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INLEDNING

DNA-analyser, DNA-register och biobanker var temat fér en popular- och tvarve-
tenskaplig konferens i Riksdagshuset den 14 oktober 2004. Konferensen anord-
nades av Genteknikndmnden tillsammans med BioteknikForum, Cancerfonden,
Forskningsradet for arbetsliv och socialvetenskap, Institutet fér Miljdmedicin —
Karolinska Institutet, Karolinska Institutet, Kungl Ingenjérsvetenskapsakademien,
Kungl Vetenskapsakademien, Landstingsférbundet, Rikspolisstyrelsen, Rattsme-
dicinalverket, Sallskapet riksdagsman och forskare, Science Generation, Social-
styrelsen, Wallenberg Consortium North, Vetenskap & Allmanhet och Veten-
skapsradet.

Konferensen inleddes med en vetenskapsteater om det fiktiva genteknikfo-
retaget Genome pa Island. Pjasens innehall i allt vasentligt och faktamassigt byg-
ger pa det faktiska genteknikforetaget DeCode pa Island. Tva debattpaneler med
forskare, myndighetsrepresentanter och lakemedelsindustri fick under dagen be-
svara fragor fran moderatorn Bengt Westerberg samt auditoriet. Fragor om fakta,
visioner och etik belystes inom omradena DNA-analyser, DNA-register, bioban-
ker och databaser med genetisk information.

Denna rapport ar ett popularvetenskapligt referat fran konferensen. Texten
har skrivits av Séren Winge, journalist, Upsala Nya Tidning och Helena Anders-
son, Karolinska Institutet. Textens innehall har faktagranskats och godkants av
deltagarna i paneldebatterna samt de personer i auditoriet som ar atergivna i tex-
ten.
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UTDRAG UR TEATERPJASEN “PLEASURE ISLANDS” AV JACOB HIRD-
WALL

| rollerna: Peter Engman, Christer Fant, Marika Lindstrém, Malena Engstrom,
Hugo Emretsson och Bertil Arimark. Regissoér: Carolina Frande

- Vi (isléndska genteknikféretaget Genome) arbetar for ndrvarande med ett
system dér man via nétet kan s6ka pa en viss person och fa upp sitt slékttrad di-
rekt pa skdrmen. Information om en viss persons slékt kommer sjélvfallet att vara
exklusiv: varje islénning far sitt eget personliga I6senord och kan endast géra
sbkningar som géller den egna sldkten. All data é&r rigorést skyddad med trefaldi-
ga krypteringar sa att den inte skall hamna i obehériga hdnder.

- Och vem bestédmmer vilka hdnder som &r obehdériga (fragar en ladkare i pu-
bliken).

- Informationen skyddas enligt de allra mest sofistikerade principer, utarbeta-
de av krypteringsexperter som anlitas av till exempel amerikanska sékerhets-
tiansten och stérre bankféretag.

- Det finns bara 280 000 invanare pa Island, det behdvs inte sérskilt mycket
information for att man skall kunna spéara en ménniska (fortsétter ldkaren). Om
en person &r mellan 40 och 50 ar och har en bror som é&r ingenjér och en som &r
pilot; hur manga sadana finns det pa Island? Kom ihéag att genomet é&r ditt, och
inte regeringens, eller Genomes. GI6m aldrig det!

- Far jag paminna om att det har ar en presskonferens - avsedd for journalis-
ter.

INLEDNINGSANFORANDEN

- Manniskors oro ar stor idag nar det galler den moderna vetenskapens ut-
veckling. Det kan bero pa brist pa kunskap eller brist pa information. Jag tror sna-
rare att det ar brist p4 kommunikation, sade Majléne Westerlund-Panke, ordf6-
rande i Sallskapet riksdagsman och forskare, i sina valkomstord. Tva olika saker
har kopplats ihop till ett: DNA som vacker oro, och register som vacker oro, har
kopplats ihop till DNA-register. D& vaxer oron ytterligare. Darfor ar den har typen
av konferenser vasentlig och viktig for att kommunicera vetenskapen ut i samhal-
let.

- Gentekniknamnden ar en myndighet med den &6vergripande uppgiften att
genom en radgivande verksamhet framja en etiskt forsvarbar och saker anvand-
ning av genteknik. Det ar en métesplats och ett debattforum for tva nyckelgrup-
per: politiker och forskare. Politikerna haller i en stor del av forskningsmedlen. De
bestdammer genom lagstiftning, ramar och normer for forskning och anvandning
av genteknik, sade Genteknikndmndens ordférande Gunnar Bjorne.

DNA-ANALYSER - GRUNDER OCH BAKGRUND
Ni har just sett en vetenskapsteater om det fiktiva genteknikforetaget Ge-
nome. Ar pjasens innehall bara science fiction, inledde moderator Bengt

Westerberg sin utfragning av den forsta expertpanelen.

- Det finns en verklighet bakom. Men det ar inte sa enkelt att man pa 5-6 ar
kan hitta ett medel mot alla sjukdomar. Aven om vara stora folksjukdomar ofta
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har en genetisk komponent, sa orsakas de flesta sjukdomar av en blandning av
arv och milj6, svarade Magnus Ingelman-Sundberg, professor i molekylar toxiko-
logi, Institutet for Miljdmedicin vid Karolinska Institutet.

Professor Hans Wigzell, férestandare for Centrum fér Medicinsk Innovation
och tidigare rektor pa Karolinska Institutet, gav en kort repetitionskurs om DNA:
- Pa tva tradar, som ar varandras spegelbild, finns de fyra nukleinsyrorna A,
C, G och T. Dessa fyra bokstaver som upprepas i det oandliga innehaller all in-
formation. Tradarna ar sa langa att en manniskas DNA skulle racka ett par hund-
ra ganger fram och tillbaka till solen.

Mycket av médnniskans DNA ar val “skrap”?

- Jag tror man ska vara valdigt varsam med att kalla nagot for skrap-DNA,
svarade Hans Wigzell. Forskarna har namligen funnit att vissa delar har varit
oerhdrt stabila under utvecklingen. | dag tror sig forskarna veta att det finns delar
av det man tidigare kallade skrap-DNA som ar helt nédvandiga for livet.

Projektet HUGO (HUman Genome Organization) syftade till att avldasa all
text som finns i genomet, manniskans arvsmassa. Bjod HUGO-projektet pa
nagra éverraskningar?

- Den enda overraskningen var egentligen att manniskan har betydligt farre
gener an vantat, troligen under 30 000, svarade UIf G Pettersson, professor i
medicinsk genetik, Institutionen for genetik och patologi vid Uppsala universitet.
Manniska och abborre har lika manga gener, sa vad antalet betraffar har vi har
inte mycket att skryta med. En del har ifragasatt om HUGO-projektet var vart
pengarna. Att kartligga manniskans arvsanlag blev lika kostsamt som att satta
den forsta manniskan pa manen.

- Men min uppfattning ar att projektet var vart oandligt mycket mer. Vi har fatt
en reservdelskatalog dver manniskan, sade UIf G Pettersson, som ocksa beto-
nade att de svenska bidragen till HUGO-projektet var sma.

Vad ar det egentligen som skiljer arterna at?

- Schimpansen, var narmaste slakting, har till 99 procent samma gener som
manniskan, berattade UIf G Pettersson. Annu narmare ar vi slakt med andra
manniskor. Dar ar skillnaden bara 1 promille. Darfor ar det férvdnande att manni-
skor ser sa olika ut nar de ar sa nara slakt. Det ar mer genetisk variation hos
schimpanserna, trots att de ser sa lika ut. | manniskans DNA finns ungefar 3 mil-
jarder bokstaver. Om skillnaden mellan tva manniskor ar 1 promille, betyder det
att det finns 3 miljoner skillnader mellan dessa tva manniskor. Foér att hitta olikhe-
terna far man kopiera DNA-traden, forstora ett avsnitt i taget och sedan lasa av
texten i sofistikerade maskiner.

Hur mycket vet vi om bokstaverna och méanskliga egenskaper?
- Valdigt lite, svarade Magnus Ingelman-Sundberg. Vi har langt kvar innan vi
forstar hur generna fungerar och vad som betingar vara egenskaper. 30 000 ge-

ner kan forma atminstone 100 000 olika proteinprodukter. Det finns enormt stora
modifieringsprocesser som sker bade pa proteinniva men ocksa pd RNA-niva.
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Ett ganska hett fynd ar insikten att atminstone 70 000 olika RNA uttrycks (en in-
termediar mellan genomet och proteinet), manga som inte harstammar fran kan-
da gener. Mycket av detta RNA styr uttrycket av andra gener.

DNA anvands for identifiering, till exempel inom brottsbekdmpningen och i
faderskapsmal. Vad tittar ni pa?

- Vi tittar pa vissa stallen i arvsanlagen som vi vet varierar mellan olika man-
niskor, hur vissa bokstavssekvenser upprepas eller hur bokstaver bytts ut, sva-
rade Marie Allen, forskare vid Institutionen fér genetik och patologi, Uppsala uni-
versitet. Vi anvander ett system med 13 markérer (variabla platser i arvsmassan)
som har utvecklats av FBI, den amerikanska federala polisen. Markérerna har
valts sa att de inte ska kunna saga nagot om sjukdomar eller karaktarsdrag. Re-
sultatet, en persons DNA-profil, presenteras som en sifferremsa. Sannolikheten
att man ska fa identiska resultat mellan tva individer av slump ar valdigt liten, en
pa miljonen.

- | Sverige anvander vi tre typer av analyser beroende pa mangden DNA vi
har tillgang till, berattade Marie Allen. Enklast blir analysen om det finns blod,
sperma eller saliv. Svarast ar analysen nar det finns valdigt lite eller gammalt och
nedbrutet DNA. Da far vi utnyttja cellernas kraftverk, mitokondrierna som har
eget DNA, och goéra en mitokondrie-DNA-analys.

Hur gammalt DNA kan ni identifiera?

- Forskaren Svante Paabo har gjort DNA-analyser bade pa Ismannen, som
ar cirka 5 000 ar gammal, och en betydligt aldre Neanderthalare. Teoretiskt gar
gransen for vad som kan analyseras vid cirka 100 000 ar, sedan ar allt DNA ned-
brutet. Det finns nagra analyser som gjorts pa annu aldre material, men dess
akthet ar valdigt omdebatterad, svarade Marie Allen. Ett uppmarksammat fall dar
DNA-analys anvants, ar fallet Anna Andersson. Kvinnan som hela sitt liv pastod
att hon var tsardottern Anastasia och hade lyckats 6verleva bolsjevikernas mord
pa tsarfamiljen 1917. Med hjalp av DNA-analyser har man kunnat visa att Anna
Andersson inte var slakt med tsarfamiljen.

Varfor ar intresset sa stort hos lakemedelsforetagen for gener och de pro-
teiner som de producerar?

- Intresset ar stort for att det kan hjalpa oss att fa tag pa en av komponenter-
na bakom en komplex sjukdom och 6ka férstaelsen runt en speciell sjukdoms-
bild, svarade professor Maria Anvret fran AstraZeneca. Gener ger oss en inblick i
vad som hander i kroppen, varfor individen blir sjuk. Proteinerna som kommer ut
fran generna ar det som egentligen ar intressant. Det borjade med rekombinant
teknik, en klipp och Klistra teknik, som gjorde det majligt att plocka ut en gen ur
manniska och satta in den i en bakterie for att till exempel producera insulin.
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Nar kom den férsta DNA-molekylen och varfor valdes DNA som arvsmassa,
fragade Gustaf Brunius, Genteknikndmnden?

- Det var nog en kombination av slump och nddvandighet, trodde Ulf G Pet-
tersson. Om vi skulle utslacka allt liv pa jorden, skulle sannolikt annat liv uppsta
med andra byggstenar an livet har i dag.

- Teoretiskt kan vi tdnka oss att mycket primitiva former av liv kan uppsta
med andra byggstenar, fortsatte Hans Wigzell. Ett problem ar att detta nya liv
skulle kunna vara sa primitivt att en nutida betraktare inte ens skulle kunna forsta
att det rorde sig om liv.

- En viktig aspekt ar att DNA ar sa stabilt, tillade Magnus Ingelman-
Sundberg.

UIf G Pettersson var ratt sdker pa att RNA kom fére DNA eftersom RNA
inte bara kan lagra information, utan ocksa kan fungera som enzym och dessut-
om kopiera sig sjalvt. Daremot kan vi inte vara sakra pa om livet uppstod pa jor-
den eller om partiklar kom utifran, till exempel med en meteorit.

Hur vet celler att de ska vara hudceller, nervceller eller muskelceller om de
har samma genetiska innehall?

- Man anvander olika delar av den har "ritningen", de 30 000 generna, sva-
rade UIf G Pettersson. | muskelceller &r en speciell uppsattning gener aktiva. En
viktig klass av gener ar transkriptionsfaktorer som bestammer vilka gener som
ska vara aktiva i en cell.

- Det ar fascinerande att detta komplexa system styrs av ett relativt litet antal
gener och att de ar valdigt lika hos bananfluga och manniska, sade Hans Wig-
zell. Cellerna ar sjalviska for att éverleva. Inom cancerforskningen har man tittat
pa hur tumorceller anvander sina arvsanlag. Man kan strypa tillférseln av olika
amnen till tumoren, till exempel syre. Tumdrcellerna kan da aktivera andra arvs-
anlag som gor att cellen far signaler om att den ska flytta sig och metastasera.

Varfor har groddjuren sa mycket DNA (publik fraga)?

- Det finns bade djur och vaxter som har mer DNA an manniskan, svarade
UIf G Pettersson. Trots att vi har blivit mer forsiktiga i anvandningen av begrep-
pet "skrap-DNA”, sa ar vi ratt sakra pa att mycket av detta extra DNA ar monoto-
na upprepningar av sekvenser, som férmodligen har valdigt lite funktion. Hos
bakterier ar naturen valdigt stringent. Dar finns bara det DNA som behdvs. Hogre
organismer har rad att behalla mycket fler upprepningar. En manniska bildar un-
der sin livstid flera ton celler som hon lyckligtvis gor sig av med.

DNA-ANALYSER - FRAMTIDSPERSPEKTIV

Man laser i tidningarna att forskare har hittat genen for dyslexi eller genen
som gor att en viss person blir alkoholist. Finns dessa gener?

- Bakom dyslexi eller alkoholism finns ett komplext samspel mellan olika ge-
ner och mellan gener och miljé. Gener som kan ha betydelse for uppkomsten av
alkoholism, genetiskt nedarvd, kanske ar 400-500 st, svarade Magnus Ingelman-
Sundberg. Det kan vara helt realistiskt om tio ar att fa sitt genom, sin arvsmassa,
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fullstandigt sekvenserad. Da kan det delvis bli mojligt att se om man riskerar att
drabbas av en sjukdom om man har ett visst genetiskt monster.

- Vad man talar om ar kanslighetsgener, fortsatte Maria Anvret. | screenings-
studier letar man efter gener som kan vara riskfaktorer av stor betydelse och som
kan vara bra att kadnna till. De flesta riskfaktorerna innebar kanske att man har
dubbelt s& stor benagenhet att fa en sjukdom.

- | stallet for en person pa tusen som far sjukdomen, sa far tva pa tusen sjuk-
domen, sade Hans Wigzell.

- Enstaka riskfaktorer tagna ur sitt sammanhang ger valdigt lite information
for individen. Nar det galler Alzheimers sjukdom s& vet vi att det finns tre gener
som ger sjukdomen med valdigt hdg frekvens. Det finns en gen som innebar lag-
re risk, sade UIf G Pettersson.

- Monogena sjukdomar har den lagsta komplexitetsgraden eftersom bara en
gen ar inblandad, sade Magnus Ingelman-Sundberg. Ett sadant exempel ar cys-
tisk fibros. Nasta komplexitetsgrad har polygena sjukdomar dar gener i samspel
ar viktiga for sjukdomsuppkomst. Samspelet kan vara av olika betydelse for de
deltagande generna: en person kan bli mest sjuk av en gen, en annan person av
en annan gen. Den tredje och viktigaste faktorn ar miljén: Hur styr miljon sjukdo-
marna och penetransen av generna? For utveckling av exempelvis typ 2 diabe-
tes ar formodligen miljon, till exempel vad vi ater, viktigare an eventuella riskge-
ner.

Information ar ett kdnsligt kapitel, inte minst nar det handlar om svara arft-
liga sjukdomar. Hur mycket ska man informera anhdriga utan att skapa
onodig oro? Kan man bryta sekretessen?

- Det har &r en svar balansgang. Ar det en sarskilt stor risk att just jag ska
drabbas av en viss sjukdom och vad kan jag i sa fall gora at saken? Vi betraktar
hela familjen som en patient. Men praxis ar att patientens medgivande kravs for
att vi ska kontakta anhériga, svarade Annika Lindblom. Hon ar professor i medi-
cinsk genetik pa Karolinska universitetssjukhuset och arbetar med genetisk rad-
givning till familjer dar nagon insjuknat i cancer.

For 10 ar sedan fanns stora forhoppningar om att sjuka gener skulle kunna
behandlas med genterapi. Sedan har det blivit tystare om genterapi. Hur ar
laget idag?

- Det har gatt extremt mycket langsammare an man trodde, svarade UIf G
Pettersson. De férsta lyckade exemplen med genterapi har genomforts nyligen,
men ett par patienter fick tumorer. Forskarna ar ganska sakra pa att tumdérerna
berodde pa genterapin.

- Det ar viktigt att man inte nedslas av bakslag och bérjar hanga med huvu-
det nar det galler genterapi, sade Magnus Ingelman-Sundberg. Man har kommit
valdigt langt pa ett annat omrade, namligen att kunna reparera celler i kultur och
fa valdigt bra resultat. Det 6ppnar vagen for hissnande perspektiv. Jag tror att
genterapin kommer att utvecklas och bli en realitet i framtiden.
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Kan en individs DNA saga nagot om hur han/hon paverkas av mediciner?

- 10-20 procent av all lakemedelsterapi ar starkt beroende av hur vara egna
gener ser ut, svarade Magnus Ingelman-Sundberg. Tag till exempel aktiviteten
hos ett enzym som skoter omsattningen av en fjardedel av alla lakemedel. | Eu-
ropa har 5,5 procent av invanarna en ultrasnabb enzymaktivitet. Det innebar att
de kissar ut ett lakemedel som ges med normal dos innan det hinner verka. Sam-
tidigt har 7 procent av invanarna en mycket langsam enzymaktivitet. Det innebar
att de hinner bygga upp alltfér hoga halter av lakemedlet och riskerar att fa bi-
verkningar. Dessa personer ar valdigt Iatta att identifiera.

- Det har ar jatteviktig kunskap nar lakemedel utvecklas. Ett preparat kanske
aldrig kommer ut pa marknaden, eftersom det verkade ge sa svara biverkningar,
tillade Maria Anvret.

- Kostnaderna ar enorma for lakemedelsbiverkningar. 12-14 procent av alla
intagna pa en medicinklinik beror pa lakemedelsbiverkningar. | USA raknar man
med att det kostar lika mycket for lakemedelsbehandlingen som det kostar for
behandling av Iakemedelsbiverkningar. | framtiden bér vi kunna minska dessa
kostnader betydligt genom att skrdddarsy behandlingen for varje enskild patient,
betonade bade Magnus Ingelman-Sundberg och UIf G Pettersson.

- All information, inklusive information for lakemedelsbehandling, borde fin-
nas pa ett kort som patienten har med sig, sade Hans Wigzell.

Kan DNA-spar pa en brottsplats ge nagon uppfattning om individens egen-
skaper, utseende, 6gonfarg?

- For egenskaper som ansiktsdrag och dgonfarg ar manga gener inblandade
vilket kan komplicera utvarderingen av resultaten. | dag finns redan metoder att
karakterisera harfarg och for att klassificera hudfarg i fem olika grupper, svarade
Marie Allen.

Vid en tidigare konferens i Gentekniknamndens regi namnde nagon att det
finns en gen som bidrar till att en del manniskor klarar vistelse pa hég hojd.
Finns det speciella bergsklattrargener?

- Vi vet att det finns manniskor med en genetisk defekt som gor att de blir
epo-dopade pa naturlig vag. Ett sddant exempel var den finske langdskidakaren
Eero Mantyranta. Om han hade varit aktiv i dag skulle han ha akt fast for epo-
doping, berattade Ulf G Pettersson. Ett annat exempel ar en hollandsk familj dar
nastan alla man var mordbrannare. Det visade sig att en speciell gen pa x-
kromosomen var inaktiverad hos dessa individer. Denna gen paverkar hormoner
som ar aktiva vid aggressivt beteende.

- De som har denna gen ar mer benagna att ta risker, aven om de inte beho-
ver bli mordbrannare. Andra kanske ndjer sig med att hoppa fallskarm eller aka
fran tornet pa& Grona Lund, inflikade Hans Wigzell.

Man talar ofta om genetisk integritet, att den skulle vara hotad. Kan en
manniskas integritet krankas av att kunskap om hennes gener kommer ut?

- Genetisk integritet har varit uppe mycket i debatten om férsékringsbolagen
och deras eventuella missbruk av gentester, svarade Annika Lindblom. Rent
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principiellt tycker jag inte att det finns ndgon anledning att ha speciella integritets-
regler fér DNA-information. Ett skal for sédrbehandling skulle mdjligen kunna vara
att DNA-information ar svar att tolka och lattare att missbruka, till exempel att for-
sakringsbolag dverdriver en risk som faktiskt inte finns.

Frilansjournalisten Jenny Jewert tog upp ett exempel pa oseriosa DNA-
sjalvtester, som kan bestillas pa Internet:

- Resultatet av analysen bestar i att bestallaren far en parm med hogst trivia-
la halsorad fran foretaget, som sager att de har analyserat nio gener med hansyn
till 13 olika halsovariabler. Magnus Ingelman-Sundberg blev ombedd av Jenny
Jewert att granska foretagets analys. Enligt honom skulle man behéva titta pa
5 000 variabler for att fa fram sadana resultat.

- Att komma at detta med lagstiftning ar nog nast intill omgjligt. Ett aktuellt
exempel pa humbug, kommer fran USA, dar ett foretag ar atalat for att ha fuskat
med faderskapstester. Foretaget har pastatt att man gjort DNA-prov for att sa-
kerstalla faderskap. Men foéretaget har inte utfort nagra prov utan bara hittat pa
svaren, sade Hans Wigzell.

DNA-REGISTER, BIOBANKER OCH DATABASER MED GENETISK INFOR-
MATION

Genetisk information forekommer bade i DNA-register och i anslutning till
biobanker. | biobankerna sparar man vavnadsprover som inte nédvandigt-
vis har blivit DNA-analyserade. Vad ar det for lagstiftning som vi har att hal-
la oss inom nér det galler biobanker och DNA-register?

- Man maste bdrja i grundlagen eller i Europaradets konvention fér manskliga
rattigheter som kraver att vi visar respekt for privatlivet eller fér integriteten som
man ofta sager, svarade Elisabeth Rynning, professor i medicinsk ratt vid juridis-
ka institutionen, Uppsala universitet. Det finns manga lagar som komplicerar si-
tuationen.

- Nar det galler det biologiska materialet sa har vi lagar som talar om i vilka
sammanhang man far ta materialet. | halso- och sjukvarden tas material for dia-
gnostik och behandling av patienten sjalv, da galler halso- och sjukvardslagen.
Vill man ta material for att forska pa, kommer transplantationslagen in i bilden.
Lagar som reglerar férvaringen och anvandningen av materialet ar den nya bio-
bankslagen, lagen om hantering av befruktade agg frdn manniskor och obduk-
tionslagen. Det finns ytterligare ett antal lagar som reglerar vad man far goéra
med information rérande personer som har gett material och informationen som
man far ut av materialet: personuppgiftslagen, halsodataregisterlagen, vardregis-
terlagen, bestdmmelser om sekretess och polisens DNA-register.

Hur utnyttjar man DNA i praktiken?
- Nar kunskapen om variationen i arvsmassan dok upp i borjan av 80-talet sa
Okade intresset for att kartlagga var arvsmassa, svarade Bertil Lindblom, profes-

sor vid Rattsgenetiska avdelningen, Rattsmedicinalverket. Verktyg skapades
som kunde anvandas for att identifiera individer. De tva stora tillampningarna ar
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faderskapsundersékningar och identifiering av individer. Tillampningar finns gi-
vetvis aven inom forskning och identifiering av sjukdomar.

- DNA-prover har anvants i ungefar 15 ar for att leta efter gener for olika
sjukdomar, fortsatte Juha Kere, professor vid Institutionen fér biovetenskaper vid
Novum, Karolinska Institutet. For tio &r sedan var det monogena sjukdomar, det
vill sdga sjukdomar som nedarvdes enligt Mendels regler. De senaste aren har vi
koncentrerat oss mer och mer pa komplexa sjukdomar, till exempel dyslexi, ast-
ma och psoriasis.

Biobanker for forskning och DNA-register ar tva olika anvandningsomra-
den och de ar upplagda pa olika satt. En kdnd biobank ar den med PKU-
prover.

Gisela Dahlquist, professor i klinisk vetenskap, pediatrik, vid Umea universitet,
berattade om betydelsen av att screena alla barn for vissa sjukdomar som utan
tidig upptackt kan ge upphov till svara hjarnskador: PKU ar en sadan sjukdom
och alla barn genomgar testning fér denna och ett antal andra sjukdomar redan
under forsta levnadsveckan.

- PKU-registret har blivit en mycket stor biobank darfér att man har sparat
proverna som blir kvar efter screeningen for sékerhets skull. Fér barn som till ex-
empel visar sig ha en utvecklingsstorning efter nagot ar, ar det oerhért viktigt att
kunna ga tillbaka och underséka om det var nagot som hande i samband med
graviditeten eller nyféddhetsperioden. Man kan med hjalp av dessa sparade pro-
ver t ex undersdka om barnet tidigt hade en virusinfektion som senare gav upp-
hov till utvecklingsstérningen. Detta anvandningsomrade ar saledes av varde for
den enskilde.

- Ett annat viktigt anvandningsomrade ar for utvecklingsarbete inom sjukvar-
den da proven kan anvandas sasom stort referensmaterial exempelvis inom ge-
netisk eller annan diagnostik. Fér forskning kan proven ha manga viktiga an-
vandningsomraden. Om man exempelvis hittar en koppling mellan en viss sjuk-
dom och en viss gen i en familjestudie eller en tvillingstudie, skulle man kunna
anvanda PKU-prover for att forsta hur stor andel av en befolkning som har den
har genen.

Gisela Dahlquist arbetar med att studera orsaker till barndiabetes. Ett viktigt
fynd var sambandet mellan risken att fa barndiabetes langt senare i livet och att
ha varit exponerad for vissa typer av virus under fosterlivet. Virus som man kun-
de finna i PKU-lappar som sparats i 10-15 ar.

Joakim Dillner, professor vid Institutionen for laboratoriemedicin i Malmg,

Lunds universitet, betonade att biobanksfragan ar valdigt knuten till cancerforsk-
ning:
- Det mesta som sparas ar i form av cancerprover inom rutinsjukvarden, nas-
tan tva miljoner prover per ar. De forskningsprover som sparas uppskattar vi fill
mindre an 100 000. Alla de har cancerproverna inom varden behovs till exempel
for att valja behandling, avgéra vad det ar for typ av tumér och hur det gar for pa-
tienten. For forskningen ar dessa prover oerhort vardefulla for att hitta orsaker till
cancer i miljon. Dessa miljofaktorer har oftast verkat en valdigt lang tid innan man
blir sjuk - flera decennier innan - och de ar forsvunna vid tiden for insjuknandet.
Vi har flera konkreta exempel dar vi har hittat infektioner som orsakat cancer ge-
nom att analysera flera decennier gamla prover.
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| biobanker lagras information om enskilda. Finns det nagra risker?

- Ett grundlaggande problem ar vilket fértroende allmanheten och patienten
har gentemot biobanker och de som ansvarar fér biobankerna, sade Anders
Nordgren, professor i bioetik vid Centrum for tillampad etik, Linképings universi-
tet. | EU-kommissionens Eurobarometer 2002 undersoktes folks attityder over
hela Europa. Svenskarna var mest negativa av alla i Europa till de gentekniska
tildmpningarna.
- Det har varit valdigt mycket skriverier om forskningsbiobanker fokuserat pa
just framtida DNA-tilldampningar, tillade Joakim Dillner. Vissa fakta som att patien-
ten kan ha nytta av ett sparat prov fér egen diagnostik har kommit i skymundan.
Det ar nu ungefar 0.6 procent av patienterna som sager ne;j till att spara prover.
Anders Nordgren fortsatte med att visa resultat rérande svenskarnas syn
pa olika typer av genetisk testning. Endast 4 procent av de tillfragade stéllde upp
pa att privata férsakringsbolag far tillgang till manniskors genetiska information
och 6 procent gav tillstand till férsakringskassor. Daremot gav 40 procent stdd till
att polisen far tilldng till manniskors genetiska information. En annan undersok-
ning gjord i Umed handlade om instéallningen till biobanker (Hoeyer med flera,
2004). Av 1 000 personer tillfragade i Vasterbotten svarade 71 procent att gene-
tisk forskning pa biobanker ar acceptabel. Detta var kopplat till att 62 procent inte
vill att forskare anvander sjukjournaler utan samtycke. Nar det géller anvandning
av biobanker fér andra syften var 67 procent positiva till ett stallféretradande be-
slut av en forskningsetisk namnd.

Informerat samtycke, att man ska inhamta provgivarnas samtycke, ar en av
huvudingredienserna i biobankslagen. Hur tycker du Elisabeth Rynning att
man i den lagen har hanterat den har fragan?

- Personligen tycker jag att det har uppkommit vissa problem genom att man
har férsokt astadkomma nagot som bade tillgodoser halso- och sjukvardens be-
hov av att spara prov for patientens skull, och samtidigt fa till stdnd nagot som
tillgodoser forskningens behov av att i framtiden fa tiligang till prover fér projekt
som man inte kanner till. Det har gjort att man staller valdigt hdga krav pa sam-
tycket till férvarandet, samtidigt som samtycket i slutdnden inte racker i det speci-
fika forskningsprojektet.

Gisela Dahlquist tillade att det finns ytterligare en lagstiftning som ar till fér
att skydda patienten och vara till hjalp for forskaren: etikprévningslagen. Alla nya
forskningsprojekt med biobanksmaterial (om provet kan héarledas till en enskild)
skall provas av en etikndmnd. Aven om huvudregeln ar informerat samtycke for
varje nytt forskningsprojekt kan undantag goéras. Namnden, som leds av en erfa-
ren domare och bestar av forskare och lekméan, gér en avvagning mellan kun-
skapsvinsten och integritetsrisken och i enstaka fall kan huvudregeln om nytt in-
dividuellt samtycke frangas.

Vem ska samtycka for avlidnas rékning? Och for dem med mentala stor-
ningar, psykiskt funktionshinder eller demens som heller inte kan ge sitt
samtycke?

- | biobankslagen, nar det galler de som ar inte ar beslutskompetenta, till ex-
empel dementa eller psykiskt stérda, sa har man valt att inte reglera det éver hu-
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vud taget, svarade Elisabeth Rynning. Fragan om vem som ska féretrada patien-
ter som inte kan tala for sig sjalva i vard och forskning far vi betrakta som ett
svart hal i svensk ratt. Nar det galler de dementa och psykiskt stérda sa ar det ett
stort problem idag att man har forsokt att I6sa fragan i till exempel etikprévnings-
lagen. Man har en annan I6sning i lakemedelslagen. | biobankslagen far man inte
bevara proverna Over huvud taget. | ett pagadende lagstiftningsarbete forséker
man konstruera ett mera enhetligt regelsystem, med stéllféretradare for de vuxna
som inte kan tillvarata sina egna intressen i vard och forskning. Men det kommer
sakert att droja ett antal ar innan vi ser det i praktiken.
- | Socialstyrelsens foreskrifter om tillampning av biobankslagen star det att
om patienten inte kan ge samtycke (till exempel om han/hon har Alzheimers sjuk-
dom), far man spara provet for patientens egen vard, diagnostik och behandling
men man far daremot inte forska pa det, sade Joakim Dillner. Tills vidare sparas
proverna aven om de inte far anvandas till forskning.
- Etikprovningsnamnderna bedémer alla nya forskningsprojekt som ska go-
ras pa befintligt eller nyinsamlat biobanksmaterial, tillade Gisela Dahlquist. | la-
gen och i de gamla etikkonventionerna ar det tydliggjort hur man kan goéra en av-
vagning och under vilka premisser man kan goéra forskning med barn, psykiskt
sjuka, senildementa och avlidna. Enligt biobankslagen ar det etikprévnings-
namnderna som skall avgoéra vilka krav som skall galla fér information och sam-
tycke for att prover som finns i en biobank skall fa anvandas for ett nytt forsk-
ningsandamal. Oklarheten géller om man skall samla in nya prover som skall
sparas for forskning - da blir etikprévningslagen och biobankslagen svartolkade i
forhallande till varandra.

Enligt Bjorn Reuterstrand, Rattschef, Socialdepartementet, ger biobanksla-
gen en mojlighet att ta ett vavnadsprov pa avlidna:
- Vad man goér ar att man hanvisar till vad som galler for transplantationer.
Huvudregeln dar ar att har den avlidne sjalv sagt nagot sa galler det. Har den av-
lidne inte gett sin vilja till kdnna, s& ska man fradga den avlidnes narmaste narsta-
ende. De har da en mgjlighet att séaga nej till tagande av vavnadsprov.
- Socialstyrelsen har fatt regeringens uppdrag att titta pa hur biobankslagen
fungerar i praktiken, ar den vettig eller behdver den férandras. Socialstyrelsens
utvardering kommer nagon gang forsta halvaret 2005.

Man har ett material fran 20-30 ar tillbaka i tiden, men har inget informerat
samtycke for en undersokning. Hur stéller sig da en etiknamnd, undrade
Gosta Gahrton, professor vid Karolinska Institutet?

- Etikprovningsnamnden gor en risk-vinst-vardering, det vill sdga vardet av
den kunskap som kan komma fram av forskningen vags mot de mdjliga integri-
tetsriskerna, svarade Gisela Dahlquist. | vissa fall sa ar det rimligt att slippa rek-
visitet informerat samtycke. Det viktiga ar att det inte ar forskaren sjalv som gor
beddmningen utan en oberoende grupp av manniskor.

- Enligt bade etikprévningslagen och biobankslagen sa ar det vid anvandning
av prover for nya andamal, sade Elisabeth Rynning, etiknamnden som bedémer
vilka krav som ska stallas pa informerat samtycke. Ibland kommer de fram till att
forskarna far annonsera i dagspressen i stillet, sa att alla som vill kan kliva av.
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Vem ager biobankerna?

- Det finns lite olika uppfattningar, svarade Bjorn Reuterstrand. Den vanligas-
te uppfattningen ar att det ar vardgivaren som ager, landstinget i den offentliga
varden eller det privata bolaget i den privata varden.

- Vardgivarna i vars verksamhet som proverna tas ar ansvariga for disposi-
tionen, sade Gisela Dahlquist. De har ocksa ratt att besluta - forutsatt en etik-
namnds godkannande - huruvida man ska utlamna prover till forskare, oavsett
om han/hon jobbar inom universitet, lakemedelsindustri eller biotechféretag.

I utredningen “Genetiska fingeravtryck” foreslas en utdokning av polisens
DNA-register. Vad ar syftet?

- Idag far man ta DNA-prov nar nagon ar skaligen misstankt for ett brott som
kan leda till fangelse. Det vi foreslar ar att prover far tas nar nagon ar anhallen el-
ler haktad eller om det anses nédvandigt for brottsutredningen, sade Ann-Marie
Begler, overdirektor vid Rikspolisstyrelsen. Nar det galler sjalva registreringen sa
ar det idag de som déms for ett brott som har minst tva ars fangelse i straffskala
som far registreras i ett DNA-register. Vi foreslar att alla som misstanks eller
doms for ett brott som kan leda till fangelse ska kunna registreras. Det som fore-
slas ar ett likadant regelverk som finns for fingeravtryck.
- Det som framtiden kommer att ge ar ett DNA-register med samma volym
som fingeravtrycksregistret med ungefar 200 000 personer. Syftet med ett utvid-
gat DNA-register ar att 6ka mojligheterna att klara upp brott som tillgreppsbrott,
inbrott i bostad, stold av bil eller valdsbrott.
- Jag tror att det ar manga som tycker att det ar angelaget att polisen far bra
redskap for brottsbekampning, sade Elisabeth Rynning. Men samtidigt vill jag be-
tona att man inte kan jamstalla DNA-profiler och DNA-analyser med fingerav-
tryck. Vi kan inte peka ut en fader till ett barn med hjalp av fingeravtryck eller tala
om att han har bla eller bruna 6gon. | DNA-profilen finns det information som ar
klart mer integritetskanslig an ett fingeravtryck.

Bertil Lindblom sade att den information som man idag lagrar i polisens
DNA-register inte ar sparbar till den typen av uppgifter.

Vad finns det for mojlighet att soka efter en person i ett annat register om
han/hon har lamnat ett genetiskt fingeravtryck, fragade Hakan Gabel, do-
cent i transplantationskirurgi, Socialstyrelsen?

- Precis som all annan bevisforing, oavsett om det ar fingeravtryck, DNA eller
andra typer av spar som en person lamnar efter sig, maste den noggrant prévas
av en domstol, sade Ann-Marie Begler. Aklagaren kan alltid besluta om att gora
en husrannsakan och beslagta register. Polisen ska ha sitt eget DNA-register.
Det ar viktigt for legitimitetens skull.

Biobanksregistren ska alltsa vara skyddade fran polisens utnyttjande dven
om man tror att det finns information som man kan ha gladje av?

- Som huvudprincip sa tycker jag att man ska lata det galla, sade Ann-Marie

Begler. Joakim Dillner tillade att méjlig anvandning av polisen ar ett av de vanli-
gaste angivna skalen till varfér patienter vill att ett prov ska slangas.

Gentekniknamnden/Andersson&Winge 14(21)



Konferensrapport - DNA-analyser, DNA-register och biobanker

Om man 6verfor information om en patient inom EU foljer det da med gene-
tisk information som kan vara besvarande att skicka 6ver Internet?

- Det har sedan lange funnits en praxis inom forskningen - som nu ar lag-
stadgad - att nar information och prover skickas utomlands ar de kodade, det vill
saga att kodnyckeln finns kvar i Sverige, sade Joakim Dillner.

Nar det galler patientvard ser regelverket, enligt Elisabeth Rynning, lite oli-

ka ut beroende pa om biologiskt material eller enbart personuppgifter i form av
datauppgifter skickas:
- Nar det galler data har vi ett EU-direktiv som reglerar utbytet av information.
Man far inte diskriminera andra EU-lander, utan vi ska utbyta information pa lika
villkor eftersom vi ska ha samma niva av skydd. Nar det galler biobanker sa har
vi trots detta ett strangare regelverk, darfér att hanteringen av biobanker ar otill-
rackligt reglerad i manga lander.

Det dr en extremt hog sensitivitet i DNA-tekniken. Pa vilket satt skulle det
med tanke pa risken for overbirande av DNA-material pa brottsplatsen
kunna innebdra en risk for rattstryggheten, fragade riksdagsledamot Olle
Sandahl?

- Det finns alltid en mdjlighet till kontaminationsrisk, svarade Bertil Lindblom.
Och det kan vara sa att en forévare maskerar sitt eget DNA genom att lagga ut
blodspar som ar hamtat fran nadgon annan person. Den typen av dvervaganden
maste man alltid ta nar man gor den har typen av undersoékningar. Sjalva analy-
sen som sadan ar mycket saker. | de allra flesta fall s& friar DNA-undersékningen
de som inte har nagot med brottet att géra.

- Det finns fordelar med ett utvidgat DNA-register — menade journalisten
Jenny Jewert, men det ar oerhért viktigt att denna process foljs av ett 6kat med-
vetande hos aklagare och advokater om att ett DNA-bevis inte ar ofelbart. Och
da tanker jag inte pa sannolikheten fér slumpmassig dverensstammelse mellan
tva individer, utan pa att férvaxlingar av prover kan ske pa grund av den manskli-
ga faktorn i laboratoriet. Vid tre tilliféllen i Sverige har personer genom DNA-bevis
felaktigt kopplats till brott de inte begatt. Ett utdkat DNA-register maste atfoljas av
Okade resurser till Statens kriminaltekniska laboratorium - SKL, eftersom stress
formodligen ar den stdrsta riskfaktorn for att ett DNA-bevis blir felaktigt. Att ta
fram ett DNA-bevis ar an sa lange ett hantverk. Den manskliga faktorn kan inte
bortses ifran.

REFLEKTION AV PC JERSILD: INTEGRITET, GENETISK INFORMATION
OCH ETISK GLIDNING

- Det ar alldeles uppenbart att vara varderingar har andrats. Vi tycker inte rik-
tigt samma sak om vissa foreteelser pa det medicinska omradet idag, som vi
gjorde for 30, 40 eller 50 ar sedan. Vad hander om ni, forskarna, bara far halla
pa? Det finns ett begrepp som kallas det sluttande planet. Det betyder att man
forestaller sig att om jag idag sager ja till nagonting, sa ar jag tvungen imorgon
att sdga ja till ndgonting annat som jag inte vill idag. Da ar jag pa det har sluttan-
de planet - slippery slope - det vill sdga det ar inte bara sluttande utan det ar
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slipprigt ocksa. Till slut hamnar vi nere hos djavulen dar han sitter och vantar pa
oss. Jag tror att manga manniskor har den forestallningen, framfor allt nar det
galler genforskning, att ju konstigare fragestallning, ju mer haller vi pa att glida
ned i underjorden.

Det ar alldeles uppenbart att etiska forestallningar ar tidsbundna, samtidigt
som vi har for oss att etiska och moraliska varden ar eviga. Vi haller oss med en
rad honndrsord som manniskovarde, manniskosyn och integritet. Etiska hon-
ndrsord ar valdigt knepiga pa det viset att samtidigt som folk tror att de vet vad
de betyder, sa ar man i allmanhet ganska osaker pa vad det &r man menar med
till exempel begreppet integritet.

Det har med etisk glidning ar ett mer neutralt begrepp an “slippery slope”.
For det ar uppenbart att vi haller pa att glida runt. Om man ar valdigt positiv skul-
le man kunna tala om en trappa - att for varje nytt forskningsresultat och varje
konstighet som genetikerna kommer fram till - s& tar man ett kliv uppat. Om vi lat
dem som skrev steriliseringslagen pa 30-talet ta hansyn till vad vi gor nu idag, da
skulle de fa dandimpen. Det var heller inte sa lange sedan som man i riksdagen
ville férbjuda organtransplantation. Likadant med vara personnummer som ar
grunden for vara register. Riksdagsman ville forbjuda personnummer for att de
var integritetskrankande.

Idag pratar vi mycket om stamceller, kloning och karndverféring. Man har
sagt att nar det géaller terapeutisk kloning ar det okej. Men reproduktiv kloning,
det vill sdga forsoken att framstélla hela individer, ar forbjudet. Det ar sa farligt.
Det gar snett hela tiden. Det vet vi fran djurférsok. Det finns ett sakerhetsargu-
ment mot reproduktiv kloning. | en artikel i Science stod det att man kan ta kéns-
celler fran befruktade agg (mdss) som fatt vaxa till ett visst stadium. Dessa kan
sedan befruktas via kadrndverféring. Resultatet kan bli om det lyckas i ménniska
att man kan fa tvd man som ar biologiska foraldrar till samma barn. Det har tyck-
te den etiker som skrev artikeln att det var inget att brdka om. Om det var sakert.

Det finns en annan sak som har med tid och etik att géra och det ar var syn
pa framtiden. Man sager till exempel “att reproduktiv kloning maste alltid vara
forbjuden”. Det finns en tendens i de har etiska diskussionerna att férsdka vara
imperialister in i framtiden och se till att kommande generationer inte far syssla
med det vi tycker ar fel nu. Vi maste val anda kunna déverlamna etiska beslut till
vara barnbarn?

Vad driver den etiska glidningen? Det ar att samhallet ar mer sekulariserat
och att attityder férandras. Mycket ar resultatdrivet. | och med att organtransplan-
tationer blev lyckosamma kom manga av motargumenten att blekna och falla
bort. Det ar lite synd med gentekniken att man har stallt ut for stora I6ften. Nu
finns det en kansla av att ni har lurat oss. Ni har sagt att ni ska kunna bota alla
mojliga sjukdomstillstand med stamceller. Men det har ni inte gjort. | och med att
man far nagra genombrott, till exempel inom stamcellsforskningen, sa& kommer
manga av de har argumenten ocksa att falla bort.

Genetisk information har varit uppe ett antal ganger. Den finns i biobanker
och i register. Nar det galler register sa vet man ratt sa bra om folks acceptans.
Epidemiologiskt center vid Socialstyrelsen har bland annat hand om cancerre-
gistret och missbildningsregistret. Och dar vet man att under de senaste tio aren
sa har de som ar negativa att férekomma i de har registren aldrig 6verstigit 10
procent.
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Vad ar det som ar typiskt for genetisk information? Det finns en amerikansk
professor i biomedicinsk etik som heter Thomas Murray som har sagt att den ar
mer prediktiv i jAmférelse med annan information och den &r inte individbunden.
Ett exempel ar det har med en viss form av bréstcancer som ar valdigt starkt arft-
lighetsbunden. Dar har vi fortfarande inte 16st fragan, att om en kvinna i en slakt
visar sig ha den starkt arftliga formen av bréstcancer och hon inte vill tala om det
for de andra kvinnorna i slakten, ska man da kunna bryta tystnadsplikten? For
narvarande kan man inte goéra det. Genetisk information kan dessutom vara dis-
kriminerande och den ar forstas sarskilt integritetskanslig.

Ar det har egentligen nagot som bara géller genetisk information? Valdigt,
valdigt mycket av det som vi kan fa fram som genetisk information, kan man ta
fram vid ett vanligt l&karsamtal. Ibland ar informationen mer integritetskanslig
men for det mesta inte alls. Nar det galler PKU och genetisk information sa ar
nog inte fragan 16st an. Det finns en risk for 6verinformation till polisen, kanske
inte idag men pa sikt, och det kan fortjana ytterligare en diskussion.

Integritet &r ett av honndrsorden. Vad menar man med integritet? Ar det en
rattighet eller ar det en egenskap eller bada delarna? Inom vardetiken brukar
man nog se det som en rattighet. Integritet kan kopplas till en annan central rat-
tighet i etiska debatter, autonomi, som ungefar betyder sjalvbestdmmande. Men
med den skillnaden att ett aktivt beslut fordras. Kan man inte ta ett aktivt beslut
for att man ar medvetslds eller for att man ar déd har man fortfarande en integri-
tet.

Sedan finns det andra som anser att det ar viktigt att se integritet som en
egenskap. Det finns ett annat ord for det, integer eller har en stark integritet. Nar
vi pratar om integritet sa narmar vi oss ett annat begrepp namligen identitet. Var
personliga identitet ar oerhért kanslig for oss. Om man inte vet vem man sjalv ar
da funkar inte det sociala samspelet. Vi ar valdigt angelagna om att skydda integ-
riteten och identiteten.

Autonomi, integritet och individualism hanger ihop pa nagot satt. Ett annat
etiskt hedersbegrepp namligen rattvisa kan man klumpa ihop med solidaritet och
kanske kollektivism. Och sa satter man de har bagge emot varandra, man har in-
tegritet p4 den ena sidan och solidaritet p4 den andra. Det typiska for en etisk
konflikt ar att det ar en konflikt mellan legitima varden, en konflikt mellan tva per-
soner som bada har ratt.

Vem ar det som har nytta av de olika registren och biobankerna? Det ar i
forsta hand de svaga manniskorna som har nytta av den forskning som gors for
att bota och lindra sjukdomar. | ett civiliserat samhalle ar det var sak att visa soli-
daritet genom att inte vara prinsessor pa arten nar det galler integritet.
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Summary in English

DNA ANALYSES, DNA REGISTERS AND BIOBANKS

The theme of a popular and cross-scientific conference arranged by the Swedish
Gene Technology Advisory Board and several other Swedish organizations, on
October 14" 2004, was DNA analyses, DNA registers and biobanks. The confer-
ence was opened with a theatrical play in a scientific setting about a fictious gene
technology company on Iceland. The play “Pleasure Island” was written by Jacob
Hirdwall.

The official report on the conference is compiled in Swedish, which also
includes an extract from the play “Pleasure Island” and a commentary on
the conference by PC Jersild.

Moderator Bengt Westerberg started with asking whether the theatrical play
about the company Genome was only science fiction. Professor Magnus Ingel-
man-Sundberg, Karolinska Institutet, replied that there is a reality behind the
story, but remedies for all diseases cannot be found in only 5-6 years. Professor
Hans Wigzell, Karolinska Institutet, continued with a short description of what
DNA is. On two threads, each reflecting the other, there are the four nucleic acids
A, C, G and T. These letters, repeated indefinitely, contain all information. The
threads are so long that DNA from all cells in one human would reach back and
forth to the sun a couple of hundred times.

The human has fewer genes than expected, probably less than 30 000, as re-
vealed by the HUGO project. The chimpanzee, our nearest relative, has to 99
percent the same genes as the human, Professor Ulf G Pettersson, Uppsala Uni-
versity, said. The difference between human individuals is only one per thousand
nucleotides. To find the variations, the DNA thread is copied, enlarged and read
in sophisticated machines. The researchers still know very little about how the
genes work and by what the human traits are conditioned, Magnus Ingelman-
Sundberg said. The 30 000 genes can form at least 100 000 proteins. Processes
of modification occur both at the RNA (the intermediary between the genome and
the protein) and protein level. At least 70 000 RNAs are expressed and many of
these regulate the expression of other genes.

DNA is used for identification in crime investigations and paternity determina-
tion. Certain loci in the human genome that we know vary between different indi-
viduals are examined, Marie Allen, researcher at Uppsala University, said. A sys-
tem with 13 markers developed by the American FBI is used. The markers have
been chosen so that they cannot say anything about diseases or traits. The re-
sult, a person’s DNA profile, is presented as a paper slip with numbers. In Swe-
den three methods of analyses are used, depending on the DNA amount, Marie
Allen continued. The theoretical limit for analyzing DNA is DNA 100 000 years of
age. Mitochondrial DNA must be used for old or very scant DNA.

The interest for genes and proteins is large from the pharmaceutical compa-
nies. Professor Maria Anvret from AstraZeneca explained that the aim is to find
one of the components behind a complex disease and increase the understand-
ing of the underlying pathology. The genes give insight into what happens in the
body, why the individual becomes sick.
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There are complex interactions between different genes and between genes
and environmental factors behind, for example dyslexia and alcoholism. Genes
that may be important for the development of alcoholism, genetically inherited,
may be 400 to 500, Magnus Ingelman-Sundberg said. In ten years it may be real-
istic to get your genome completely sequenced. It may partly be possible to see if
you are at risk to develop a disease, if you have a certain genetic pattern. Most
risk factors only mean that instead of one person in a thousand, two persons in a
thousand will develop the disease, Hans Wigzell emphasized. Single risk factors
taken out of context give very little information to the individual.

Revealing information to relatives regarding hereditary diseases, in particular
serious, is a sensitive matter. We consider the whole family as one patient, Pro-
fessor Annika Lindblom, Karolinska University Hospital, said. However, the rela-
tives cannot be contacted without the consent of the patient.

The hopes for use of gene therapy to treat defect genes were great ten years
ago. The first successful examples of gene therapy, UIf G Pettersson said, were
carried through recently, but a couple of patients developed tumors. In another
area, cells have been repaired in culture and very good results have been ob-
tained. Magnus Ingelman-Sundberg believed that gene therapy will progress and
become a reality in the future.

Ten to twenty percent of all drug therapy strongly depends on our individual
genes, Magnus Ingelman-Sundberg said. For example, the activity of a single
enzyme is important for the metabolism of 25 percent of all drugs. In Europe 5.5
percent of the population have an ultrafast enzyme activity, and 7 percent very
slow. Slow enzyme activity may cause adverse effects in patients. For drug de-
velopment this knowledge is very important, Maria Anvret continued. A com-
pound may not reach the market because it seemed to cause severe adverse ef-
fects. Costs for treatment of adverse effects caused by drugs are enormous. In
the future it should be possible to decrease these costs by use of tailored drug
therapy to each patient. All information including therapy specifications should be
entered into a patient card, Hans Wigzell suggested.

Genetic information is kept in DNA registers and in conjunction with biobanks.
In the biobanks, samples are stored that not necessarily have been DNA-
analyzed. The constitution, or the European council’s convention on human
rights and biomedicine, demands that we show respect for private life, the integ-
rity of individuals, Professor Elisabeth Rynning, Karolinska Institutet and Uppsala
University, said. There are many laws which complicate the situation. When bio-
logical material is sampled for health care the Health and Medical Service Act
applies, and for research the Transplants Act. Laws regulating the storage and
use of the material are the Biobanks in Medical Care Act, the law on handling of
fertilized eggs from humans and the Autopsy Act. There are additional laws
which regulate the handling of information about the donors and information
gained from the biological material: the Personal Data Act, Official Secrets Act
and regulations for the national health care, the medical service and the police
DNA registers.

The interest for mapping the genome started in the early 80’s, Professor Bertil
Lindblom, the National Board of Forensic Medicine, said. Tools were created that
could be used to identify individuals in crime investigations and paternity deter-
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mination. There are also applications in research and identification of diseases.
DNA samples have been used for 15 years in the search for genes behind vari-
ous diseases, Professor Juha Kere, Karolinska Institutet, said. Ten years ago
monogenic diseases were studied; for the last years we have concentrated more
and more on complex diseases, such as dyslexia, asthma and psoriasis.

The importance of saving samples and screening all children for certain dis-
eases, which may cause serious brain damages unless detected early in life, was
delineated by Professor Gisela Dahlquist, Umea University. The PKU register
has become a large biobank because samples are kept for safety reasons. For
children who show retardation, it is very important to be able to go back to see
what happened during the pregnancy or the neonatal period; did the child have a
viral infection or any other disease. The PKU filter paper blood spots can for ex-
ample be examined for viral particles. The PKU register is also used as a refer-
ence material. Most of the samples that are stored in biobanks are cancer sam-
ples, nearly two millions per year, Joakim Dillner, Lund University, continued.
These samples are needed in order to see interactions between therapies, type
of tumor and patient outcome as well as to be used for studies on previous expo-
sures to environmental factors. The medical care providers collecting the sam-
ples are responsible for the user right, Gisela Dahlquist said. They decide — pro-
vided approval from the Ethics Review Board — whether a researcher, in the aca-
demia or industry, will be given access to the samples or not.

The public view on genetic testing and biobanks was reported by Professor
Anders Nordgren, Linkdping University. In The Eurobarometer 2002 the results
on people’s attitudes to gene technology applications were presented: the
Swedes were the most negative of all in Europe. Regarding genetic testing, four
percent accepted that private insurance companies were given access to genetic
information, six percent the social insurance offices and 40 percent the police. In
an investigation regarding the view on biobanks (Hoeyer et al, 2004), 71 percent
of 1000 persons in Vasterbotten said that genetic research based on biobanks is
acceptable. To use biobanks for other purposes, 67 percent accepted a deputy
decision by an Ethics Review Board.

Informed consent is a principal point in the Biobanks in Medical Care Act.
Elisabeth Rynning believed that the consent obtained from the patient, by the
medical care provider for sample storage, may not be sufficient for specific re-
search projects. The Ethics Review Act protects the patient as well as helps the
researcher, Gisela Dahlquist continued: every new research purpose may not re-
quire a new consent from each donor; however the decision is made by the Eth-
ics Review Board, not the researcher. For some research projects, the Board
may decide upon advertisement in the newspapers, so that those subjects who
do not wish to participate can drop out. According to the directions of the National
Board of Health and Welfare, samples from individuals who are demented can be
stored for the patients’ medical care, but they cannot be used for research,
Joakim Dillner said. The Ethics Review Board reviews all new research projects
on existing sample collections in biobanks, Gisela Dahlquist said. The Ethics Re-
view Act states how research can be performed with children, mentally ill, senile
demented and deceased. Bjorn Reuterstrand, Ministry of Health and Social Af-
faires, referred to the Transplants Act regarding samples from deceased. The
main principle is to respect the wish of the deceased; if unknown, the relatives
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are to be asked. The Biobanks in Medical Care Act will be evaluated by the Min-
istry of Health and Social Affaires; a report will be presented during the first half
of 2005.

An enlargement of the police DNA register has been suggested in “Genetic
fingerprints”. Today a DNA sample can be taken when someone is reasonably
suspected for a crime that can lead to prison, Ann-Marie Begler, the National Po-
lice Board, said. We suggest that samples can be obtained when someone is
taken into custody or if it is considered necessary for the crime investigation. Re-
garding the registration, presently persons who are convicted for a crime that
leads to at least two years imprisonment can be registered in a DNA register. We
suggest that all who are suspected or convicted for a crime that can lead to im-
prisonment should be registered. Ann-Marie Begler emphasized that it is impor-
tant that the police has its own DNA register; the public prosecutor can always
decide to requisition any register. The biobank registers should be protected.
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