KOMMENTAR OG DEBATT

Faglige svar og etiske spgrsmal

ved ikke-invasive prenatale tester

lkke-invasiv prenatal testing for genetiske egenskaper ved fosteret tidlig i svangerskapet er under utvikling, og
vi vet stadig mer om testenes ngyaktighet. De etiske spgrsmalene slik testing reiser, mangler vi fortsatt svar pa.

Ikke-invasiv prenatal testing (NIPT) er
basert pa at man gjor genetiske analyser av
celle-fritt DNA eller RNA fra fosteret som
man klarer & finne i den gravide kvinnens
blod. Sa langt er det blant annet utviklet
tester for kromosomavvik (trisomi 21, 18
og 13) og kjennsbestemmelse. Det er vist at
det er mulig & gjore helgenomsekvensering
av fosteret, og tester for en lang rekke til-
stander er under utvikling. Det har vart
etterlyst gode studier av testene for grupper
med lav risiko (< 1:300) for a finne utvik-
lingsavvik hos fosteret (1-3).

Nylig ble det i New England Journal
of Medicine publisert en studie som nettopp
gir svar pd noen av de sentrale spersmalene
(4). I studien var det inkludert 1 914 kvin-
ner som skulle til standard aneuploiditets-
screening. Ulike kombinasjoner av ultralyd-
undersegkelse og blodprever i forste og
annet trimester for tilstandene trisiomi 21,
18 og 13 ble sammenliknet med ikke-inva-
siv prenatal testing for de samme tilstander.
Resultatene av testene ble holdt opp mot
diagnose ved fodsel eller svangerskaps-
avslutning. Det viste seg at ikke-invasiv
prenatal testing hadde en positiv prediktiv
verdi pa 45,5 % for trisomi 21 og pa 40,0 %
for trisomi 18. Resultatene for trisomi 13
var ikke signifikante. Det betyr at over
halvparten av de positive testene er falskt
positive. Alle positive tester ma folges opp
med invasive tester for & fa bekreftet svaret
— dermed ma en stor andel gjennom uned-
vendige invasive tester.

Likevel er dette langt bedre enn eksiste-
rende tester med ulike kombinasjoner av
blodpreve og ultralydundersekelse. Forfat-
terne har beregnet at bruk av ikke-invasiv
prenatal testing for alle med pafelgende
invasive tester ved alle positive testresul-
tater ville ha gitt en relativ reduksjon av
antall invasive tester pa 89 % for deres stu-
diepopulasjon. I studien forutsatte man at
det var svangerskap med ett foster, dette
matte avklares ved egen ultralydunder-
sokelse eller pa annen maéte.

Vi ber vaere naturlig kritiske til studier
der alle forfatterne er ansatt ved, har solgt
patentlisenser til eller pd annen mate er
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betalt av firmaer som utvikler og utferer de
testene som artikkelen omhandler, i dette
tilfellet Illumina. Og vi skal vaere forsiktige
med & trekke slutninger ut fra smé studier
pa nye fagfelter som har fatt betydelig opp-
merksomhet og der det rader stor entusi-
asme. Resultatene fra slike studier er som
oftest gale (5). Dessuten ma vi veere kritiske

«0Over halvparten
av de positive testene
er falskt positive»

til studien nar den inkluderer kvinner etter

annet trimester der screeningtesten fra alter-

native tester er kjent, og nir man tolker
ikke-signifikante resultater til & tendere

mot signifikans (4). Likevel er det grunn

til optimisme: Mye tyder pa av vi i nar

fremtid kommer til & fa svar pa de faglige

spersmélene om testenes ngyaktighet.

Det betyr at vi etter hvert kan konsentrere
oss om de etiske utfordringene (3) nér vi
skal vurdere & innfere ikke-invasiv prenatal
testing i Norge. Vi m4 ogsé forberede oss
pa de mange nye valgene som kommer med
de nye testene som er under utvikling. De
viktigste sparsmélene som vi trenger svar
pa for vi innferer ikke-invasiv prenatal
testing er (6):

* Hyvilke kriterier skal vi bruke for & kunne
lete etter og fjerne fostre med bestemte
tilstander? Hva er det ved tilstandene som
kvalifiserer til fravalg?

+ Hvor sikre ma vi vaere pa at et gitt test-
resultat gir bestemte egenskaper hos fodte
personer for a kunne akseptere fravalg?

» Hvordan skal vi handtere genetisk infor-
masjon om fostre som kan utvikle seg
til levende personer med like rettigheter
til kunnskap og uvitenhet som alle andre?

* Hvordan skal vi forhindre at mennesker
som har de tilstandene som velges bort,
blir diskriminert, krenket eller fornaer-
met?

* Hvordan skal vi forhindre at aktivt fravalg
av bestemte tilstander forer til utvikling
av holdninger og normer i samfunnet som
bryter med verdier som likeverd og idea-
let om «et samfunn med plass til alle» (6)?

Nar de faglige svarene begynner a komme, er
tiden inne for & konsentrere seg om de etiske
spersmélene. Sa langt savner vi svar (3).
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