma
hoga risk om inte du sjalv berattar det for dem. Ar det ratt att du och enbart du far bestdmma 6ver denna informa-
tion? Ett forslag ar att inratta ett centralt register dar man sjalv kan kryssa i om, och i vilken situation man vill ha,
eller dela med sig av, information om sina genetiska risker.



For framvaxande precisionsmedicin (individanpassad behandling) ar genetisk testning en viktig ingrediens. Men
for att traffsakerheten ska vara hog maste vi samla in och strukturera stora mangder uppgifter - vi pratar om det
som kallas Big Data, vilket stiftelsen ocksa ger forskningsbidrag till - och Idkarna behover da fa tillgang till digitala
beslutsstod.

Oro for oro

Det finns en oro for att genetisk kunskap kommer att 6ka halsoklyftan. De som manar om sin hélsa och har resur-
serna att bestalla och 1&ta beddma sitt genom, kommer att gora det. De kan da anpassa sin livsforing till sin risk-
profil och kan leva battre och langre. Detta kommer dock att ytterligare spa pa den redan existerande ojamlikheten
i halsa. Darfor ar det viktigt att varden tar in ny teknik i sin arsenal; annars kan det pa sikt 6ppna upp fér mindre
seridsa aktorer eller i varsta fall charlataner.

Forbattrade analyser loser brott

DNA-teknik gor det mojligt att analysera och ta fram en DNA-profil for de allra flesta typer av humana biologiska
spar som avsatts i samband med brott. Teknikerna har med &ren forfinats och banar vag for fordjupade analyser
som kan bidra till att klara upp brott. Det kan handla om att utifran DNA-spar ringa in ungefarlig alder, ursprung,
harfarg, 6gonfarg och kroppsstorlek pa en misstankt garningsman.

Vissa brottsutredningar kan ocksé kompletteras med analyser av DNA frén véaxter eller djur. Har frdn exempelvis
katt eller hund kan anvéndas for att knyta agaren till en specifik plats eller handelse. Aven DNA-profiler fr&n vaxter,
till exempel pollen eller frokapslar kan ge viktig information i utredningar. Ar sp8ret gammalt, innehaller valdigt liten
mangd DNA eller har nedbrutet DNA kan det trots allt ofta analyseras genom analys av mitokondriens DNA.

Konsekvenser och utmaningar

Anvandningsomradena for DNA-teknik kan bli manga fler &n de uppenbara inom vérd och polisiar verksamhet. Jamfor
med mobiltelefonen som nar den kom ansags vara ndgot som bara hantverkare och resande forséljare var betjanta
av. ldag vet vi hur det gick. For de tankbara konsekvenserna av genteknikens genombrott, ar det viktigt att ha en
dialog med alla som kan bli berérda av forskningen. Det kan goras pé olika satt, till exempel med denna rapport eller
vart seminarium under Almedalsveckan 2016 tillsammans med Forskning & Framsteg. SSF avser fortsatta finansiera
tilldampningsinspirerad forskning som leder in i framtiden och kan bidra till att I6sa stora samhallsutmaningar.
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Per Snaprud, medicinreporter Forskning & Framsteg

Nu kostar det mindre dn 1 000 dollar att fa hela sin arvsmassa avlist. Det Sfortsatta prigfallet kan fa enorma

konsekvenser for virden, och fér hur vi ser pd oss sjilva.

et forsta utkastet till minniskans hela arvsmassa

presenterades i juni dr 2000 vid en presskonferens

i Vita huset i USA:s huvudstad Washington DC.
Det var resultatet av mer in tio ars arbete och en satsning pa
17 miljarder kronor — lingt mer in vad det kostar att bygga
en rymdfirja.

Redan édret dirpa foddes den galna drémmen: the 1000
dollar genome. Frin bérjan var det bara en fras som nigon
klickte under ett molekylirbiologiskt forskarméte, ett sitt
att f3 iging fantasin om vad som kommer att hinda den dag
vanligt folk kan kosta pa sig att avlisa hela sin arvsmassa, det
s kallade genomet.

Med det férsta genomet som mall blev det genast mycket
billigare att avlisa nista. Plotsligt var det inte dyrare att kart-
ligga foljden av det minskliga genomets tre miljarder DNA-
bokstiver dn att képa ett jetplan.

Under de foljande aren fortsatte prisfallet. En liknande
trend inom halvledarindustrin kallas Moores lag. Ar 1965
noterade den amerikanske kemisten Gordon Moore att an-
talet transistorer som ryms pi ett datorchip hade dubblerats
var artonde méinad under de senaste sju dren. Han forutsade
att trenden skulle hilla 1 sig 1 mMINst tio ar till.

I sjilva verket har datorernas hirdvara utvecklats exponen-
tiellt under mer in ett halvsekel. Moores lag har blivit sjilva

sinnebilden for hirdvaruindustrins framgfmgar,

Tekniken for avlisning av DNA — si kallad sekvensering —
holl linge jimna steg med datorerna. Men i bérjan av ar
2008 drog sekvenseringen ifrdn rejilt. Orsaken var ny och
effektivare teknik.

Foér fem ar sedan kostade det lika mycket att fa sitt genom
avlist som att képa en ny bil. Och nu i viras meddelade fo-
retaget Veritas Genetics i USA att drémgrinsen ir passerad.
Det symboliskt laddade beloppet pd prislappen pa 999 dol-
lar, vilket motsvarar en bra cykel.

— Det kommer att ge oss méjlighet att sluta gissa om en
massa saker, siger Mirza Cifric, vd for Veritas Genetics.

I dratal har olika foretag erbjudit begrinsade gentester
som beskriver hur specifika delar av arvsmassan ser ut. Sida-
na tester kan ge information om sliktband, etnisk tillhérig-
het och genetiska riskfaktorer for sjukdomar. Men de ticker
bara nigon procent av hela genomet.

Enligt Veritas Genetics kommer en avlisning av hela geno-
met att ersitta alla dagens begriinsade gentester. P sin webb-
sida skriver foretaget att forildrar kommer att fi veta vilka
gener de dverfor till sina barn. ”Och, inom en snar framtid,
férutspir vi att vi alla kommer att bira med oss ett kort med
hela genomet som vi anvinder till att vilja mat, personliga
hilsovirdsprodukter och triningsmetoder.”

Till att bérja med kommer tjdnsten bara vara tillgénglig 1

USA, och kunderna maste bestilla avlidsningen via sin doktor.



Men Veritas Genetics har bestimt sig for att erbjuda tjinsten
till kunder i ytterligare itta linder — inklusive Sverige.

De forsta kunderna i USA kommer att fa tiﬂging till sina
resultat under sommaren via en app i sin mobiltelefon. Birare
av gener som Skar risken for allvarliga sjukdomar kommer att
fa diskutera saken med en genetisk ridgivare via appen.

— Vi tycker inte att det skulle vara ansvarsfullt att skicka
ut ett digitalt besked om att nigon har 85 procent risk att
fa brostcancer. Vi har en lista pa tillstind som kommer att
levereras via en genetisk ridgivare, siger Mirza Cifric.

I dag anvinder kliniska genetiker inom sjukvarden samma
teknik for att avlisa hela arvsmassan hos vissa patienter under
en genetisk utredning. Skillnaden ir att avlisningen d gir ut
pa att besvara en specifik friga.

— Dir finns en risk for bifynd, precis som vid en hel-
kroppsrontgen. Ar det ndgot vi kan gora nigot it si infor-
merar vi patienten om det, annars inte, siger Emma Tham,
specialisdékare 1 klinisk genetik pa Karolinska universitets-
sjukhuset 1 Solna.

Hon tvivlar pé att Veritas Genetics kommer att kunna ge
kunderna tillréicklig hjéilp att tolka sina resultat. Det ir som
regel mycket svirt att avgéra vad en viss mutation i en gen
kopplad till nigon sjukdom betyder fér en enskild person.
Kunskap om sidana mutationer kan leda till att ménniskor
oroar sig for sjukdomar som de aldrig kommer att f3, menar
Emma Tham.

Men den tekniska utvecklingen och fortsatta prisfall pa
sekvensering kommer att innebira att allt fler vet allt mer
om sin arvsmassa. Reklamen for féretag som siljer genetisk
information till vanliga konsumenter handlar bide om hilsa
och om ren underhillning.

Hittills har 6ver en mﬂjon minniskor som vill veta mer

om sitt genetiska ursprung och sina sliktband képt ett gen-

test frin foretaget Ancestry. Ungefir lika méinga har anlitat
féretaget 23andMe, vars gentester handlar bide om hilsa och
sliktband. Kunderna fir bland annat veta vilka geografiska
omriden deras arvsmassa hirstammar frdn, och hur mycket
neandertalar-DNA de bar pa.

An si linge bygger den hir typen av undersdkningar pa
begrinsade gentester, inte avlisningar av hela genomet. Men
de ger en ﬁngervisning om hur vanliga konsumenter kan rea-
gera pa genetisk information. I vissa fall limnar den djupa
avtryck i sjilvbilden. Det visade sig tydligt i en diskussion pa
ett nitforum om genetiskt ursprung hos 23andMe for nagra
ar sedan. Begreppet "ras” anviindes flitigt.

Signaturen Brett B skrev att han var férbryllad Gver att vara
en blandning mellan afrikan och europé. I hela sitt liv hade
han fact héra att hans familj stammar frin Nordamerikas ur-
sprungsbefolkning. "Jag ser inte ut som nagon afroamerikan,
och det gor ingen annan jag kinner 1 min falnilj heller. Ar
detta majligt? Eller kan nigon ha gjort ett misstag?”

Han fick svar av en annan kund som foreslog en forkla-
ring: "Historiskt har det varit mycket vanligt att rasblandade
minniskor pastar sig vara ‘Native American’ for att ta sig
uppét i samhillet”.

Men nigot var konstigt. Fler kunder tyckte att en orimligt
stor andel av deras arvsmassa kom frin Afrika. Signaturen To-
nyaKyd hade just fitt veta att 97 procent av hennes arvsmassa
ir typisk for afrikaner som bor séder om Sahara. Hon var
mycket forvinad eftersom hennes slikt kommer frin Norge
och Irland. "Jag ser fullstindigt vit ut”, skrev TonyaKyd.

Inliggen hopade sig. Folk brikade om hur det biologiska
arvet paverkar hudfirg, nisform och harets krullighet. Den
amerikanske presidenten Barak Obamas genetiska rotter blev
ett diskussionsimne, och nigon publicerade fotografier av

personer med olika etnisk bakgrund for att stédja sin tes



om att minniskor med pabra fran Afrika faktiskt kan vara
blonda och bladgda. Inliggen var fulla av resonemang om
olika procentsatser av arvsmassa frin olika regioner.

Men nigot hade gitt snett hos 23andMe. Till slut kom ett
inligg fran en anstilld pd foretaget. Hon forklarade att det
finns ett fel i ett datorprogram som skulle rikna ut genernas
geografiska ursprung, och att misstaget snart skulle rittas till.

“Det hir ser inte alls bra ut fér 23andMe. Hur ska folk
kunna lita pa sina resultat nu?” skrev en kund. Minga var
irriterade.

Men signaturen Ksonic var road: "Jag tror att detta var ett
socialt experiment. V1 var alla afrikaner for en dag”.

Faktum ir att alla minniskor pd jorden i nigon mening
ir afrikaner, eftersom vir art uppstod i Afrika. Var historia
av genetiska flaskhalsar och snabb expansion innebir att vi
dr mer genetiskt lika sinsemellan 4n manga andra djurarter.
Si de nya tekniska mojligheterna att undersoka arvsmassa
skulle ocksi kunna leda till en storre insikt om hur biolo-
giskt lika varandra vi minniskor ir, trots ytliga skillnader.

— Det vore bra om skolan undervisade mer om bade tekni-
ken och de svira existentiella frﬁgorna som den kan leda till, si-
ger Susanne Lundin, professor 1 etnologi vid Lunds universitet.

Mycket talar for att allt fler barn i framtiden kommer att
fi sin arvsmassa avlist. Sedan mer in ett halvsekel tas blod-
prov pé alla nyfédda i Sverige i syfte att hitta drftliga sjuk-
domar, bland annat fenylketonuri (PKU). Barnen ir friska
nir de féds. Utan behandling ir risken stor att de far svira
hjarnskador redan inom ett dr. Men om de iter mat med
Iflg halt av aminosyran fenylalanin slipper de hjirnskador.

Men varfor inte i stillet analysera barnens hela genom
redan pa BB? Foretaget Illumina — virldens i sirklass storsta
tillverkare av maskiner som avliser arvsmassa — férutsp;ir

att det blir verklighet inom nigra ér.

En sidan utveckling skulle férstis gynna foretagets af-
firer. Men forslaget har dven diskuterats pa vetenskapliga
konferenser, och Mirza Cifric avsléjar att Veritas Genetics
planerar att borja avlisa arvsmassan hos nyfodda. Han be-
rittar om genvarianter som minskar hjéirnans férma‘iga att
dterhimta sig efter en hjirnskakning.

— Jag skulle vilja ha den informationen om mina egna barn si
att jag kan se till att de undviker valdsamma sporter, siger han.

Men Emma Tham anser att genetiska analyser av hela
arvsmassan hos spidbarn bryter mot en viktig etisk princip:
att den som méjligen har en éirftlig risk att drabbas av en
sjukdom som bryter ut i vuxen alder ska ha ritt att vilja
om hon eller han vill ha den informationen.

— Om man gor testet pd ett barn s tar man ju bort den
ritten, siger hon.

Som klinisk genetiker ir hon van att triffa minniskor
med irftliga sjukdomar i familjen. En viktig del av hennes
jobb ir att hjilpa dem att resonera igenom vad de vill veta
om sin arvsmassa, och hur de vill anvinda resultatet om de
bestimmer sig for att analysera sitt DNA. Hon oroar sig
for att den typen av resonemang fir mindre plats i takt med
att det blir innu enklare och biﬂigare att avlidsa arvsmassa.

— Men den tekniska utvecklingen i sig dr positiv. Den
har revolutionerat vir diagnostik, siger Emma Tham.

For tjugo ar sedan ledde genetiska utredningar vid ut-
vecklingsstérning till relevanta fynd i omkring tio procent
av fallen. Nu har andelen 6kat till 70 procent, och i hu-
vudsak beror det pfi effektivare metoder for att avlisa arvs-
massa, enligt Emma Tham.

P3 motsvarande sitt har det blivit majligt att hitta arvsan-
lag kopplade till mingder av andra egenskaper och sjukdo-
mar som har betydelse for berérda familjer. Battre diagnostik

av sjukdomar, helt enkelt.



De som avliser sin arvsmassa utan att ha nigon kind
arftlig sjukdom i familjen hamnar 1 ett annat lige. Genetiker
riknar med att alla bir pa ett fatal recessiva sjukdomsgener,
alltsi gener som 1 dubbel uppsittning orsakar nigon sjuk-
dom. Dessutom har vi massor av arvsanlag som mer eller
mindre marginellt paverkar risken att drabbas av ohilsa i

olika former. Att hantera den typen av information kan vara

Kostnad per genom

814 000 000 kr

81 400 000 kr

8 140 000 kr

814 000 kr

81 400 kr

8 140 kr

svart, i synnerhet om det inte finns nigot sitt att forebygga
effekterna av en eventuell genetisk sarbarhet.

Samtidigt fortsitter den tekniska utvecklingen att sinka
priset pi DNA-sekvensering. Det ir vanskligt att sia om
framtiden, men om dagens trend skulle halla 1 sig sa kommer
priset for att sekvensera ett genom att falla under tio dollar
omkring ar 2023. Det riicker knappt till ett par foppatofflor.

Moores lag

2001 2002 2003 2004 2005 2006 2007 2008 2009 2010 2011 2012 2013 2014 2015

Tekniken fér att analysera arvsmassa utvecklas snabbare &n datorer.
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Kommer jag ocksa att do av

brostcancer?

Anna von Wachenfeldt, verlikare, Med dr, Onkologkliniken, Sidersjukbuset/ Karolinska universitetssjukbuset

Marias mamma dog 39 ar gammal nar Maria var 13 ar.
Nu ar Maria ar 29 ar, hon arbetar som ekonom, ar sam-
bo med Per men paret har velat vanta med att forsoka
skaffa barn. Via media och en god van har Maria for
flera ar sedan hort talas om att man kan lamna blod-
prov for att se om man har forhojd risk for brostcancer.
Maria kommer ihag allt kring mammans sjukdom och
mest av allt kommer hon ihag den langa sjukdomstiden
efter att mammans brostcancer kommit tillbaka. Hon
tanker ofta pa att hon sjalv kan fa brostcancer och do
ung. Ibland tanker hon att hon bor lata bli att skaffa
barn, radd att de skulle bli moderlosa precis som hon
sjalv blev tidigt. Nagon mammografi har hon aldrig
gjort och hon tycker att det ar obehagligt att sjalv
undersoka sina brost.

lla ménniskor bir pa cirka 25 000 gener i sitt DNA.
Varje gen finns i dubbel uppsittning, en av gener-
na i vart och ett av genparen har man irvt frin sin
mamma och den andra frin sin pappa. I varje cell i kroppen
finns de 25 000 generna i dubbel uppsittning, var och en pro-
grammerad att producera ett specifikt protein med en specifik
tunktion. I dggceller liksom i spermier finns dock bara en gen
av varje slag och vid sammansmiltning av 4gg och spermie
uppstir en ny kombination av dubbel uppsittning gener och

dirmed har férutsittningen f6r en ny individ uppkommit.

Jag traffar Maria pa arftlighetsmottagningen for forsta
gangen for ett antal ar sedan, det forsta hon berattar
om ar sin radsla att fa brostcancer. Vi talar om hennes
familjs historia och vi ritar tillsammans upp ett slakttrad
dar vi markerar vilka i slakten som haft cancer: Morfars
syster Marta hade brostcancer och dog ung. Martas
sondotter Jessica har for fem ar sedan opererats for
brostcancer 31 ar gammal. Vid ett slaktkalas under kom-
mande sommar pratar Maria och Jessica, och Jessica blir
genast intresserad av att delta i slaktutredningen. Efter
att Jessica sjalv varit pa arftlighetsmottagningen lamnar
hon blodprov for genetisk analys av brostcancergenerna
BRCA1 och BRCA2. Efter fyra manader kommer resulta-
tet, en sjukdomsorsakande forandring, s k mutation har
pavisats i brostcancergen 1 (BRCA1).

Sedan identifieringen av de bida bréstcancergenerna I och
2 (BRCAI och BRCA2) i bérjan av 90-talet har analys av
dessa tvd hogriskgener ingitt 1 genetisk utredning av miss-
tinkt drftlig brost- och dggstockscancer. BRCAT och BRCA2
ir bida gener vars funktion dr mycket viktiga for reparation
av skador 1 vairt DNA. Om man féds med en mutation 1
nigon av dessa tvi gener bir man den avvikande/muterade
genen i varje cell 1 sin kropp. Ett undantag utgér dggcellen
hos kvinnan och spermien hos man, i dessa celler finns ju

bara en uppsittning av varje gen.
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Kvinnor i Sverige 1 allminhet 18per en 10-procentig risk
att nigon ging under livet fi brostcancer. Att bira pd en mu-
tation i nagon av de tva bréstcancergenerna medfér en patag-
ligt f6rhojd risk, dnda upp till 80 procent att insjukna innan
80 ar. Brostcancer debuterar ofta tidigt hos kvinnor med
mutation, inte sillan under 35 Ars dlder och ofta krivs kom-
pletterande cellgiftsbehandling efter operation. Risken att
insjukna i dggstocks- eller dggledarcancer dr 15-40 procent
(den ldgre siffran for mutation i BRCA2) medan en kvinna
utan irftlighet har en lag risk for sjukdomen.

Maria funderar nagot halvar och beslutar sig sa for
att ocksa genomga genetisk testning. Knappt tre ma-
nader senare far hon det besked hon stallt in sig och
forberett sig pa; hon bar pa mutationen. Hon startar
brostkontroller med arlig lakarkontakt, mammografi,
ultraljud och magnetkameraundersokning av brosten.
Hon erbjuds remiss till plastikkirurg for att fa hora hur
en forbyggande brostoperation kan ga till, nu ar hon
installd pa att gora allt for att undvika att fa brostcan-
cer. Sa smaningom och efter ett ytterligare besok hos
plastikkirurg genomgar hon bortoperation av all bros-
tvavnad. Samtidigt med det forebyggande ingreppet
gors en uppbyggnad av nya brost med brostproteser.
Operationen gar bra och Maria ar nojd, lattad och trygg
med att ha genomgatt ingreppet.

Eftersom hon ocksa har en forhojd risk for agg-
stocks- och aggledarcancer har hon ocksa remitterats
till gynekolog for arliga kontroller. Hon ar installd pa
att genomga forebyggande bortoperation av aggstock-
ar och aggledare sa smaningom men forst vill hon och
Per forsoka fa barn tillsammans.

Stora internationella forskargrupper undersdker med
hjilp av genetisk information fran 10 000-tals kvinnor med
mutation i BRCAT eller BRCA2 vilka andra genetiska fakto-
rer i vart DNA som péverkar risken for utveckling av brost-
och dggstockscancer. Sannolikt kommer vi inom en relativ
snar framtid kunna ge mer familje -och individspeciﬁka risk-
siffror, istillet for att som idag, formedla samma risk till alla

kvinnor med BRCAI- respektive BRCA2-mutation.

Vid ett besok pa brostmottagningen ett par ar
senare far Maria hora att teknik finns for att se till att
hennes och Pers kommande barn inte arver muta-
tionen i BRCAL. Lakaren berattar att tekniken PGD,
Preimplantatorisk Gestational Diagnosis, gar ut pa att
hon och hennes sambo skulle genomga insamling av
spermier respektive aggceller fran dem bada, precis
som vid provrorsbefruktning. Nar agget blivit befruktat
och blivit till flera celler skulle en av cellerna i agget
analyseras for BRCAl-mutationen. Ett befruktat agg
som visat sig inte bara pa mutationen kan sedan foras
in i Marias livmoder. Detta ar en teknik och majlig-
het de aldrig hort talas om och Maria som oroat sig
mycket for att fora mutationen vidare till sina komman-
de barn blir glad. Per som alltid funderat mycket over
livet och existentiella fragor kanner sig forst obekvam
med tanken pa att de skulle valja bort vissa befruk-
tade agg. Efter en tid bestammer de sig tillsammans
for att tacka ja till erbjudandet och blir remitterade till
genetisk avdelning for vidare information.
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PGD, ir en teknik som funnits linge. Statens medicinsk-
etiska rad skriver pd sin hemsida ” I Sverige 4r PGD endast
tillatet vid risk for allvarliga irftliga sjukdomar och erbjuds
endast till par som ir anlagsbarare for dessa. Alternativet for
dessa par ir att vid uppkommen graviditet géra genetisk fos-
terdiagnostik och direfter eventuellt selektera bort ett ”sjukt”
foster genom abort”.

Brostcancer forhindras till 95 procents sannolikhet med
forebyggande bortoperation av all bréstvivnad. Brostcancer

Maria fortsatter i flera ar efter att hon sjalv fatt vet-
skap om att hon bar pa mutationen att forsoka hitta
slaktingar som hon forstatt skulle kunna ha nytta av
att genomga testning. Hon far via Facebook kontakt
med Nicole, en jamnarig syssling hon inte haft kontakt
med sedan hon var barn. Nicole skriver att hon nyligen
genomgatt behandling av brostcancer. Hon berattar

P4 onkologkliniken i Skine har 85 procent av alla brostcan-
cerpatienter valt att delta i BRCA-search, en studie som syf-
tar till att lata analysera BRCAI- och BRCA2-generna hos
alla kvinnor med bréstcancer. Studien syftar ocksa till att un-
dersoka hur patienterna upplevt att genomga genetisk test-

ning utan fdregiende omfattande muntlig information och

Nicole berattar ocksa att hon vid ett senare besok
pa onkologkliniken tillfragats om hon vill delta i en
annan internationell, vetenskaplig studie kallad Olym-
pia. Studien syftar till att testa ett nytt lakemedel i
forebyggande syfte och som riktar sig till kvinnor med

ir i de flesta fall redan idag en botbar sjukdom och det ir
hégst sannolikt att  sjukdomen har en dnnu bittre prognos
om 25 ir. Huvudindikationen, allvarlig sjukdom kan man
alltsa tinka olika kring nir det giller PGD och mutation i
BRCAI och BRCA2 och beslut om att erbjuda metoden till
min och kvinnor med mutation har dirfér kommit att se

olika ut 6ver landet.

ocksa att hon valt att tacka ja till att deltai en veten-
skaplig studie med genetisk testning av BRCA1 och
BRCA2. Ett par manader efter att Nicole lamnat blod-
provet far hon besked om att man pavisat en genetisk
forandring inom BRCAL. Forandringen i genen visar sig
senare vara av exakt samma slag som den Jessica och
Maria bar pa.

kartliggning av familjehistorien si som ir brukligt i Sverige
idag. Studien drivs som ett doktorandprojekt berittar Sver-
lakare Niklas Loman, som ir en av flera forskare engagerade
i studien och verksam vid onkologkliniken, Skanes universi-
tetssjukhus.

pavisad mutation i BRCA1 eller BRCA2 som diagnos-
ticerats med brostcancer. Nicole har tackat ja till stu-
dien och efter avslutad celigiftsbehandling "lottas”
hon till aktivt lakemedel eller placebo (sockerpiller)
att ta dagligen under ett ars tid.
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Flera svenska onkologkliniker deltar i Olympia-studien
dir likemedel testas i forebyggande syfte for att minska ris-
ken for aterfall i brostcancer.

Celler hos en individ med mutation i BRCAT (eller
BRCA2) har en fungerande och en icke fungerande BRCAI-
gen och s4 linge den fungerande genen finns intakt har cellen

kvar alla sina livsviktiga reparationsmekanismer. I cancercel-

ler hos en individ med BRCAI- eller BRCA2-mutation ir

Marias moster Karin har fatt information om mojlig-
heten att genomga test men avstatt. Hon har istallet
valt att ga pa regelbundna brost och gynekologiska
kontroller utan att ta reda pa om hon har forhojd risk
eller inte. Ett par manader efter en normal kontroll
hos gynekolog far hon oregelbundna blodningar fran
underlivet och gar pa en ny kontroll. Man diagnostise-
rar aggstockscancer med spridning till andra delar i
buken och Karin genomgar ett omfattande kirurgiskt
ingrepp. | samband med lakarbesok efter operationen
informeras Karin om att hennes tumor analyserats for

Aggstockscancer ir en lomsk sjukdom som ir svar att
uppticka i tid. Trots att kvinnor med mutation i BRCAT el-
ler BRCA2 gér pa regelbundna kontroller ir det tyvirr inte
sillan som en kvinna diagnosticeras med spridd dggstocks-
cancer kort efter en normal gynekologisk undersdkning.

I januari 2015 blev PARPI-himmarlikemedlet Olapa-
rib godkint fér anvindande vid dterfall i dggstocks/4dggle-
darcancer. Godkinnandet giller in s linge enbart kvinnor
med pévisad mutation i BRCAT eller BRCA2 med aterfall i

iggstocks/dggledarcancer dir cancercellerna visat sig kins-

bida generna icke-fungerande och dirmed saknas forméigan
att reparera cellerna.

PARPI-himmarfunktionen kallas en grupp likemedel
som inte stor i celler som har en av tvd fungerande BRCAI
(och BRCA2 ) gen kvar. Likemedel av denna typ, exempelvis
Olaparib, provas just nu i minga studier vid spridd bréstcan-

cer hos kvinnor med BRCAI- eller BRCA2-mutationer.

forandringar i BRCA1 och BRCA2 och att man funnit
en mutation i BRCA1. Hennes lakare berattar att det
finns en hog sannolikhet att forandringen ar densamma
som man tidigare pavisat i hennes familj och erbjuder
henne vidare genetisk analys av BRCA1 i blodet och
remiss till genetisk radgivning. Karin som sjalv inte har
biologiska barn ar fortfarande inte intresserad av att
genomga test men forstar att hon arvt forandringen
fran sin pappa Stig precis som hennes syster Marga-
reta, Marias mor maste ha gjort.

liga for cellgift av en viss typ. BRCA-testet har nu blivit pre-
diktivt f6r behandling med PARPI-hiimmare, en viktig kun-
skap. Att ett test dr prediktivt innebar att svaret pa analysen
kan férutsiga om en behandling kan férvintas vara aktiv hos
en specifik individ och/eller mot en specifik tumér. Sedan
2015 gors BRCA-testning pa alla tumérer av en sirskild typ
av dggstocks- och dggledarcancrar som kvinnor i Stockholm
opererats for. Resten av de gynekologiska klinikerna i Sverige
dir kvinnor opereras for cancer kommer inom kort ocksé

att utfora testet, berittar Elisabet Hjirpe, 6verlikare pa on-



kologkliniken pa Karolinska Universitetssjukhuset, sektionen
for gynekologisk cancer.

Hir ovan har jag velat illustrera en del av de komplexa fra-
gestillningar som en kvinna stills infor efter att hon fatt in-
formation om att hon bir pd en mutation i nigon av de tvd sd
kallade hogriskgenerna BRCAT och BRCA2. Jag har ocksa ve-
lat peka pd de framgingar och den kunskap och méjlighet som
hela tiden tillkommer nir det giller drftlighet och cancer. Det
finns dock flera frigestiﬂningar som kan vara Viktiga att belysa:

Arftlighetsutredning, kontroller och forebyggande opera-
tion for alla?

Virden ska vara jimlik och vi som arbetar med genetisk rid-
givning och cancer miste arbeta for att nd ut till alla individer
som har f6rhojd risk och vill ha kunskap.

I en studie gjord pa en av Stockholm irftlighetsmottag-
ning fann vi att kvinnor med hég utbildning och/eller hog
inkomst i familjen var verrepresenterade i gruppen kvinnor
som sokt radgivning. Eftersom irftlig brostcancer inte dr mer
vanlig bland hégutbildade kvinnor talar resultaten for att det
ir manga kvinnor med Iigre utbildning som aldrig kommer
i fraga for irftlighetsutredning. De kommer dé inte heller att
komma i fraga f6r utskade kontroller av brést och dggstockar
eller ges méjlighet till férbyggande operation.

Under det senaste dret har ett gemensamt och nationellt
arbete med att utforma ett kvalitetsregister dver alla individer
som genomgitt utredning och som beddmts ha en irftligt
forhojd risk for cancer startats. Ett huvudsyfte med kvalitets-
register i stort ir att se till att virden blir likvirdig dver landet
och for alla medborgare. Ett annat syfte ir att pa gruppniva
kunna félja upp hur effektiva vira kontroller och férebyg-
gande dtgirder ir for individer med forhojd risk for olika

former av cancer.

Vem ska informera mammas elaka moster och hennes
barn och barnbarn?
Efter information till en individ om att en mutation pavi-
sats i nagon av generna BRCAT eller BRCA2 foljer ett arbete
med att 1 méjligaste man informera alla de sléktingar som
skulle kunna ha nytta av att gentesta sig. Professionen, dvs
likare eller genetisk radgivare soker inte upp sliktingar och
informerar, utan informationen kommer att limnas vidare 1
familj och slikt av den som genomgatt testet. Ofta soker sig
informationen ut i slikten genom att de som stir varandra
nirmast talar med varandra. Ett Viktigt redskap for informa-
tionsspridning ir ett sammanfattande brev med information
om utredningen som skrivs efter avslutad utredning. Brevet
innehaller ocksi en rekommendation till berérda anhériga
om kontroller och méjlighet till test och var det kan géras.
Att sjukvirden eller myndigheterna skulle informera om
méjligheten skulle sannolikt, Atminstone av en del minniskor,
uppfattas som ett tving och inte som en méjlighet fér den som
vill ta den. Skulle ménniskor i férlingningen tycka att den som
inte testar sig och senare diagnosticeras med bréstcancer” fir

skylla sig sjalv”’? Hur tinker vi om allas ritt att inte veta?

Vill alla ha kunskap?

Nir vi i en studie tillfragade 300 kvinnor som sokt irftlig-
hetsutredning om de tyckte att sjukvirden skulle informera
en individ om att hen bir pa en hé')g risk for genetisk sjuk—
dom om sidana fakta framkommit svarade 80 procent ja.
Nittio procent angav att de skulle velat ha sidan informa-
tion om det giﬂlde dem sjiilva. Det ir litt att tinka att dessa
héga siffror hinger samman med att just dessa kvinnor sokt
drftlighetsrddgivning. Hur kvinnor och min som inte séker
information om sin risk skulle ha svarat kan man bara spe-

kulera om.
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Det finns idag atta enheter i landet som alla utfér utred-
ning av irftlig broést- och dggstockscancer, de flesta av dem
ligger pa avdelningen for klinisk genetik pa respektive univer-
sitetsklinik men ett par mottagningar i Stockholm ligger pa
onkologkliniker. Dessa atta enheter har regelbundna méten
och bedriver flera gemensamma studier. Detta samarbete ir
en av forutsittningarna for att vi ska ge en sa likvirdig radgiv-
ning och vird som mojligt.

Sammanfattningsvis har mycket ny kunskap inom omra-
det cancer och genetik tillkommit sedan jag borjade arbeta
med irftlighetsradgivning 1998. Arbetet kring kvinnor med
forhojd risk for brost och dggstockscancer sker nu i team

med genetiska radgivare, kliniska genetiker, onkologer, brost

och plastikkirurger, gynekologer samt psykologer. Testmeto-
der for att undersoka hdgriskgenerna har forfinats. For de
kvinnor som testar positivt for mutation har mer intensiva
och kinsligare uppfSljningsprogram tagits fram. Rutiner
kring forebyggande operationer samt ridgivning och atgirder
kring barnafédande har blivit rutin. Fér kvinnor med pavisad
manifest brost eller dggstockscancer testas nu flera nya like-
medel designade f6r denna patientgrupp.

Det ir mycket stimulerande att vara mitt uppe 1 ett si ex-
pansivt kunskapsomrade med pigiende utveckling i allt frin
psykologiskt omhindertagande till landvinningar inom mo-

lekylirbiologi och behandlingar!

O

Moster Karin
Aggstockscancer

Mamma Margareta
Brostcancer 33 ar,

61 ar avliden 39 ar

Per, Marias sambo

Morfars bror

Marta, morfars syster
Brostcancer,
avliden 45 ar

Morfars systerson Morfars brorsson

Marie, syssling
Brostcancer 31 ar

Nicole, syssling
Brostcancer 31 ar
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Idag riicker det med DNA frin enstaka celler for att kunna fi fram en DNA-profil som kan jimfsras med per-
soner eller andra DNA~5pa°r, En DNA—tnyj‘ mot ett biologiskt spar kan utgora en mycket stark bevisning och vara
avgé’mnde for en féz’llﬂnde dom. DNA-teknik £or det m(’)’jlzgt att analysem och ta fram en DNA~p1fqﬁl Sfor de allra

ﬂesm typer av humana biologiska spdr som avsatts i samband med brott, sisom blod, sperma, vaginalse/eret, saliv,

hir och “kontaktspir”. Leknikerna bar med dren utvecklats och forfinats. Pi senare dr bar ocksd det internationella

utbytet av DNA~p1’gﬁler okat samtidzgt som_fortsatt teknik~ och metodutvedeling banar vdg for fb'm’jupade analy~

ser som kan bidra till att klara wpp brott. Det kan bandla om att utifrin DNA-spir ringa in ungefirlig dlder,

UrSprung, bd(ﬁirg, dgonfirg och kroppsstorlek pa en misstinkt garningsman.

eknisk bevisning har med tiden blivit ett allt vikti-

gare stod i brottsutredningar. Att leda misstankar

om brott i bevis med hjiilp av de tekniska undersok-
ningarna bidrar till att klargéra vad som har hiint och vem
som har gjort vad i samband med ett brott, Det finns minga
olika typer av tekniska bevis dir biologiska spar och DNA
bara utgér en, om in mycket visentlig, del.

Gillande lagar sitter inte nigon egentlig grins for nir
DNA-analys av brottsplatsspar far goras. DNA fran biolo-
giska spar som blod, sekret och sperma avsatta pa tillhyggen,
klidesplagg och andra féremal, ytor eller pa personer under-
soks 1 savil grova som mindre grova brott. En DNA-profil
fran ett biologiskt spir kan utgdra ett mycket starkt bevis,

men det kan ocksd bidra till att fria frin misstanke da nigon

dverensstimmelse mot en person inte foreligger. Faktorer
som vilken typ av spar det ir, dess mingd och placering kan
ha en stor inverkan pi DNA-sparets bevisvirde.

Den stora merparten av DINA-analyser som utférs 1 brotts-
utredningar gors vid Nationellt forensiskt centrum, NFC
(tidigare Statens kriminaltekniska laboratorium, SKL), som
ir en avdelning inom polisen. Ett begrinsat antal analyser
genomférs vid andra laboratorier i Sverige eller utomlands.
I det senare fallet ror det sig om nigon typ av specialanalys
dir aktuell metod inte finns vid NFC. Pi arsbasis undersoker
NEFC DNA-bevis fran omkring 16.000 brott. Omkring 40
procent av dessa ror grova brott som mord, rin och valdeik-
ter. Resterande del ror vad som ofta benimns mingdbrott,

vilket innefattar inbrott, stéld och bﬂtﬂlgrepp‘
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Polisens register och praxis kring DNA-spar

De férsta forensiska DNA-teknikerna togs fram i Storbri-
tannien i mitten av 80-talet och DNA-bevis i ett begrinsat
antal svenska idrenden skickades till engelska laboratorier f6r
analys. De forsta teknikerna kallade "DNA fingerprinting”
var tidsddande, krivde god kvalitet och stor mingd av de
spar som analyserades. Brottsplatsspr forekommer dock ofta
i hogst begrinsad mingd och kan vara paverkade av ned-
brytning. Materialet som spdret dr avsatt pa och si kallade
himmande substanser paverkar ocksi mojligheten att ut-
vinna DNA:t. Nya mer anvindbara tekniker fér nedbrutna
och himmade prover tog snabbt vid och frin tidigt 90-tal
har DNA-analyser genomférts i Sverige. Dagens forensiska
DNA-analyser baseras i grunden pa de analystekniker som
infordes pa tidigt 90-tal, dven om de pd flera sitt modifierats
och férfinats och idag kan vi fi fram mer omfattande DNA-
profiler pa allt mindre miingd DNA, i allt svarare spar.

I svenska brottsutredningar bygger DNA-profileringen i
forsta hand pé analyser av lingdvariation hos si kallade STR-
markérer (short tandem repeat) lokaliserade i cellkirnans
DNA, och i ett begrénsat antal fall pa sekvensanalys av mito-
kondriellt DNA (mtDNA) som kan anvindas for exempelvis
analys av rotlosa har. I ett begrinsat antal brottsutredningar
anvinds dven analys av STR-markérer pd Y-kromosomen. I
de flesta fall giller det vildtike dir DNA frin brottsoffret
finns 1 mycket stort éverskott och analys av “manligt” DNA
kan bidra med viss information till utredningen.

Manniskan har tusentals STR-markérer spridda Sver
genomet. Nagra vil utvalda STR-markorer analyseras med
hjilp av standardiserade kommersiella kit. De STR-markérer

som undersdks ir lokaliserade i icke kodande delar av geno-

met och de pavisade fragmentlingderna aterges som siffror,
vilka forenklat kan sdgas motsvara antalet repetitioner som
pavisats. En DNA-profil anges med andra ord endast som
en sifferstring som visar pa de fragmentlingder som fram-
kommit vid analysen av de utvalda STR-markérerna. Den
kan i praktiken endast jimféras med DNA-profiler baserade
pd samma STR-markérer. Utover detta visar en DNA-profil
om det kommer frin en kvinna eller en man.

De STR-markérer som anvinds i forensiska sammanhang
utgdr en mycket begrinsad del av arvsmassan: Det som un-
dersdks utgdr sa lite som en miljontedel av arvsmassan, men
den variation i DNA-profilen som kan uppnis ricker for att

kunna avge starka slutsatser Vld tréff

DNA-register

Storbritannien var 1995 forst ut med att bygga upp forensis-
ka DNA-register. Den svenska DNA-registerlagstiftningen
tridde i kraft bara nigra dr senare, under viren 1999. Mer-
parten av EU:s medlemslinder har idag DNA-register.

Som en direkt foljd av DNA-registerlagstiftningen ékade
drendeinstrémningen pa divarande Statens kriminaltekniska
laboratorium (SKL) dramatiskt, frimst gillande undersok-
ningar av DNA-bevis i mindre grova brott sisom inbrott,
stold och biltillgrepp. Den kraftiga dkningen hall i sig i
knappt ett decennium. DNA-registret bestod av tvd delar.
Den ena, sparregistret, innehéll DNA-profiler fran oupp-
klarade brott och gallring skedde vid triff mot person. Den
andra registerdelen, DNA-registret, hanterade DNA-profiler
fran personer som fillts for brott med minst tva ars fiingelse

1 straffskalan.



I'januari 2000 tridde en ny lagstiftning i kraft som medgav
utdkade majligheter till provtagning och registrering, Den be-
fintliga lagstiftningen utékades till att omfatta ocksé registre-
ringen av DNA-profiler frin personer skiligen misstinkta for
brott med fingelse i straffskalan, 1 det si kallade utrednings-
registret. Polisen gavs méjlighet att efter beslut om kropps-
besiktning ta salivprov frin dessa personer, och att kunna ta
prov dven om det inte ir aktuellt att underséka DINA-bevis 1
det specifika fallet. Det senare har gett upphov till begreppet
“registertopsning” som avser att provet tas enbart for regis-
terhantering, dvs. med avsikten att {3 triff mot DNA-spar 1
andra ouppklarade brott. Om polisens bedémning ar att en
eventuell pafoljd for aktuellt brott stannar vid béter ska enligt
gillande praxis ndgon provtagning dock inte ske.

Effekten av lagstiftningen 2006 blev ett drastiskt ¢kat an-
tal provtagna och registrerade personer och ckat antal regis-
tertriffar. Inledningsvis kom ett stort antal triffar mot gamla
brott, men efterhand dvergick effekten till att 1 forsta hand
gilla nyligen sikrade brottsplatsspar som triffar mot sedan
tidigare registrerad person. Registerverktyget ger efter lagens
modiﬁering polisen méjlighet att utreda och lagféra de aktu-
ella brotten 1 nirtid.

Spérregistret innehéller drygt 30.000 DNA-spéar och ut-
rednings- och DNA-registren innehaller tillsammans DNA-
profiler frin mer in 150.000 personer. Jimforelsevis har
Storbritannien Europas stérsta DNA-register med en halv
miljon DNA-spar och 4,6 mﬂjoner registrerade personer.
Tiden en person férekommer i utrednings- eller DINA-re-
gistren regleras av personens férekomst i andra polisregister.
Foérenklat gfiﬂer att sa Iénge en person forekommer 1 nfigot
av polisens misstankeregister (MR) eller belastningsregister

(BR) kommer personens DNA-profil att finnas registrerad.

Prov fran brottsoffer och "annan”

Prov f6r jimférelse mot DNA-spir behovs i minga fall fran
andra personer in misstinkt girningsperson. Det kan handla
om prov tagna frdn mélsigare och "annan”. Dessa DNA-pro-
filer far endast hanteras inom ramen for en speciﬁk utredning.
Enligt rittegingsbalken kan “annan” prov tas for att utreda
brott med fingelse 1 straffskalan, dir ett DINA-bevis av intres-
se for brottsutredning tagits fram. Provtagning av "annan” ger
méjlighet till vad som ofta kallas masstopsning dir ett flertal
personer provtas for en jimforelse med ett brottsplatsspar.
Till de mer omtalade masstopsningarna hér Hagamansutred-
ningen dir den 777:e provtagningen gav triff mot person,
samt det dnnu ouppklarade dubbelmordet i Linképing dir ett

stort antal personer topsats - hittills utan framging.

Hantering av salivprov

For att kunna hantera stora mingder salivprov pa kort tid
tas proven med en standardiserad provtagningssats och pro-
ven analyseras vid NFC 1 en semi-automatiserad process. En
eventuell registertréiff kan siledes vara utredande polis till-
handa 2-3 dagar efter att provet inkom f6r analys. I unika fall
kan ett svar levereras pa nigra timmar.

Det biologiska materialet, salivprovet som avsatts pa en
pappersbaserad matris, far enligt gillande lagstiftning finnas
kvar 1 upp till hégst sex ménader efter provtagning. I prak-
tiken destrueras dessa prov inom nigon manad efter det att
DNA-profilen tagits fram. Prover fran avlidna personer frys-

arkiveras i upp till 70 ar och kan utgéras av annan vivnad.

Internationellt utbyte
For att forenkla utredning av grinséverskridande brottslig-
het 6kar det internationella utbytet av DNA-proﬁler frin

registrerade personer och brottsplatsspir. Tillsammans med
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Priim-ridsbeslutet fran 2009 underlittas utbytet inom EU
genom &verenskomna standarder nir det giller vilka STR-
markdrer som ska ingd i en DNA-profil och nomenklaturen
kring dem, samt att forensiska DNA-analyser kvalitetssikrats

genom krav pa ackreditering

Topsas det for lite?

Bortsett frin alla triffar i den manuella drendehanteringen
ger DNA-registren upphov till ytterligare omkring 4.000
triffar mellan person och DNA-spér varje ar. Merparten ir
nationella triffar och en mindre del kommer genom inter-
nationella sékningar. Den stora merparten roér mingdbrott.
Omkring 50 procent av registrerade DNA-spér ger triff mot
person under samma ar de registrerats. Triffrekvensen for
de svenska DNA-registren ir bland de hdgst rapporterade i
Europa. Registrets effektivitet och nytta dr avhiingigt av att
det sker en kontinuerlig registrering av sivil DNA-spar som

DNA-profiler fran misstinkta: senare ars nedging i antalet

topsade personer ir sannolikt orsaken till att andelen triffar
mellan DNA-spér nu ékar.

Hur ménga som egentligen kan eller borde registertop-
sas debatteras bade inom och utanfér polisen. Det ir rimligt
att utgd fran att fler personer bide kan och borde topsas in
vad som ir fallet idag. Detta stods exempelvis av data frin
Brottsférebyggande radet kring antalet skiligen misstinkea
personer pa arsbasis, och av underlag presenterad i en studie
utford av Dagens Nyheter 2015 (DN, 2015—12—22) dir det
framkom att 28 procent av de som démts med en annan f5ljd
in boéter inte fanns i DNA-registret. Behovet syns, om inte
annat, ocksd i att sparregistret viixer — antalet DNA-profiler i
ouppklarade brott blir successivt fler.

Polisens elimineringsdatabas

Kontamination har tillsammans med riskerna for forvixling
och forlust av spir alltid varit viktiga frigor kring teknisk
bevisning. Frigan om kontamination i DNA-sammanhang
har blivit viktigare i och med utvecklandet av allt kinsligare
analysteknik som gér att in mindre mingder DNA kan ana-
lyseras vilket samtidigt leder till en 6kad risk for att pavisa
kontaminationer.

Pi NFC finns sedan 2014 en lagstadgad elimineringsda-
tabas (EDB) med DNA-profiler frin i férsta hand personal
vid NFC, kriminaltekniker och lokala brottsplatsunderss-
kare. Aven andra personer som vistas i eller beséker polisens
laboratorielokaler finns 1 databasen.

Syftet med databasen ir att forbattra kvaliteten pa de fo-
rensiska DINA-analyserna genom att kontaminationer fingas
upp och utreds for att direfter forbittra olika rutiner och
handhavanden, samtidigt kan spir som ir irrelevanta for
brottsutredning sorteras bort. Alla DNA-spir som ska lag-
gas in i sparregistret sdks forst mot EDB.



Harfarg, kroppsbyggnad, hundagare? Nya metoder ger svaren

Vissa brottsutredningar kan kompletteras med analyser av
DNA frin vixter eller djur. Genom de specialanalyser som
utfors av samarbetspartners utanfér NFC kan har fran vilt
eller husdjur analyseras. Har frin exempelvis katt eller hund
kan anvindas for att knyta dgaren till en specifik plats eller
hindelse. Aven DNA—proﬁler frin vixter, t. ex. poHen eller
frokapslar kan ge viktig information i utredningar. Pollen el-
ler fréer kan litt flyttas frin en plats till en annan och pa sa
sitt indikera ett hindelseforlopp eller knyta ett foremal eller
en person till en specifik plats.

Spér fran en brottsplats som dr gammalt, innehéller vil-
digt liten mingd DNA eller har nedbrutet DNA kan trots
allt ofta analyseras genom analys av mitokondriens DNA.
Mitokondriernas DNA finns i lingt fler kopior dn cellkir-
nans DNA. Naturligt tappade harstran frin minniska kan
ibland bidra med viktig information i en utredning, men
innehéller i de flesta fall endast en liten mingd DNA. Spir
som rotlésa har, ildre ben och tinder med lite DNA kan
ofta analyseras framgangsrikt med mitokondrie-DNA, men
bevisvirdet blir lagre 4n for en analys av DNA i cellkirnan.
Det beror pi att mitokondriens DNA irvs i sin helhet fran
mor till barn, vilket medfér att flera personer kan ha samma
variant av mtDNA. Trots det ligre bevisvirdet kan en analys
av mtDNA ge virdefull information och anviindas som std-

bevisning 1en utredning.

Behovet av fordjupade analyser
Dagens DNA-profilering ger endast ett underlag att jimféra
mot andra profiler, i dvrigt framkommer bara biologiskt kén.

1 brottsutredande syfte skuHe en utredning kunna féras fram—

it av annan information kring den som avsatt ett DNA-spar.
Detta giller inte minst de riktigt grova brotten dir DNA-
spar finns tiﬂvaratagna men misstinkt girningsperson sak-
nas. Syftet skulle vara att bidra med ytterligare information -
like vittnesuppgifter om en girningsman - om den som avsatt
DNA—spiret, och dirmed kunna avgrinsa vilka personer som
skulle kunna vara av intresse f6r utredningen.

Nir det giller en utvidgad hantering av DNA 1 brottsut-
redande syfte saknas uttryckligt lagstéd, vilket ocksa polisens
etiska rdd kommenterat i ett yttrande med uttalandet att en
lagreglering behovs innan dessa analyser anvinds. Till ett ut-
vidgat anvindande hor analyser av kodande eller andra delar
i arvsmassan som ger utseenderelaterad information om den

som avsatt brottsplatsspflret‘

Forskning for forbattrade DNA-analyser

Det ir viktigt att det finns optimala processer och metoder
for forensiska DNA-analyser. De forsta stegen som siikring
av spar och utvinning av DNA innebir att en stor del av det
biologiska materialet forloras. Aven den efterféljande analy-
sen kan vara mer eller mindre framgingsrik, och dirfor har
mycket forskning syftat till att utveckla metoder fér den fo-
rensiska processen.

P3 senare ar har mycket forskning dven fokuserats pa att
erhilla en annan typ av information in den som erhills uti-
fran dagens DNA-profil. Utvecklingen inom genetik, genom-
ik och molekylirbiologi gir snabbt framat vilket medfor nya
anvindningsomraden. En minniskas arvsmassa innehaller
férutom variation i form av STR- och SNP-markérer (single

nucleotide polyrnorphisms) ocksd information for att styra



olika funktioner i kroppens celler och organ. Genernas infor-
mation Sverfors frin DNA till RNA-molekyler i cellkirnan.
Dessa budbiirare (messengerRINA eller mRNA) transporte-
ras ut ur kirnan och aminosyror plockas sedan ihop till ett
protein utifrin mRNA:t som mall. I framtidens brottsutred-
ningar kan en helt ny typ av forensiskt relevant information
ges genom profilering av cellkomponenter som mRINA eller
proteiner. Dessutom har det forskats om hur normal genetisk
variation i de kodande delarna av gener som styr utseende

kan anvindas som ett slags biologiskt égonvittne.

Ljusharig, korpulent eller lang?

Utseende - Utseende och ansiktsstruktur ir till stor del gene-
tiskt forutbestimt vilket blir vildigt tydligt hos eniggstvil-
lingar. Ett stort antal SNP-varianter, det vill sig omriden dir
enskilda byggstenar 1 DNA skiljer sig at mellan individer, har
identifierats som styr utseendedrag som exempelvis rakt el-
ler lockigt har, manligt hiravfall, friknar eller hir- 6gon- och
hudfirg. Aven ansiktsdrag som till exempel avstind mellan
dgonen ir genetiskt nedirvt. Denna typ av genetisk informa-
tion kan ge en typ av signalement att anvinda for att begrinsa
antalet misstinkta i en utredning. Minga utseendedrag styrs
av varianter 1 flera olika gener, vilket gor utvirderingen kom-
plex och ett resultat anges som en uppskattad sannolikhet
(prediktion) for ett visst utseendedrag. Exempelvis kan bld
och brun égonfirg forutsigas med 91-93 procents sikerhet,
medan dvriga 6gonfi§.rger ger liigre sikerhet. Tiﬂférlidigheten
i en prediktion beror pd flera faktorer som hur méinga gener
det dr som styr ett utseende, det antal genvarianter som ana-
lyserats, kon och ursprung. Det har iven visats att en persons
uppsittning av olika proteiner i blodet (en proteinprofil) kan
anviindas for att férutsiga vike, lingd och héftomkrets, utse-

enden som 1 stor utstréickning piverkas av miljéfaktorer.

Ursprung - Eftersom vissa genetiska varianter ir vanligare fore-
kommande i vissa virldsdelar eller omraden av virlden kan en ut-
vidgad DNA-analys under vissa forutsittningar ge en prediktion
om en persons geografiska ursprung. Ursprung kan forutsigas
genom att analysera markdrer pa Y-kromosomen som irvs pa
tidernet, mtDNA som irvs pi modernet men dven SNP- och
STR-variation i cellkirnans arvsmassa. Som ett exempel utfor-

des analyser for information om ursprung for att guida polisen 1

utredningen efter tigbombsattacken i Madrid dr 2004.

fildersbestdmning - Det finns ett flertal fériindringar som sker
i en minniskas arvsmassa med stigande alder. Andarna pi
kromosomerna, de si kallade telomererna, blir kortare for
varje ar och vissa regioner 1 genomet re-arrangeras. Delar
av mitokondriens DNA avligsnas 1 storre omfattning med
ilder och DNA-metylering férindras. Metylering ir en ke-
misk modiﬁering av DNA som styr om generna ir pa- eller
avslagna och dirmed producerar protein eller inte. P4 senare
tid har forskning kring dndrat metyleringsmonster visat att
detta kan anvindas for att fé’)rutséga alder paen okind person
som limnat ett spir pa en brottsplats. Resultatet ges som en
prediktion dir en angiven ilder har en precision pa +/- 3-5
ar i dagsliget. Aven en proteinprofil kan med relativt hog

sikerhet forutsiga alder.

Alder pé et spir - Detaljer om tid i férhillande till en krimi-
nell handling 4r ofta avgorande i en utredning. Hir kan upp-
lysning om tiden i dagar, veckor eller manader som passerat
sedan ett spar avsattes pa en brottsplats vara viktig. Den na-
turliga nedbrytning som sker av RNA-molekyler kan mitas
for detta iandamal. En annan Viktig aspekt ir att utreda under
vilken tid pa dygnet ett spar avsatts. Hormonerna melatonin

och kortisol varierar i mingd under dygnets timmar och det



finns indikationer pa att det kan g att mita niver av dessa

proteiners mingd for utvidgad forensisk information.

Vévnadstypning - Det kan vara av stort virde 1 en utredning
att fa information om vilken typ av vivnad eller celler ett
biologiskt spar innehiller (exempelvis saliv, blod, mensblod,
spermier, hud eller Vaginalceller>. Minga av de biokemiska
och immunologiska tester som anvinds for detta forensiske
idag ger indikativa snarare in pﬁvisande besked. Information
om cell- eller vivnadstyp kan anvindas for att rekonstruera
ett hindelsefétlopp och exempelvis styrka att en valdtike gt
rum. Aven hir kan DNA-metylering anvindas eftersom olika
gener ir paslagna i olika vivnader. En annan strategi ir att
mita mingden mRINA-molekyler som producerats vivnads-
speciﬁkt frin vissa gener. Men da mRNA—molekylerna, lik-
som proteiner, ir kinsligare f6r ogynnsam miljé och snabbt
kan brytas ned utgér metyleringsanalys som baseras pa den
forhillandevis mer stabila DNA-molekylen ett bittre alter-

nativ for analys av svirare spér.

Sa‘rskilja enaggstvillingar -1 brottsutredningar dir en eller bida 1
ett tvillingpar dr misstinkta for brott gar det inte att sirskilja
dem med en STR-analys. Eniggstvillingar sigs ha identisk
arvsmassa vilket dock inte stimmer helt. Det uppkommer
spontant SNP-variationer i arvsmassan under livet som kan
anvindas, men det ir som att leta efter en nil i en hostack och
det krivs relativt mycket DNA. En annan lovande strategi for
att sarskilja endggstvillingar dr att i stillet mita metylerings-

nivier for ett antal markorer.

Snabbare och breddade analyser
En mycket viktig faktor i en brottsutredning ir tiden frin
sparsikring till svar. DNA-analyser kan utféras pa nagra da-

gar men specialanalyser och stérre utredningar med manga
prover kan ta veckor eller lingre tid att utféra. Da den nir-
maste tiden efter att ett brott begitts ar vildigt viktig for
brottets uppklarande forskas det kring snabbare analyser i
laboratoriemiljé och direkt pé en brottsplats.

Sté.ndigt pigﬁende metodutveckling inom molekyliirbiolo-
gin har lett till introduktion av ett flertal nya metoder for
DNA-analys. En av dessa, NGS (next generation sequencing),
tilliter en snabb analys av hundratals olika STR-markorer,
utseendemarkérer och mtDNA samtidigt. Resultatet kan an-
vindas for individidentiﬁering, information om utseende el-
ler om provet ar nedbrutet och i liten rnéingd ge atminstone
en profil av mtDNA. NGS och 6vriga DNA-analyser kriver
stor och tung utrustning som inte gr att géra mobil. Det har
dock utvecklats annan mindre och snabbare utrustning som
kan placeras i en skapbil for kriminalteknisk undersékning.
Med hjilp av denna mobila utrustning kan en férsta DNA-
analys utforas pa nagra timmar redan pd en brottsplats. Re-
sultaten bér konfirmeras i ett laboratorium, men kan ge viktig

preliminir information i ett avgérande skede av en utredning.

Vidare forskning
Utvecklingen av NGS-tekniken har medfort ett tekniskt ge-
nombrott fér omfattande analyser inom manga omraden som
medicin, biologi och mikrobiologi. I ny intressant forskning
har det visats att NGS-tekniken kan identifiera och mita
rniingden av alla mikrober (tiﬂ exempel bakterier och virus)
som finns i ett prov. Mikroflorans sammansittning pa fore-
mél som en mobiltelefon kan jimféras med mikrofloran hos
olika personer och ge en indikation om vilken person som
anvint telefonen.

Manga av studierna kring utseende, ursprung, aldersbe-

stimning, tidsbestéimning, cell- och Viivnadstypning samt ana-
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lys av mikroflora behéver kompletteras med ytterligare forsk-
ning. Det hir dr mycket viktig forskning, dir nya molekylira
analyser kan leda till identifiering av personer i utredningar
utan misstinkt genom att minska antalet potentiellt misstink-
ta. Nya molekylirbiologiska analyser kan iven bidra all att
biologisk profilering kan ge en bittre koppling mellan en per-

son och en kriminell handling i framtidens polisutredningar.

Lagrum forensiska DNA-analyser

Framtiden har mer att ge!

Forensiska DNA-analyser har funnits i 30 ar och utférts vid
svenska laboratorier i 25. Det ir ingen underskattning att
siga att mojligheterna med DINA som bevis gett polisen ett
kraftfulle verktyg for att utreda och lagféra brott, och inte
minst att oskyldiga personer kan avfirdas som misstinkta for

brott. Olika typer av forensiska register men ocksa interna-

Omrade/tillampning Lagrum, styrande underlag

(")vergripande om polisens forensiska verksamhet.

Polislagen (1984:387), 2b§.
Forordning (2014:1102) med instruktion fér Polismyndigheten, 11§-138§.
Polisdatalag (2010:361).

Forordning (2015:476) om behandling av personuppgifter i Nationellt foren-
siskt centrums uppdragsverksamhet.

Provtagning av person, bevarande av prov samt
DNA-registerhantering av DNA-profiler fran personer
och spar.

Polisdatalag (2010:361), 4 kap. Register - Register 6ver DNA-profiler

Rattegangsbalk (1942:740), 28 kap. Om husrannsakan samt kroppsvisitation
och kroppsbesiktning.

Internationell samverkan, utbyte av DNA-profiler,
samt europeisk standardisering avseende DNA-
profiler och ackreditering av forensisk DNA-analys.

Lag (2000:434) om internationellt polisiart samarbete.

Lag (2000:562) om internationell rattslig hjalp i brottmal.

Polisdatalag (2010:361).

Radets resolution av den 30 november 2009 om utbyte av resultat av DNA-
analyser 2009/C 296/01. Europeiska unionens officiella tidning, 5.12.2009,
C 296/01.

Radets rambeslut 2009/905/RIF av den 30 november 2009 om ackredite-

ring av tillhandahallare av kriminaltekniska tjanster som utfor laboratorie-
verksamhet. Europeiska unionens officiella tidning, 5.12.2009, L322/14.

Elimineringsdatabas

Lag (2014:400) om Polismyndighetens elimineringsdatabas.

Forordning (2014:405) om Polismyndighetens elimineringsdatabas._




tionell samverkan ir en viktig del i detta. Nya fortsatta tek-
niska landvinningar kommer medféra snabbare analyser och
méjliggéra utvidgade analyser som bade kommer att kunna
oka ett DNA-spirs bevisvirde och medféra att utredningar
som saknar misstinkt girningsperson kan tillforas informa-

tion som leder dem framit, om lagliga férutsiittningar finns.
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Anders Ekbolm, Institutet for framtidsstudier

Medicinsk forskning bar lett till att vi idag vet mycket om vad som hinder i den méinskliga kroppen. Med nya da-

tormodeller som omfattar z'nformation om DNA kan kunskupen utstrickas och pa° sikt bidra till minskat lidande och

minskade kostnader. Vi scker till exempel svar pd bur plafebo fungerar, bur interaktion sker mellan olika komponenter

och organ i kroppen, hur sociala kontakter och ensambet paverkar vér hilsa, osv. Varfor dldras vi, varfor blir vissa

sjuka medan andra fé’rblir friska ar ytterlz"gare fm"gor som bearbetas intensivt inom modern medicinsk forskning‘

dra kroppar ir oethort komplexa system vilket gor

det svirt att 6verblicka de mingfacetterade mons-

ter som styr minga processer i en levande organism.

Delvis kan det bero pa att vi tinker pa vitlden enligt enkla
tumregler. Daniel Kahneman har beskrivit detta utmirke 1
den mycket lisvirda boken "Tinka fort och langsamt” dir
han beskriver tvd olika tankesystem. Det forsta systemet
(system I) idr det snabba tumregel- och erfarenhetsbaserade
tankesystemet medan det andra systemet (system 2) ir det
langsamma och rationellt resonerande systemet. For att pa ett
mer fullstéindigt sitt forsta komplexiteten i olika processer
s skulle vi behdva ytterligare ett system (system 3) som har
mojligheten att bearbeta vildigt stora datamiingder och pro-
cessa dem pa ett sitt som gor att resultatet blir tolkningsbart.
Faktum 4r att vi lever i en spinnande tid dir det dr mojlige
att bygga nagot som skulle kunna benimnas system 3. Dato-
risering, digitalisering och komplexitetsforskning ar verktyg
med vilka vi bérjar kunna bygga simuleringsmodeller dven
av komplexa fenomen, till exempel meteorologiska prognoser
som baserar sig pa oerhort berékningsintensiva simuleringar

av det komplexa — eller till och med kaotiska — vidret.

Givetvis kan avancerade simuleringsmodeller tillimpas
iven inom biologin for att forstd de intrikata nitverk av ak-
tiviteter som varje dag forsiggar i en minsklig kropp. Som
antyds ovan miste sidana simuleringsmodeller matas med
stora méingder data, frin minsta bestindsdel och interaktion
till makroresultat som vi kan kalla for hilsa. I f6rlingningen
kan vi pa detta sitt dven hantera folkhilsan, dven om vi har
en bit kvar till sidana modeller. Sannolikt kommer ocksi Al,
Artificiell intelligens och andra sjilvlirande system att bidra
till var forstaelse.

Kunskapen om DNA som birare av det genetiska arvet
ir fundamental for vir forstielse av de mekanismer som styr
Iivsprocesserna. PA senare tid har biHig sekvensering och enkel
manipulering av DINA med den sa kallade Crispr-Cas9-tek-

niken lagt grunden for banbrytande forskning inom medicin.

Behover var sjukvard bli battre?

Manga sjukdomstillstind har med vira arvsanlag att gora,
ibland i kombination med vir miljé och livsstil. Sirskilt de
kroniska sjukdomarna verkar ha en tydlig érftlig komponent.
Enligt olika rapporter till exempel fran Myndigheten f6r vér-
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danalys stir patienter med en kronisk sjukdom fér en stor
del av kostnaderna for ohilsa i Sverige. D3 vi lever allt lingre
kommer en vixande andel av befolkningen att vara birare av
en eller flera kroniska sjukdomar.

Redan i dag star kroniskt sjuka personer for 80—85 pro-
cent av sjukv:irdskostnaderna, 75 procent av likemedels-
kostnaderna, 40 procent av ersittning vid sjukfrinvaro samt
drygt 85 procent av sjuk- och aktivitetsersittning, det vill
sdga fértidspensionerna. Aldre personer med kroniska sjuk—
domar har dven i hég grad hjilp av kommunernas ildreom-
sorg som 1 dag omfattar cirka 20 procent av kommunernas
totala budget. Vidare har cirka 12 procent av befolkningen
ett omfattande behov av insatser frin bide kommun och
landsting. Dessa brukare stir for ungefir 60 procent av kom-
munernas omsorgskostnader och 30 procent av hilso- och
sjukvardskostnaderna.

En valdigt liten del av alla patienter star for en stor del av
kostnaderna. Halva sjukvirdsbudgeten gir till knappt 4 pro-
cent av patienterna. Fram till &r 2050 kommer sjukvardskost-
naderna att Ska med ungefir 80 procent, enligt "Den ljus-
nande framtid ir vard”, som kom frin Socialdepartementet
2010. En stor del av dagens och en dnnu stérre del av fram-
tidens sjukvirdsnota kommer att gi till att bekosta kronikers
sjukvird och omsorg. Att bli mycket bittre pi att forstd var-
for vissa personer utvecklar kroniska sjukdomar och andra

inte, blir dirfor en central fraga for ett vilfirdssamhille.

Vad behover vi och vad kan vi fa veta?
I bérjan DNA-forskningens historia hystes stora férhopp-
ningar om att vi skulle kunna hitta exakta genvarianter som
ansvariga for olika sjukdomstillstind.

Det visade sig vara visentligt svirare. Aven om det finns

ndgra sjukdomar som hinfér sig till en specifik genvariant ir

de flesta sjukdomstillstand genetiskt betydligt mer komplexa.
Manga olika gener kan vara involverade i ett enskilt sjuk-
domsférlopp och samma gens uttryck kan iven variera un-
der livet. Miljé och beteende tycks ocksd kunna paverka vart
genetiska system utan att for den skull dndra den genetiska
koden (ett omride som benimns epigenetik). Det har iven
visat sig att epigenetiska modifieringar i viss utstrickning kan
nedirvas frin en generation till nista.

For att kunna hantera komplexa biologiska fenomen och
ldra oss vad som paverkar vad, maste vi, som vi redan har varit
inne pi, bygga datamodeller. Inom biologin matas modeller-
na med kunskap om DNA-sekvenser, livsstil, likemedel, osv.
Ar det i vissa fall generna som paverkar virt beteende och i
andra fall vart beteende som paverkar det genetiska uttrycket?
Sadant gdr inte att ta reda pa utan stora mé’mgder data.

For att erhalla tillforlitliga modeller kan det bli nddvin-
digt att inkludera stora populationer av minniskor. Data
kan behéva samkéras Sver landsgrinserna. Bitvis gors sidant
redan nu med hjilp av olika kliniska prévningar runt om i
virlden. Men ytterligare data och samkérningar behévs och
om vi vill delta 1 utvecklingen av kunskap kring hilsa, miste

vi ha breda befolkningsregister med DINA-data.

Stor potential

Potentialen som finns 1 att bygga datamodeller som omfattar
information om DNA ir oerhért stor. Inte bara i minskade
kostnader utan iven 1 minskat lidande, storre vilbefinnande
och hilsa. Det skulle till exempel gora det littare att stotta
minniskor 1 deras val av livsstil. Om du tillhér den halvan
av rokarna som inte dor i fortid av din rékning behover
du inte Svertygas om att sluta roka, resurserna kan istillet
koncentreras pid dem som faktiskt har en 6kad risk. Om vi

1 férebyggande syfte kunde handleda minniskor 1 hur just



deras livsvanor behéver dndras for att de ska undvika diabetes
eller hjirtkirlsjukdomar, sa skulle mycket vara vunnet. Om
virden pa foérhand visste vilka mediciner eller vilken terapi
som avhjilper just ditt problem skulle det kunna leda till en
effektivare och bittre behandling av patienter. Idag tar det 1
genomsnitt 15 ar innan en psoriasispatient far ritt vird. Med
mer kunskap inbyggt i beslutsstod skulle mycket onddigt li-
dande kunna undvikas.

Precisionsmedicin (individanpassad behancﬂing) som sa-
dan ligger inom rickhéll men det forutsitter att vi samlar in
och strukturerar stora mingder uppgifter. Den hir typen av
for minniskan mycket komplex information innebir att [i-
karna maste f3 tillging till digitala beslutsstéd for att kunna

ge en korrekt, mer individuellt anpassad, diagnos.

Vill vi veta?

Inte sallan fors det fram argument om att vi inte bor kart-
Iéigga befolkningens DNA. Olika professioner inom varden
eller juridiken kan framféra den uppfattningen. Argumenten
brukar handla om att minniskor skulle bli si oroliga Sver
informationen de fir om sig sjﬁlva genom att ta del av sina
DNA-profiler att de kommer att séka mer vird for att stilla
sina fragor eller oro, vilket skulle resultera 1 dkade vardkost-
nader.

Det ar rimligt att anta att ett antal personer kommer att
bli oroliga och vilja stilla denna oro genom en vardkontake.
Men denna virdkontakt maste inte vara en minniska; infor-
mationen kan presenteras i ett digitalt grinssnitt som dven
stddjer personen i hennes funderingar kring vad informatio-
nen kan innebira.

Vad skulle det innebara om vi faktiskt gick mer till likaren
for att stilla var oro? Skulle sjukvardskostnaderna skena? Lat

0ss gé’)ra ett tankeexperiment. VI téinker 0oss att halva bEfOH{—

ningen faktiskt gir till likaren en ging extra varje ir som
foljd av den information de har fatt. Idag gér vi knappt fyra
likarbesok per person och ar. Det géiﬂer alla besok, i slut-
envard, dppenvird och primirvird. Lat oss anta att frind-
ringen enbart giller primirvirden, eftersom ett orosbesck av
DNA-karaktir antagligen skulle ta oss dit. Om hilften av be-
folkningen gir en gang till per ar 1 all framtid, for att ilta sina
tankar om sitt DNA, sa ékar besoken till 4,5 per person och
ar. Det vill siga med 12,5 procent. Primirvarden stir idag
for ca 20 procent av den totala kostnaden for sjukvirden, si
virden skulle férdyras med cirka 2 procentenheter.

Om vi istillet tinker oss att en tiondel av befolkningen
skulle gora ett extra besdk vart tionde ar, vilket vore mer rea-
listiskt, si okar det genomsnitdiga likarbesoksantalet frin 4
till 4,01. Det handlar alltsi om en marginell skillnad som ir
knappt mitbar.

Vi ar redan pa vag

Sveriges invanare ir i olika undersé’)kningar positivt instillda
till att dela data bade for vetenskapliga syften och for att fa
en bittre vird. Andelen invinare som vill bidra med sina data
till forskning och som tycker det ir rimligt att information

foljer patienter 1 virdkedjorna ligger pa runt 70-80 procent.

Det finns dven praktiska exempel pa hur minga, eller f3, som
verkligen tycker att detta med personliga data ir kinsligt.
Nir nationell patientéversikt infordes, det will sdga att alla
landsting skulle kunna f3 tag i grundliggande information
om dig om du till exempel skulle komma in medvetsls pa
akuten nagon annanstans in i ditt hemlandsting, gjordes en
stor sak av att man kunde "opta out”, alltsd avsta frin denna
méjlighet. Ungefir 2 promille utnyttjade denna ritt. Befolk-

ningen ir alltsi redan med pd noterna. I takt med att vi delar



mer information kring timligen privata detaljer om oss sjilva
via sociala medier, kan man anta att férdragsamheten med att

vi lever 1 ett informationssamhille endast kommer att 6ka.

Priset gar ner

Idag kostar det inte ens 1000 kr att fa sitt genom basalt ana-
lyserat. Vad kommer hinda nu nir det snabbt blir innu bil-
ligare?

Dels kan man férvinta sig att det dyker upp nya sdtt att
anvinda denna information: DNA-dating eller féreningar for
ovanliga mutationer. Dela pa facebook om du har s6tsugsge-
nen, eller gilla om du har starka cancersupressorgener.

Dels, och allvarligare, kan det innebira att hilsoklyftan
Skar mellan de hilsolitterata och de illitterata. De som ma-
nar om sin hilsa och har resurserna att bestilla och lita be-
déma sitt genom, kommer att gora det. De far ytterligare ett
verktyg i hilsoverktygsladan och kan leva bittre och lingre
in andra., Detta kommer att ytterligare spa p;i den redan ex-
isterande ojimlikheten i hilsa. Om inte den vanliga virden
tar in ny teknik i sin arsenal kan det pa sikt Sppna upp for
andra aktorer; som olika gym, hilsocoacher eller 1 virsta fall

charlataner.

Regelverk
Minga siger att vi miste fa nya regelverk pa plats innan vi kan
gora nigot. Faktum idr dock att det ir svart att hitta exempel
pa nya lagar som har dndrat beteenden och inte tvirtom. Ett
av de fataliga bra exemplen ir inférandet av pappa-méinad
i forildra-forsikringen pa 90-talet, vilket timligen direke
okade pappornas andel av uttaget.

Teknik och ny kunskap tenderar att komma fore regler
och lagar. Pa ett sitt dr detta indamalsenligt. Nya tekniker
och 6kad kunskap ger upphov till en lang rad nya fragor och

anvindningssitt som man inte kunde férutse. Att vinta med
lagstiftningen tills den nya praxisen utformats blir di en bra
strategi. Vi kan helt enkelt inte veta hur vi vill anvinda den nya
tekniken innan vi experimenterat klart. Sedan kommer staten
och upphgjer till lag det vi kommit fram till. Pa si st fast-
stiller man vilka normer som ir viktiga 1 ett sambhiille. Dir-
med blir det ocksa nirmast en skyldighet att utforska det nya,
sd att praxis sa fort som méjligt kan identifieras. Under denna
tid kommer olika frégor och problem att ventileras, men iven
att 18sas, sd att lagstiftningsprocessen sedan gir enkelt.

Aven om vi har kunskap om olika féreteelser sa kan den
politiska verkligheten gora att regler och férordningar dréjer.
Fran mitten av 50-talet stod det timligen klart att rékning
orsakar cancer men det skulle dréja nistan 60 &r innan rok-
ning forbjéds pa allmin plats. I bérjan pd 70-talet da un-
gefir halva den vuxna befolkningen rokte, skulle en sidan
lag ha stott pa hirt motstand och kanske gjort det svart att
sitta kvar 1 regeringen. Den fick anst3 tills rokarna utgjorde
knappt IS procent, av vilka en majoritet var ligutbildade
kvinnor. P4 samma sitt tog det drygt 10 ar fran att det var
mdjligt att dela musik tills det fanns ndgon lag péd plats som
reglerade nedladdningen av musik.

For att konstruera ett regelverk som handlar om tillging
till information ir det givetvis en central friga om vilka in-
tressenter som tillits ta del av informationen. Fokus ligger
inte pa om varden och forskningen ska fa data, utan hur data
ska delas med foretag, forsikringsbolag eller arbetsgivare.
Har finns det idag f6tbud, men en del arbetsgivare kriver att
du ska ta med utdrag om din sjukskrivningshistorik for att fa
en chans till ett jobb. Sa forbud kan relativt enkelt kringgas.
Kanske bor det stiftas lagar som siger att foretag, som inte
forskar eller utvecklar, inte far ha tiﬂging till DNA-proﬁler.

Faran ir da istillet att vi indirekt hindrar framtagandet av nya



produkter och tjdnster och Pa sa sitt minskar méjligheten till
bittre vilfird, eller att dessa tjinster exploateras utomlands
och att vi dirmed gar miste om de arbetstillfillen som annars
skulle funnits.

Tillgang till information kan ocksd ge upphov till andra
frigestéiﬂningar in de som handlar om olika organisationers
mdjlighet att inhimta data. Om du som kvinna far veta att
du bir pid BRCAI innebir det att du har en hog sannolikhet
att utveckla bréstcancer. Dina forildrar och barn fiar dock
inte reda pi att de ocksa kan vara utsatta for samma hoga risk
om inte du sjilv berittar det for dem. Ar det ritt att du och
bara du far bestimma &ver denna information?

Regler som innebir undanhéllande av information utgdr
ett annat problem. Ar det moraliskt férsvarbart att allvarlig
information, som vi anvint dina skattepengar for att ta fram,
inte nir dig? Ett sitt att hantera denna situation vore att ha
ett centralt register dir du sjilv kan kryssa i om, och i vil-
ken situation du vill ha information om olika nuvarande eller
kommande riskprofiler. Du vill kanske till exempel veta om
du har férhojda risker av nigot som faktiskt gir att bota, men
inte information om det inte finns nagon bot. Kommer det

nigon ny behandling kan du vilja fi ett pling i mailkorgen.

De motstraviga
Det ir en liten men inflytelserik minoritet som ir emot att
inkludera DNA-data i patientjournaler och sammankopp-
ling av patientregister. Det ir inte orimligt att ta hinsyn till
dem men idag ir regelverken fokuserade pa att gi just denna
minoritet till métes, genom att férbjuda méjliga Iésningar
till en forbittrad och mer effektiv vird. Det innebir att ny
teknik inte kan nyttjas fullt ut.

Fér att kunna implementera ny teknik dir patientjourna-

ler innehiller stora méngder data maste det dirfor ges mdj-

lighet for de som sa Snskar att stilla sig utanfér. Om du ir
orolig och tycker att allt det nya ir motbjudande, si ska du
kunna Viilja bort medverkan. Det kan innebira att du far gi
runt med dina journaler i pappersform och sjilv koordinera
dina virdinsatser. Det giller alltsi att konstruera ett regel-
verk som avspeglar folkviljan, dvs en situation dir manga har
valt att ta del av vad ny teknik har erbjuda i form av bittre
diagnostik och mer individanpassad medicinering men dir
dven andra alternativ finns, sisom méjligheten att helt eller
delvis stilla sig utanfor det system som omfattar majoriteten

av medborgarna.
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— Svenskar vill anvanda DNA till att forebygga sjukdomar och bekampa brott

en Novusundersékning SSF [atit gora visar att de

flesta svenskar vill anvinda DNA-teknik betydligt

mer in vad som gors idag. Frimst inom sjukvard,
forskning och brottsbekidmpning. Diremot 4r man inte lika
fortjust 1 att forsikringsbolag ska fi tag i informationen.
Uppseendevickande ir att hela 65 procent av de tillfrigade
vill veta om de bir pa gener som innebir att de sannolikt
kommer att utveckla en svir sjukdom. Nistan 40 procent
skulle vilja veta det 4ven om sjukdomen inte gr att behandla.
70 procent ir positiva till att sjukvirden i framtiden har till-
gang till deras DNA-profil nir de soker vard.

Ocksé inom brottsbekdmpning ir de tillfragade mycket
positiva till DNA-registrering. 37 procent vill att polisen ska
fa tillgéng till alla svenskars DNA—proﬁl, vid alla typer av
brottsutredningar. Overlag dr unga och min mest positivt in-

stillda till anvindning av DNA-analyser.

Bakgrund och genomforande:

Undersékningen har genomférts av Novus pd uppdrag av
Stiftelsen for strategisk forskning. Syftet med undersdkning-
en ir att fi kunskap om allmiinhetens instillning till anvind-
ning av DNA inom olika omraden.

Malgrupp fér undersdkningen ir den svenska allminhe-
ten 18-79 &r. Totalt har 1011 intervjuer genomforts under
perioden S5-11 maj 2016.

Undersokningen ir genomférd via webbintervjuer i Novus

slumpmiissigt rekryterade och representativa Sverigepanel.




Kort sammanfattning

¢ 65 procent skulle vilja fa information om att det bar pa gener som kan utveckla en svar sjukdom.

« Varannan svensk tycker att om det fanns ett register med svenskars DNA-profiler sa skulle forskare och sjukvarden ska fa tillgang till det.
* De flesta tror att 6kade kunskaper om vart DNA kommer att paverka oss och den framtida varden.

« Sju av tio staller sig positiva till om sjukvarden i framtiden har tillgang till deras DNA-profil nér de soker vard.

* Atta av tio tycker att Sverige ska satsa pa att forebygga sjukdomar genom DNA-analyser.

* N&ra tva av fem vill att polisen ska tillgang till alla svenskars DNA vid brottsbekdmpning

65 procent skulle vilja fa information om de bar pa gener som kan utveckla en svar sjukdom. Nastan fyra av
tio vill veta det aven om sjukdomen inte gar att behandla.

Fraga: Skulle du vilja fa information om att du bar pa gener som innebéar
att du sannolikt kommer att utveckla en svar sjukdom?

o Aldersgruppen 18-29 ar svarar i hogre grad
37% att de skulle vilja fa information om att de béar
pa gener som kan utveckla en svar sjukdom
oavsett om det gar att behandla eller ej (49%).

Ja, oavsett om sjukdomen ar
behandlingsbar eller ej

Ja, men bara om sjukdomen i e e
ar behandlingsbar 28% * Méan svarar i hogre grad att de skulle vilja fa

information om att de bar pa gener som kan
utveckla en svar sjukdom oavsett om det gar
attmbehandla eller ej (41%).

Nej 26%
* Boende i Stockholm svarar i hogre grad att de
skulle vilja fa information om att de béar pa gener
1 som kan utveckla en svar sjukdom oavsett
petisi 9% om det gar att behandla eller ej (43%).

0% 20% 40% 60% 80% 100%

BAS: Samtliga (n=1011)
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sadant register

Forskare, for att utveckla nya
medicinska behandlingar

Sjukvarden, for att kunna forebygga
allvarliga sjukdomar

Polisen vid alla brottsutredningar

Forskare, for grundforskning

Polisen men bara vid grévre
brottslighet

Forsakringsbolag, for att satta mer
rattvisa premier

Annan, namligen:

Ingen eftersom jag inte vill att mitt
DNA ska finnas med i nagot register

Vet ej

BAS: Samtliga (n=1011)

Fraga: Tank dig att det fanns ett register med alla svenskars DNA-profil
vemy/vilka tycker du da skulle fa tillgang till det? (Flera svar méjliga)

0% 20% 40% 60% 80% 100%

Halften tycker att forskare och sjukvarden ska fa tiligang till svenskars DNA-profil om det fanns ett

Forskare, for att utveckla nya medicinska
behandlingar
- Man (56%), Universitet (55%)

Sjukvarden, for att kunna forebygga allvarliga
sjukdomar
- Man (57%)

Polisen vid alla brottsutredningar
- 50-64 ar (44%), Gymnasium (42%)

Ingen
-18-29 ar (18%)

framtida varden? (Flera svar méjliga)

Ja, vara sjukdomar kommer att
identifieras tidigare

Ja, sjukdomar kommer att
kunna botas i hogre
utstrackning

Ja, vi kommer att leva langre
Ja, det kommer att leda till oro

Ja, det kommer att leda till
6kade sjukvardskostnader

Ja, annat namligen
Nej

Vet ¢ 10%

63%

52%

Fraga: Tror du att 6kade kunskaper om vart DNA kommer att paverka oss och den

— Andel ja: 87%

0%

20% 40%

BAS: Samtliga (=1011)

60% 8

0% 100%

De flesta tror att 6kade kunskaper om vart DNA kommer att paverka oss och den framtida varden

* Man svarar i hogre grad att de tror
att 6kade kunskaper om vart DNA
kommer att paverka oss och den
framtida varden (91%).
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Sju av tio staller sig positiva till om sjukvarden i framtiden har tiligang till deras DNA-profil

Fraga: Hur stéller du dig till om sjukvarden i framtiden har tillgang till din DNA-profil
nér du séker vard?

Mycket positiv

69% N .
* Man svarar i hogre grad att de tror
Ganska positiv att 6kade kunskaper om vart DNA
kommer att paverka oss och den
framtida varden (91%).
Ganska negativ
Mycket negativj
Vet ej
80% 100%

BAS: Samtliga (n=1011)

Atta av tio tycker att Sverige ska satsa pa att forebygga sjukdomar genom DNA-analyser

Fraga: Tycker du att Sverige ska satsa pa att forebygga sjukdomar genom DNAanalyser?

35% e Man svarar i hogre grad att de

Ja, absolut tycker att Sverige ska satsa pa

att forebygga sjukdomar genom
9% DNA-analyser (86%).
Ja, kanske 45%
Nej 8%
Vet ej 13%
0% 20% 40% 60% 80% 100%

BAS: Samtliga (n=1011)
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Bakgrundsfragor

Kon, alder och utbildning

Mellansverige
Stockholm
Vastsverige
Sydsverige
Smaland och 6arna

Norrland

Man 50%
Kvinna 50%
18-29 ar
30-49 ar
50-64 ar
65-79 ar
Grundskola
Gymnasium
Universitet 50%
50% 60%
BAS: Samtliga (n=1011)
o
Bakgrundsfragor
Geografi
Storstader 34%
Storre stader 32%
Ovriga landet 34%

35% 40%




SSF finansierar idag foljande forskningsprojekt som inkluderar DNA-studier:

Dynamiken under aterhamtning fran DNA-skada
Arne Lindqvist, SSF- Framtidens forskningsledare
Karolinska institutet

Mitokondriell DNA replikation i humana celler
Maria Falkenberg Gustafsson, SSF- Framtidens forskningsledare
Goteborgs universitet

Molekylara DNA-Verktyg for neurovetenskap och cancerbiologi
Bjorn Hogberg, SSF- Framtidens forskningsledare
Karolinska institutet

Inkorporering, bearbetning och borttagandet av RNA i DNA
Anders R. Clausen, Ingvar Carlsson Award
Goteborgs universitet, Sahlgrenska akademin

DNA och DNA/ligand interaktioner pa enkelmolekylniva
Fredrik Westerlund, Ingvar Carlsson Award
Chalmers

Mal och funktioner for DNA-metylering i akut leukemi
Ann-Christine Syvanen, Rambidrag Epigenetik (just avslutat)
Uppsala universitet

Trads resistens mot parasiter
Stefan Jansson, rambidrag Bio: Trad och grodor
Umead universitet, Umeda Plant Science Center

Verktyg for diagnostik och lakemedelsutveckling vid cancer
UIf Landegren, rambidrag Bio: Prediktiva modeller och biomarkérer
Uppsala universitet
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