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KLAGANDE

Sahlgrenska Universitetssjukhuset
Klinisk patologi och genetik

413 45 Goteborg

OVERKLAGAT BESLUT
Regionala etikprovningsndmndens i Goteborg, medicinska avdelningen beslut den 24 februari

2014, dnr 105-14.

SAKEN
Provning enligt lagen (2003:460) om etikprovning av forskning som avser ménniskor
(etikprévningslagen).

Projekttitel: Anvéndning av metod for hel-genom sekvensering vid diagnostik av drftliga
sjukdomar.

Regionala etikprovningsndmndens beslut se Bilaga

Vid avdelningen for klinisk genetik vid Sahlgrenska Universitetssjukhuset planerar man att
infora en ny metod for klinisk diagnostik, innebarande sekvensering av alla gener hos en
individ, s.k. hel-exomsekvensering eller hel-genomsekvensering. Metoden innebér forbattrade
mdjligheter att diagnostisera mutationer som orsakar monogena sjukdomar. Den ska bl.a.
anvindas for genetisk diagnostik av svdra medfodda sjukdomar dér det finns stark misstanke
om en medfddd genetisk skada. Det giller exempelvis vid allvarliga sjukdomar dar
familjehistorien talar for monogen sjukdom sasom patienter med en kombination av flera
olika funktionsnedsittningar, anatomiska defekter eller missbildningar i olika organsystem,
samt vid vissa drftliga tumorsjukdomar. Dessa sjukdomar ér redan idag foremal for genetisk
diagnostik men i manga fall hittar man inte en forklaring med befintliga metoder. Vid
kliniken avser man nu att successivt introducera den nya metoden i klinisk diagnostik, vilket
foranleder etikansdkan.

Den regionala etikprovningsndmnden har avslagit ansdkan bl.a. med motiveringen att det
finns brister 1 forskningspersoninformationen, att den projektansvarige inte diskuterat
problematiken med att det kan saknas atgirder som kan vidtas om man faststiller en diagnos
for vilken det inte finns ndgon behandling och att det inte framgar hur man kommer att
hantera ovintade bifynd. Sammanfattningsvis fann ndmnden att det vetenskapliga virdet av
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studien inte uppviger de risker som forskningen kan medfora for forskningspersonernas hélsa,
sdkerhet och personliga integritet.

Klaganden svarar pd de invdndningar den regionala ndmnden rest, men gor ocksa
fortydligandet att ansdkan giller mdojligheten att — i vetenskapliga tidskrifter — kunna
publicera fynd framkomna med den nya tekniken, inte att generellt fi godként att anvénda
hel-genomsekvensering inom ramen for klinisk rutin.

Centrala etikprovningsnimndens bedémning

Enligt 6 § etikprovningslagen ska ett godkdnnande avse ett visst projekt eller en del av ett
projekt eller en pa annat sdtt bestimd forskning. Sadan forskning som omfattas av
etikprovningslagen, och som kriaver godkdnnande av etikprovningsndmnd for att fa utforas,
beskrivs 1 3—-5 §§. Enligt 4 a § forordningen (2003:615) om forskning som avser méanniskor
och 2 § forordningen (2007:169) med instruktion for regionala etikprévningsndmnder, fir en
regional etikprovningsndmnd ldmna radgivande yttrande 6ver forskning som avser méanniskor
men som inte omfattas av etikprévningslagen.

Den ansokan som skickats in aktualiserar visserligen sadana etikfragor som kan forekomma
inom forskning, men kan inte girna betraktas som ett forskningsprojekt i etikprévningslagens
mening. Det finns déarfor inte forutsittningar for att prova ansdkan i en etikprévningsnamnd
och inte heller for att ge ett radgivande yttrande. Ansékningen ska dérfor avvisas.

Centrala etikprovningsndmnden upphéver den regionala etikprovningsndmndens i Goteborg
beslut och avvisar ansdkan.

Detta beslut har fattats av Severin Blomstrand, Elisabeth Andersson, Kickis Ahré Algamo,
Peter Hoglund, Tina Dalianis, Anders Brandstrom och Ann Wennerberg efter foredragning av
Peter Hoglund. Vid den slutliga handlidggningen har dessutom nérvarit ersdttarna Carina
Gunnarsson, Bengt Gustafsson, Lena Néslund och Kjell Asplund samt kanslichefen Anna-
Karin Ahlgren.

Centrala etikprovningsndamndens beslut fir enligt 37 § etikprovningslagen inte dverklagas.

Severin Blomstrand
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Projekttitel: Anvindning av metod for hel-genom sekvensering vid diagnostik av drftliga
sjukdomar.

Beélufsprotokoll fran sammantride med Regionala etikprovningsnimnden
i Goteborg, Medicinska_avdelningen (M 2), den 24 februari 2014

Foredragande: Per-Anders Jansson
Avslas

Forskningspersonsinformationen till anférvanter beskriver endast dversiktligt de nackdelar
som en medverkan kan medfora, t.ex. hur man ska hantera genetisk information som kan
innebéra en forkortad livslangd till en ambivalent frisk anhorig, och hur man ska agera nér
nya forskningsrén innebér att den lagrade genetiska informationen kan visa risk for allvarlig
sjukdom. Den information som ges till ett barns vardnadshavare om att ett avbrytande av
analysarbetet kan medfora att orsaken till barnets sjukdom inte faststélls &r en form av
otillborlig paverkan. Némnden finner vidare att den projektansvarige inte i tillrdcklig grad
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diskuterat problematiken med att det kan saknas atgarder som kan vidtas om man lyckas
faststilla en exakt genetisk diagnos, eftersom ndmnden forutser att det i ménga fall saknas
behandling. Ndmnden saknar vidare information om hur man kommer att hantera ovéntade
bifynd. Darutdver saknar ndmnden information om hur man sékerstéller att kunskaperna om
en individs genetiska uppséttning, varvid det bor poéngteras att enbart kopplingen till
synnerligen ovanliga tillstand gor det latt att identifiera en enskild individ.

Néamnden kan darfor inte godkénna studien, eftersom det vetenskapliga vérdet inte kan anses
uppvéga de risker som forskningen kan medfora for forskningspersonernas hélsa, sikerhet
och personliga integritet.

Beslutet kan dverklagas till Centrala etikprévningsndmnden. Skrivelsen ska vara stélld till
Centrala etikprovningsndmnden men skickas till Regionala etikprovningsndmnden i
Goteborg. I skrivelsen ska anges vilket beslut som dverklagas och den @ndring som Ni begir.
Overklagandet ska ha kommit in till Regionala etikprévningsndmnden senast tre veckor fran
det att klaganden fick del av beslutet.

Att denna avskrift i transumt overensstammer med originalet intygar:
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Barbro Moréing, administrativ sekreterare




