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Resumé

| Konklusion og anbefalinger opridses problemstillingen samt KM S's anbefalinger til, hvordan alle
patienter med genetiske sygdomme opndr lige adgang til genetisk radgivning.

| afsnittet Baggrund beskriver vi, hvordan det - pa en rakke landsdaskkende mader - er kommet
frem, at betingelserne for at modtage genetisk radgivning er meget forskellige, pa grund af procedu-
remaessige forskelle amterne imellem. | afsnittet skitserer vi ligeledes Sundhedsstyrelsens og Etisk
Rads anbefalinger om ggede ressourcer til det genetiske omrade.

| afsnittet K ortlasgning af problemerne omkring kaution beskriver vi den problematik, som opstar
for bade patienter, behandlere samt forvaltningerne pa grund af de nuvaarende visitations og kautions-
regler. Problematikken fremgar af de interviews, som KMS har gennemfert, dels pa Klinisk genetiske
afdelinger/centre og dels af ansatte i sygehusforvaltningerne/direktorat, samt cheflaeger.

| afsnittet K valitet i radgivningen beskrives vores gnsker til kvaliteten af radgivningen.
Bilag 1 er en prassentation af de skriftlige interviews, som KMS har gennemfert med genetikere pa
landets 6 Klinisk genetiske afdelinger/centre i forbindelse med udarbejdelse af fordag til hurtigere og

lempeligere kautions- og henvisningsméder.

Bilag 2 er en praesentation af de telefoninterviews, som KMS har gennemfert med Danmarks 14 amter
og H:S omkring kautions- og henvisningsformer.

Bilag 3 er et sammendrag af de synspunkter og gnsker, der blev fremsat af patienterne pa debatmader-
ne afholdt i 1998/99
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Konklusion og anbefalinger

Med naarvagrende udredning har KM S (Kontaktudvalget for Mindre Sygdoms- og handicapforeninger)
sggt at beskrive nogle af problemerne inden for den genetiske rédgivning, som patienter med sjaddne
genetiske lidelser og handicap gennem et livslangt forleb bliver pavirket af. Desvaare far at for man-
ge patienter en negativ oplevel se med efterfa gende frustrationer og psykiske problemer. Problemerne
i rédgivningen kan oftest spores til manglende retningslinjer og procedurer fra centralt hold.

Grundlagggende mener KM, at det frie sygehusvalg bar have den konsekvens at ligegyldig i hvilket
amt, man er bosiddende, har man lige adgang til behandling. Desvaare viser erfaringen, at dette ikke
er tilfaddet, hverken nér den genetiske lidelse er diagnosticeret, eller ndr der opstér mistanke om en
s&dan.

KMS vil derfor med naavaaende udredning opfordre til, at der for det genetiske omréde udarbejdes
overordnede retningslinier pa kautions- og henvisningsomradet.

KMS anbefaler:

a) At der pa det genetiske omrade bliver indgaet rammelignende aftaler mellem amterne. Det
giver en fleksibilitet, som vil komme ikke alene patienterne men ogsa deres par arende (poten-
tielle patienter) til gode.

b) At der bliver taget stilling til, om den nuvaarende definition pa patientbegrebet er tidssvarende.
Hvis en af fremtidens fordele ved at udnytte mol ekyl aer biol ogien skal vea e forebyggel se ved
hjedp af DNA-screening, for at reducere ressourcernetil traditionel helbredelse, ma kriteri-
erne for hvad der definerer en patient, og dermed hvilke personer man vil kautionere for,
revurderes.

c) Atder bliver udarbejdet fedles retningdlinier for, hvilke patienter/potentielle patienter der
kan henvisestil de genetiske centre/afdelinger, under hvilke omstaendigheder dette skal ga-
res, samt hvem der kan foretage henvisningen.

d) Atder i forlangelse af punkt b. og c. bliver indgaet en landsdaskkende aftale angaende rad-
givningsfunktionen med Den Offentlige Sygesikring, siledes at der bliver ensartede mulig-
heder og procedurer i hvert amt.

€) At Sundhedsstyrelsen tager initiativ til at der udarbejdes en plan for, hvorledes der sikres
kvalitet i den fremtidige genetiske radgivning, bade hvad angar uddannelse og organisering
af denne, herunder inddragel se af den kompetence som patient- og handicapor ganisationer
besidder.
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Baggrund

K ontaktudvalget for Mindre Sygdoms- og Handicapforeninger (KMS) afholdt i efterdret 1998 samt
foraret 1999 tre landsdaskkende debatmader under temaet ' Genetisk Radgivning' . Oplasgsholderne var
genetikere, repraesentanter fra Det Etiske Rad samt reprassentanter fraKMS' s 30 medlemsforeninger
(for patienter med saddne genetiske lidelser eller handicap).

Pa maderne blev det klart, at betingelserne for at modtage genetisk radgivning er meget forskellige.
De er afhamngige af dels hvor mange ressourcer der er afsat til afdelingen, delsi hvilket amt, man bor.
Bade Sundhedsstyrelsen og Det Etiske Rad har i laengere tid vagret opmaaksomme pd, at en fremtidig
indsats vedrgrende genetisk rédgivning kraever tilfersel af @gede ressourcer til omradet. Allerede i
1981 anbefalede Sundhedsstyrelsen *at der skulle ske en oprustning med gget vaagt pa genetisk in-
formation og radgivning’*. Men i 1994 konstaterede samme styrelse®, at retningslinierne ikke var ble-
vet efterlevet pa grund af mangel pa ressourcer pa rédgivningscentrene. Sundhedsstyrelsen skennede
da, at det lasgefaglige personale pa centrene skulle gges, samt at andet relevant sundhedsfagligt perso-
nale skulle efteruddannes for at leve op til de ggede krav.

Ogsd Det Etiske R&d har pdpeget de manglende ressourcer, bl.a. i 1998% hvor r&det anbefaler, at man
ikke tager nye former for fosterdiagnostik i brug, far det er muligt at tilbyde patienterne en fyldestge-
rende rédgivning, som giver dem et bredt beslutningsgrundlag. Radet konkluderer ’at der bar ske en
markant ressour cemaessig opprioritering af uddannelse og efteruddannel se af radgivere'.

KM S udarbejdede et kommissorium, hvis forma det var at af- eller bekradte de forhold, som blev
papeget af madedeltagerne

Der blev gennemfart en raskke interviews for dels at afdakke de klinisk genetiske afdelinger/centres
opfattelse af problemstillingen og dels de amtslige procedurer med hensyn til kautions- og henvis-
ningsformer

Arbejdet har bl.a. resulteret i naavaaende udredning og anbefalinger, som KM S hdber farer til en aktiv
dialog med politikerne om forbedrede forhold for det genetiske omréde med vasgt pa den genetiske
radgivning.

! "Meddelelse om forebyggende undersggelser for kromosomsygdomme, metaboliske sygdomme m.v. hos
fostre Sundhedsstyrelsen, 1978, rev. i 1981

% Vejledning og redegarelse’; Sundhedsstyrelsen, 1994

8 'Debatopleeg om Fosterdiagnostik’; Det Etiske Rad, 1998
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Kortlaegning af problemerne omkring kaution

De Klinisk genetiske afdelinger/centres opfattelse af problemstillingen

Kontaktpersonen vedr. genetiske/etiske aspekter, KM S, gennemfarte en spargeskemaundersagel se for at
klarlaegge, hvordan problemstillingen omkring kaution og henvisningsmader bliver opfattet pa de 6 centre
(Se besvarelsernei bilag 1).

Besvarelserne viser, at der er fadles forhold, som er problematiske for de genetiske afdelinger/centre,
(undtaget Klinisk genetisk afdeling i Arhus) og dermed ogsé for patienterne.

Et af de mest problematiske forhold som papeges af de genetiske afdelinger er den manglende forstaelse
hos de kautionerende instanser for, at de pararende til patienter med genetiske lidelser kan vaare bagrere af
en arvelig sygdom, og at de derfor bar have mulighed for at blive undersegt og radgivet, safremt de ensker
det.

Det andet fadles problem som de genetiske afdelinger papeger er, at den offentlige Sygesikring ikke vil
give tilskud til genetisk radgivning for patienter i eget amt. Dette tyder pa, at Sygesikringen anser genetisk
radgivning for en luksusydelse, og at patienter saledes — ifalge sygesikringen - selv bar baare udgiften. At
patienterne trods alt ikke kommer i den situation skyldes udelukkende velvilje frainstitutionernes side
overfor patienter, som er i eni forvejen vanskelig situation.

Konsekvensen af ovenstdende forhold er, at adgangen til genetisk rédgivning bliver sporadisk og ikke
falger Sundhedsstyrelsens anbefalinger.

Muligheden for at blive undersagt og modtage radgivning burde vaare den samme, hvor man end bor i
landet, hvilket ikke er tilfaddet p.t. Dette skyldestil dels et stift og administrativt tungt bevillingssy-
stem - kautionssystemet, som ydermere forekommer i 2 udgaver, afhaangig af hvilken model amtet har
valgt: centralt styret eller decentraliseret til en specialafdeling.

De amtdlige procedurer

Der gennemfartesi sommeren 2000 en rakke telefoninterviews til Danmarks 14 amter og H:S" for at
kortlasgge kautions- og henvisningsforholdene i forhold til den genetiske radgivning. (Se bilag 2)
Spargsmalene blev stillet dels til hgjt placerede ansatte i Sygehus-forvaltningerne/direktorat og dels til
cheflagger. Alle steder var man bade positive og yderst villige til at besvare spargsmalene.

Retningslinjer og kautionsordninger

Det var tyddligt at se, at forholdene er meget forskellige. De genetiske lidelser, der henvises og evt.
kautioneres for, varierer fraamt til amt. Ikke alle amter gar brug af kautionsordninger, men har i stedet
indgdet rammeaftaler med genetiske afdelinger i andre amter eller har puljelignende ordninger.

Visitationsr et

Ogsa visitationsretten varierer og er placeret henholdsvis pa de enkelte specialafdelinger, den geneti-
ske afdeling eller i centra visitation. De fleste genetiske afdelinger accepterer, at den praktiserende
laege henviser patienten til genetisk udredning og radgivning. Men da Sygesikringen ikke vil yde til-
skud til genetisk radgivning, skaber det et problem for afdelingerne, da det enten er patienten selv, der
ma betale, eller afdelingen, der star med udgifterne.

KMS finder det meget uheldigt at tilbud om genetisk rédgivning ikke er ensartede og at det er afhaan-
gigt &, i hvilket amt man bor. KM S finder det nadvendigt, at der for visitation af patienter med geneti-

* H:Sindgér som amt i beskrivelsen
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ske lidelser fra centralt hold udarbejdes retningdlinier, som bar vaae overordnede og ikke konforme.
Der ber vagre de samme tilbud for alle patienter med genetiske lidelser samt pargrende, som er i risi-
kogruppen.

KMS ser det hensigtsmaessige i, at man fraministeriel side tager initiativ til at udarbejde regler for,
hvordan de gkonomiske udgifter skal fordeles mellem stat og amt, saledes at tilbuddene til patienterne
ikke er afhaangig af patienternes bopad.

Kvalitet i radgivningen

Da retningslinier og procedurer pa det pramatale omréde efterhanden er godt indarbejdet béde i pri-
maa- og sygehussektoren fokuserer denne udredning pa problemerne inden for det postnatale og
praesymptomatiske omrade.

Kortlaegningen af generne vil fa stor effekt bade i diagnostisk henseende, men ogsa pa forebyggel ses-
og pa behandlingsomradet. Behovet for information om konsekvenserne af denne viden vil selvsagt
stige proportionalt. Y dermere vil flere og flere blive defineret som "sygdomsbaaere”.

Konsekvensen vil vaae et gget informations- og radgivningspres pa de genetiske centre/afdelinger. Det
nuvaaende antal genetikere pa godt 20 har ikke mulighed for at honorere denne efterspergsel, og da
tidshorisonten for nyuddannede specialister er pa mindst fire &r, betyder det, at det kan blive nedven-
digt at inddrage andet sundhedsfagligt personale i dele af radgivningsprocessen.

Lagerne pa specialafdelingerne er fagligt velfunderede og dygtige, men sterstedelen af de genetiske
lidelser patienternei KMS's foreninger frembyder, kraever en genetisk rédgiver med saalig viden og
indsigt samt god tid.

Hvis det skennes, at den genetiske lidelse er af en sadan art, at laagerne pa specialafdelingerne kan
foresta radgivningen vil det vaare hensigtsmaessigt, at de far den tilstraskkelige efteruddannelse til at
varetage radgivningen.

Radgivningen kan groft sagt delesi to:

Interviewdelen som munder ud i dels en tegning af patientens stamtreeog delsi en analyse, som fore-
gar pa baggrund af indsamling og systematisering af informationer.

Samtaledelen skal indeholde information og raédgivning til patienten og kraever stor respekt, takt og
indfeling fra radgiverens side overfor patienten, da situationen ofte er meget felelsesladet, idet patien-
ten og de pararende ofte er bade radvilde og sérbare.

Det bar sdledes vaae tilfaddet, at den genetiske radgivning som sundhedsvaesenet udbyder sikres et
hgjt kvalitetsniveau, og det er vigtigt at den genetiske radgivning udfares af kvalificerede sundheds-
faglige personer, béde hvad angar den faglige og rédgivningsmaessige kompetence.

Den professionelle radgivning som udfares af sundhedsvaesenet er overvejende af teoretisk karakter.
Patient- og handicaporgani sationerne besidder en stor praktisk og erfaringsmaesssig kompetence og der
er her samlet viden om konsekvenserne af de beslutninger som patienten/familien tager pa baggrund af
den genetiske radgivning. Denne vigtige kompetence ber ligeledes inddrages, sa den bliver en del af
den samlede genetiske radgivning, som tilbydes patienten/familien. Saledes vil patientforlgbet opleves
som en sammenhaangende, helstabt proces

Pa denne baggrund gnsker KM S at Sundhedsstyrelsen tager initiativ til at udarbejde en plan for hvor-
ledes der sikres kvalitet i den fremtidige genetiske radgivning, bade hvad angar uddannel se og organi-
sering af denne, herunder inddragel se af den kompetence som patient- og handicaporganisationer be-

sidder.



Bilag 1 Udarbejdelse af fordlag til hurtiger e og lempeliger e kautions- og henvisningsméader

Arhus

Vele

Odense

RH

Panum Inst.

Kennedy Inst.

Haves rammeaftale
eller kautionsydelse ?

Rammeaftale med Nordjyl-
lands-, Viborg og Ringkgbing
amter. Konsulentbesag pa
hvert sygehus x 2 pr. mdr.

Kautionsydelser fraalle amter

Kautionsydelse fra Sgnder-
jyllands Amt. Konsulentbe-
seg pa sygehuse i Sender-
jylland

Kautionsydelser fradle
amter

Har hverken kautions- €ller
rammeaftaler

Har hverken kauti-
ons- eller ramme-
aftaler

Hvem kautionerer for | Specialafd. €. centralt visitati- | Speciaafd. i hjemamtet Specidafd. el. centralt visi- | Specialafd. eller visitations- | Speciaafd. Specialafd.
udenamtslige patien- | onsudvalg tationsudvalg udvalg
ter?
Hvem kautionerer Henvisende specialafd. + Klinisk genetisk afd. Klinisk genetisk afd. Henvisende speciaafd. Henvisende speciaafd. Henvisende spe-
indenamtslig? rammeaftale med Sygesikrin- cidafd.
gen
Hvem kautionerer for | Rammeaftale Skal hjemamtet, men der er Skal hjemamtet men proble- | Problematisk og helt galt, Problematisk "da parerende | Instituttet afholder
evt. pargrende? problemer med special- matisk, da parerendende "jo | hvis pt. og parerende bor i ikke er syge selv udgiften da
afdelingerne "da pargrende ikke | ikke er syge" hvert sit amt. "pargrende er
er patienter" raske mennesker"
Betales for radgiv- ja (rammeaftal€) Ydesgratis p.t. for bdde uden-, |ja ja Nér kautionen farst er givet, | Har ingen takst for
ning? som indenamtslige pit. er det til alt. Hvisdenikke | denneydelse.
Hvem betaler for Hjemamtet/henvisende spe- Hjemamtet Hjemamtet Hjemamtet gives, udredes pt. uden be- Henvisende spe-
analyser/udredning? | cialafd. regning for denne. cidafd.
Hvem kan henvise- | Principielt specialafd., menel. | Beggei bade Vejle og Ribe Beggei Fyns amt Begge, men specidafd. skal | Begge, ogsaen del pit., som | Alle, inkl. patien-

e.l. eller specialafd.?

accepteres efter kons. med

specialafd. udenamtdig. Begge

i Arhus amt

amt.

kautionere

henvender sig efter rad fra
el., men henvisning kraeves
for at fa kaution

ten, men en udgift
for ingtituttet, hvis
der ingen henvis-
ning er.

Ville problemerne
vage lgdt, hvisale
genetiske lidel ser
klassi-ficeredes som
lands-/lands-
delsfunktion?

Alleklinisk genetiske afd. er
klassificeret som udelukkende
havende lands- og landsdel s-
funktion

Negj, ikke nar det gadder onko-
genetiske eller lign. sent debu-

terende, samt for de pararendes

vedkommende

Det vil lgse problemet i
forhold til de parerende, som
er evt. bagere

Klinisk genetik er ifglge
SS'sveledning 1996 lands-
og landsdel sfunktion

Det vil utvivisomt vage en
fordel

Kan ikke besvares

Giver det problemer,
at Syge-sikringen
ikke vil givetilskud
til genetisk radgiv-
ning og analyser for
indenamtdlige ptt.?

(se ovenfor)

Alle ptt. fraVejle amt beh.
0gsa de selvhenvisende. For
uden-amtdlige ptt. vil en syge-
sikringsaftale nok vaae en
fordel

Ja, for i modsat fald ville det
vaae lettere for ell. at henvi-
sedirektetil centeret

Problemet er starst for ell.,
der nu hver gang farst skal
henvise pt. til speciaafd. for
at opna kaution

Sygesikringen vil ikke indga
aftale med universiteterne

Ja, for el. kan ikke
henvise og heller
ikke bestille kro-
moson- og DNA
analyser.




Bilag 1 Udarbejdelse af fordlag til hurtiger e og lempeliger e kautions- og henvisningsmader

Forklaring til de enkelte kolonner:

1. Havesrammeaftale eller kautionsydelse?

Som det fremgér af svarene er det kun Klinisk genetisk afdeling i Arhus som har en rammeaftale med de 3 amter, den servicerer. Rammesaftalen betyder, at den aftalte sum penge, der bliver
stillet til

radighed, ogsa kan brugestil at undersgge pargrende for den aktuelle arvelige lidelse. Vejle, Odense og Rigshospitalet far kautionsydelser. Pamum- og Kennedyinstituttet har, som det fremgar,
ingen

faste aftaler.

2. Hvem kautionerer for udenamtslige patienter ? (dvs. patienter, som skal krydse en amtsgramse for at komme til genetisk afd./centre)
Som man kan se kan kautioneringen tages ud af en specialafdelings eget budget, eller man kan have et centralt visitationsudvalg, som har en fastsat sum til genetiske lidelser.

3. Hvem kautionerer for indenamtslige patienter ? (dvs. patienterne bor inden for amtsgraansen)

| Arhus er det specialafdelingerne og for patienter i primaarsektoren, kan egen lasge henvise, da det er lykkedes for den genetiske afdeling af f& en slags rammeaftale i stand med Sygesikringen.
I Vele

0g Odense har genetisk afdeling en sum penge at gere godt med til indenamtslige patienter. For Rigshospitalet, Panum og K ennedyinstituttets vedkommende skal henvisende specialafdeling
betale ud

af eget budget.

4. Hvem kautionerer for evt. pargrende?

Som det fremgér, har alle pararende undtagen de, der er bosiddende i Arhus og de amter som genetisk afdeling dér servicerer, problemer. Panum- og Kennedyinstituttet ma. selv afholde
udgifterne.

For de andres vedkommende, kan der ske det, at kautionen aldrig kommer og henvisningen kasseres. Grunden er, som det fremgar af skemagt et definitionsproblem.

5. Betalesfor radgivningen?
Radgivning er for Kennedyingtituttet og genetisk afd. i Vejles vedkommende en gratis ydelse p.t. Hos de @vrige betales for ydelsen.

6. Hvem betaler for analyser/udredning?
Se. pkt. 2 + 3 med obs. pa Panum Instituttet.

7. Hvem kan henvise - egen lagge eller specialafd.?

Som man kan se, accepteres det af de genetiske centre/afd., at egen lagge henviser, men da det er specidafdelingen, der skal kautionere, forbeholder den sig ofteret til at vaare den henvisende
instans.

Dette kan, som det fremgar af skemaet, skabe problemer i forhold til de indenamtslige patienter for de genetiske centre/afd. i @stdanmark.

8. Ville problemerne veerelgst, hvis alle genetiske lidelser klassificeredes som lands-/landsdelsfunktioner?
Af besvarelserne fremgar det, at spergsmalet har kunnet opfattes pA mange mader. Derfor undlades en konklusion.

9. Giver det problemer, at Sygesikringen ikke vil give tilskud til udredning/r adgivning for indenamtslige patienter?
Det giver giensynligt problemer for bade patienter og de genetiske afdelinger, at egen laege ikke kan henvise direkte til genetisk afd./centre, men skal via specialafdelinger

Ovenstdende er besvaret af en genetiker pa hvert center - pa Rigshospitalet af to, med hvert sit omrade. Besvarelserne i skemagt er alene udtryk for de 7 adspurgte genetikeres opfattelse
af situationen.
Dataindsamlet i perioden okt. 1999 + april 2000 af Nina Tuxen - (kontaktperson vedrarende geneti ske/etiske aspekter )



Bilag 2
Telefoninterview med Danmarks 14 amter samt H: S gennemfert i somme-
ren 2000

Findes der retningdiner for, hvilke genetiske lidelser, der kan henvises og evt. kautioneres for
savel inden somudenamtslig med henblik pa udredning og genetisk radgivning?

- 11 amter har ingen retningslinier
- Et amt falger ' De Videnskabelige Selskabers’ retningdlinier,
- Et amt har nedsat en arbejdsgruppe med henblik pa at udarbejde retningslinier,

- Et amt har udarbejdet visitations-regler som de praktiserende laeger gar brug af.

- Endelig har et amt udsendt et notat til sygehusene (sep. 1998), der stiller genetiske li-
delser pa lige fod med andre avancerede sygdomme. Amtet har dog siden eendret politik
pa grund af manglende gkonomiske ressourcer.

Kautionsordninger eller rammeaftaler

- Ti af amterne har kautionsordninger,
- Toamter har puljelignende ordninger
- Treaf amterne har rammeaftale med en Klinisk genetisk afdeling beliggende i et andet amt.

Visitationsret inden for det enkelte amt

- | otte amter har den enkelte speciaafdelinger visitationsret,

- | et amt er det den genetiske afdeling som har visitationsret

- Seksaf amterne har central visitation. Den centrale visitation forestas enten af chefleegen, en
speciallaegei forvaltningen eller et visitationsudvalg.

Betaling for den genetiske udredning og radgivning

- | tre af amterne er det specialafdelingerne selv, der skal betale for ydelsen,

- | to amter har den genetiske afdeling faet afsat en sum til ydelserne til indenamtslige pa-
tienter.

- | fem amter udredes udgiften af centralforvaltningen og i fem amter har sygehuset en pulje-
ordning.

- | fireamter har ogsa pararende mulighed for at bliveudredt og radgivet.

Det etiske aspekt

Sa godt som ale neevnte det etiske aspekt i visitationsprocessen og man gav udtryk for, at man
savnede retningslinier for, hvilke genetiske lidelser der skulle udredes og radgives omkring. |
nogle amter visiteres alle med genetiske lidelser, i andre mener man, der skal veaere enten le-
handlings-muligheder eller praesymptomatiske forhold til stede, far det er relevant. Endelig er
der de amter, som ikke kan afse gkonomiske midler til udredning og radgivning og derfor ikke
oplyser patienterne om muligheden for ydelsen.



Bilag 3

Sammendrag af debatmader ne om " Genetisk Radgivning"

Baggrunden for mgderne.

Under debatterne ved mgderne om "Genteknologi" i 1996/97 kom det frem franogle af deltagerne, at den gere-
tiske radgivning lod noget tilbage at @nske.
Dels havde nogle set ikke modtaget nogen, andre havde vaeret ude for en mangelfuld radgivning, som efterlod
dem med fglelsen af radvildhed i stedet for afklaring. Dels kom det frem, at nogle foreninger set ikke havde

bergrt spgrgsmalet.

PA et Repreesentantskalbbsmade blev det besluttet, efter espa rgeskemaundersg gel se med forskellige emner
blandt foreningerne, at der skulle afvikles en magderaekke med emnet "Genetisk Radgivning".

Man habede, at foreningerne kunne fa diskuteret og afklaret behov, gnsker og krav til radgivning, og om radgi
ning vedrgrende det genetiske overhovedet er relevant for alle genetiske lidel ser.
Y derligere skulle mgderne gerne munde ud i nogle mindstekrav til radgivningen i forhold til radgiverne, saledes

at man ikke er afheengig af sted og radgiver i forhold til at f& en deekkende vejledning.

Mgderne og indlaegsholderne.

Det var oprindeligt meningen, at der skulle afholdes 4 mgder, i henholdsvis Kgbenhavn, Viborg, Aalborg og
Middelfart. Desveerre matte mgdet i Middelfart aflysesto gange pa grund af for ringe tilmelding fra Fyn og 3@

derjylland.

| Kabenhavn var det Claes Lundsteen fra Rigshospitalets afdeling for Klinisk genetik der havde indlasgget om
"indhold samt processen i den genetiske radgivning." Fra Det Etiske Rad var det en gammel kending Sven Asger
Serensen, som uddybede Rédets synspunkter. | Viborg og Aalborg holdt Peter K.A. Jensen fra Klinisk genetisk
afdeling pé& Arhus kommunehospital indlssgget om forlebet i den genetiske radgivning. Reprassentanten fra Det
Etiske Rad var Sgurd Olesen.
Indlagggene om " Patientforeningernes rolle i den genetiske radgivning." blev forestaet af henholdsvis Betina
Boserup fra Ehlers-Danlos, Heidi Houman fra CF og Bodil Davidsen fra Marfan.

Kgbenhavn 14/11 1998

Viborg 16/1 1999

Aalborg 6/2 1999

Indhold samt processen
i den genetiske radgiv-
ning

Claes Lundsteen

afd. for Klinisk genetik, RH

Peter K.A. Jensen
Klinisk genetisk afd., AK

Peter K.A. Jensen
Klinisk genetisk afd.,
AK

Det Etiske Rad - prin-
cipper ved radgivnin-
gen

Sven Asger Sgrensen
medl. af Det Etiske Rad

Sigurd Olesen
medl. af Det Etiske Rad

Sigurd Olesen
medl. af Det Etiske Rad

Patientforeningernes
rollei

forbindelse med gene-
tisk radgivning

Betina Boserup
Ehlers-Danlos

Heidi Houman
Cystisk Fibrose

Bodil Davidsen
Marfan

Punktet "henholdsvis positive og negative indtryk af den genetiske radgivning,” kunne ikke gennemfaresi Kz-
benhavn, daingen fra patientforeningerne havde meldt sig. Heldigvis var tilhgrerne meget aktive og der var en
yderst livlig debat, hvor mange gode brugbare synspunkter kom frem. | Viborg var heller ingen tilmeldt, menii
pausen fik ordstyrer Charlotte Nyborg fra TV syd kontakt med Mette fra LHC. Hun var villig til at fortaelle om
egne oplevelser i forbindelse med genetisk radgivning - et meget staerkt og gribende indlaeg, som efterlod mange
med en klump i halsen. | Aalborg var vi s3 heldige at have to indlaegsholdere, henholdsvis Lise Lotte Andersen
fra Tubergs Sklerose og KarinaSillas fra Ol. Lise Lotte havde faet den genetiske radgivning via en laegebekendt
med kendskab til genetik, og Karina havde faet lidt radgivning, men havde en forventning om yderligere, da
familien gerne vil have endnu et barn. De fortalte begge om deres hverdag med et barn med en genetisk lidelse.

Det fglgende er et ssmmendrag af de tre m@der.




Forlgbet i den genetiske r&dgivning.

Genetisk radgivning er en proces, hvorved en enkelt eller flere far kendskab til:

- konsekvenserne af den pagaeldende lidelse,

- risikoen for at udvikle lidelsen

Genetisk radgivning skal "bibringe information og viden, der gar den pageeldende/familieni stand til at traeffe et
valg og handle pa et kvalificeret grundlag".

Radgivningsprocessen deles op i to trin: A) Udredning og B) Information.

A)

Henvisningsarsag (alder, sygdom), - man henvises via egen laege eller sygehus.
Diagnose (familien indlaegges muligvis),

| dentificere gen(er),

Ggre genstand for analyse,

Praecisere genetisk status (hvem har anlaeg, hvem ikke),

Praecisererisiko for: personen selv - andre slaegtninge - barn/sg skende

Na&r man har foretaget udredningen skal risici pavirkesi gunstig retning ved f.eks.
- symptomdsempende behandling

- kontrolprogram, ved f.eks. kraeft

- fosterundersggelse

B) Information

1) "Ren" information - f.eks. ved vejledning af foreeldre til eémisdannet barn. Her skal forteelles om prognosen
for barnet, arvelighed, gentagel sesrisiko, hvad kan der gares ?
Praesymptomatisk test - Information om tilstedeveerende sygdom f.eks. vedChorea Huntington.

2) Information, hvor moderen/parret skal tage en "her og nu" beslutning for videre forlgb som ved
Preenatal diagnostik (fosterundersg gelse):

- hvad undersgges der for/ikke for ?

- valg af undersg gelsesmetode, og hvordan praven tages, samt risici vedprgvetagning (Y2 -1%)
- far enevt. prgve - gnsker man overhovedet at fa foretaget preven ?

- hvisabnormt fund - skal man s f& foretaget abort eller g?

- svarafgivelse af resultatet

- udlevering af skriftlig information

- preesymptomatisk diagnostik - ved udbrud af f.eks.Chorea Huntington, hvor sleegtninge sa skal til at afgere,
om de vil have foretaget en gentest for at fa at vide om de har lidelsen eller g.

Ligegyldig hvilken beslutning, der tages, vil det have konsekvenser for: den gravide/parret, familien og set i et
starre perspektiv for samfundet som helhed, da det rejser nogle etiske og @konomiske spgrgsmail.

Radgiverens rolle under hele processen skal vaere neutral, det er ene og alene modereng/parrets beslutning, der
er afgarende.



De etiske aspekter.

Graenserne for, hvad vi kan godtage set ud fra et etisk aspekt flyttes konstant. Vi har tiltaget osret til at:
- dbrydeliv, vi ikke gnsker

- skabe det perfekte menneske (kloning, dyretransplantationer)

- holdei livefor hver en pris

Det har vi gjort i forhold til:

Individet

- rettil selv a bestemme

- individorienterede konsekvensetik

Fadlesskabet

- den feellesorienteret konsekvensetik

Den kristne etik

- Hvad er livskvalitet? - Materielle forhold? - Sociale forhold? - Miljgmaessige forhold?

De spgrgsmal ma overvejes, nar der skal tages stilling til abort/ikke abort. Far var det hensynet til moderen, der
afgjorde om der kunne/skulle foretages en abort f.eks. hendes fysik og sociale status. Nu undersgges der for at
se, hvilke individer vi gnsker eller ikke gnsker.

Flertallet i Radet er imod et tilbud om screening til ale, da graviditet er en normal tilstand

Spargsmalet om hvor greensen for, at der skal foretages en abort ud fra et etiske synspunkt, er sveer at seette, da
det er et spgrgsmal om, den enkeltes indstilling, derfor er Det Etiske R&d imod en lovmaessig positivliste.

Minimumskravet til den Genetiske radgivning ma veere: aerlighed, hvor ubehageligt det end matte veere, da det er
vigtigt at beslutningen treeffes pa et velfunderet grundlag, derfor fuld information.

Mange gnsker ikke at blive orienteret om lidelsen -retten til i k k e at vide, andre vil have retten til at vide, ale-
rede dér kan opsta et problem for radgiveren.

Det er vigtigt, det er moderen/parret selv, der traeffer beslutningerne, og ikke omgivelsernes reaktion, der far
betydning.

Patientforeningernerolle

Sammendrag af nogle af de synspunkter, der kom frem fra de foreningsrepreesentanter, som havde et indlaeg
ifglge programmet.

Indragelse af patientforeningerne i radgivningen kan veere bade en fordel og en ulempe. Fordelen er at man ikke
faler sig som "Palle alenei verden" og at man selv og familien kan fa statte bade psykisk og socid, en statte som
de professionelle ikke kan give. Ulempen er at man kommer til at ligge under for pageeldende forenings syrs-
punkter og altsi kan fa@le sig presset til at give udtryk for noget, som man ikke er enigi.

- Det er vigtigt at laegerne informerer om, at der findes patientforeninger, men det kraever jo at foreningerne har
veeret aktive og gjort opmaerksomme pa sig selvbla. ved at fremsende materiale om lidelserne til relevante ste-
der.

- Det er ngdvendigt med endiaglog mellem fagfolk og patientforeningerne.

- Vi skal blive bedretil at definere, hvad det er vi har behov for i radgivningen og hvilken rolle vi vil spille.

- Maske kunne man som et supplement til den professionelle radgivning f& mediemmer, som har lidelsen eller
et barn med den, til at forteelle, hvilke konsekvenser, det har haft for dem i alle forhold, derved kunne opnas
et bredere grundlag for at veelge.

Hvordan kan foreningerne medvirke til deres form for radgivning og en opprioritering af omradet?

- etablere kontaktpersoner, debatmgder, kurser, skaffe foredragsholdere, orientere om, hvilke muligheder, der
er for behandling, udsende skriftlig materiale, vaere primus motor m.h.t. at f& flere ressourcer tilfart til m-
radet etc.



Fordag og krav til den Genetiske r&dgivning fra debatdeltager ne.

Forslag om:

- Ensamtale med en genetiker efter fgdslen, hvis det viser sig, man uventet har faet et barn med et handicap.

- Hvis handicappet er forventet, vil det veere rart at fa udleveret skriftlig materiale enten far fgdden eller pa
barsel sgangen.

- Na&r man har faet eet barn med en genetisk lidelse og planleegger en ny graviditet, foreslas det, at man inden
graviditeten far listet alle mulighederne op, siledes at man kan have gjort sin stilling op, hvis det viser sig, at
det neeste barn ogsa har lidelsen.

- At de, der har modtaget genetisk radgivning, skriver dagbogsnotater om de tanker, de havde og hvad, der
gjorde, a de valgtetil/fra.

- Deyngre leeger overveerer et genetisk radgivning.

- Tveerfagligt team pa centrenetil aflastning af laegerne,

- Forslag om centralisering af lidelserne, da det vil give specialistviden og dermed en mere mélrettet radgi-
ning.

Krav til den genetiske radgivning:

- skriftlig information til egen laege om forl@bet af radgivningen,

- atdeterettilbud, et frit valg, ikke et krav

- attilbud om radgivning ikke skal veere afhaengig af i hvilket amt, man bor. Det ma veere et krav, at der stilles
tilstreekkelige ressourcer til radighed i form af penge til uddannelse, materiale og radgivere.

- information om der er en patientforening for pageeldende lidelse og udlevering af evt. skriftlig materiale.

- at der adgang til psykolog,

- afklaring angdende det sociale netveerk farst og fremmest, om der er opbakning frafamilien.

- rédgiveren skal have s3 stor indfglingsevne at vedkommende mgader patienten p& det stade patienten er, det
veere sigaldersmeessigt, uddannelsesmaessigt, socialt.

- det er vigtigt, at sproget er tilpasset patientens sprog og det bar veere en selvfglge, at radgiveren far klarhed
over om informationerne er forstaet; ogsa i de tilfeelde hvor patienteflokerer, er det radgiverens pligt at
"bryde igennem".

- det skal veere et tilbud at kunne fa en anden med ved 1. raddgivning, kan evt. skrivesi indkal del sesbrevet.

Uddannel sesmeessigt:

- defremtidige genetiske radgivere skal have psykologi i specialuddannelsen.

Konklusion

Der var enighed om at en opprioritering, mindstekrav og feelles retningslinier for den genetisk radgivning er en
ngdvendighed iseer da genteknologien er i hurtig udvikling. Det blev oplyst at man regner med at alle gener er
kortlagt i ar 2003. En metode til hurtigere screening kan bliveDNA-chips, som kan screene for det hele.

Ideen om et samarbejde mellem patientforeninger, genetiker, repreesentanter fra Det Etiske Rad og CSH blev
forelagt og bifaldet.

Efterf@lgende er der p& Repreesentantskabsmadet i marts méned forelagt, pa opfordring fra Formanden, "etrfo
slag til kommissorium for arbejdsgruppe om Genetisk Radgivning." Det blev vedtaget og gruppen nedsaettes
medio april.



Efterskrift for referentens egen regning.
Forslagene og kravene fra medlemmerne stemmer i mange tilfaelde overens med anbefalinger fra bade Surl-
hedsstyrelsen og Det Etiske Rad.

| vejledning og redegarelse fra Sundhedsstyrelsen 1994 om praenatal genetisk information, raddgivning og unde
spgelse star at leese s. 97 under afsnittet "@get vaegt pa genetisk information og radgivning": "Vejledning laegger
generelt vaegt pa information og radgivning. Det medfgrer, at gravide kvinder i @get omfang vil f& information
og radgivning om genetiske forhold forud for stillingtagen til undersg gelse og konsekvensen af et abnormt svar."

"Hvad angar genetisk radgivning er der imidlertid kun tale om en mindre oprustning i forhold til Meddelelsen fra
1981. Detidligere retningslinier er imidlertid ikke efterlevet pa dette punkt bl.a. p& grund af mangel pa ressotr
cer paradgivnings-centrene” ....."De genetiske radgivningscentre skanner, at de har brug for en ggning af pes
naleressourcer ca. svarende til 40% af de nuveerende (1994), forskelligt fra center til center. Der vil veere behov
for gget information og efteruddannel se af laegegruppenjordmgadre og andre rel evante faggrupper. Endelig vil
der blive tale om en mindre udgift m.h.p. skriftlig informationsmateriale til de gravide kvinder."

Endelig star der andet sted (s. 13) i vejledningen, at radgivning ogsa skal inkludere oplysning om muligheder for
a henvende sig til patientforeningerne.

Fra Det Etiske Rads "Debatopleeg om Fosterdiagnostik" fra 1998 anbefales det i konklusionen pa side 77 at "nye
former for fosterdiagnostik ikke tagesi brug, f@r der er skabt mulighed for rddgivning, som giver tilstraekkelig
hjeelp til de kvinder/par, der overvejer at fa udfart undersggelserne. Det Etiske Rad vil generelt anbefale, at tilbud
om fosterundersggelser altid gives sammen med kvalificeret radgivning. Konsekvensen af denne anbefaling er,

at der bgr ske en markantressourcemaessig opprioritering af uddannelse og efteruddannelse af radgivere.

Referent:
Nina Tuxen, formand for Arbejdsgruppen for genetik og etik



