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Gentesting av

befruktede egg — PGD

Gentesting av befruktede egg (preimplantasjons-
diagnostikk — PGD) kan brukes for a forsikre seg
om at en kvinne blir gravid med barn som ikke har
en bestemt sykdom. Verdens forste "PGD-barn”
ble fadt i 1990 i England. Her ble det foretatt PGD
for & utelukke en kjgnnsbundet sykdom som bare
rammer gutter. Paret fikk derfor en jente.

Nar vi begynner a undersgke det ufedte liv pa
denne maten, kommer vi borti en rekke etiske
problemstillinger. Her skal vi se pa noen slike
problemstillinger. Forst skal vi se pa hvordan man
utfgrer PGD i praksis.

Befruktning av egg i laboratoriet

For a bruke PGD ma paret som gnsker barn,
benytte seg av provergrsbefruktning (in vitro-
fertilisering — IVF, les mer om dette pa temaark
om assistert befruktning). Det vil si at egget blir

befruktet med sadceller i laboratorieskaler. Kvin-

nen giennomgar ferst en hormonstimulering slik
at flere egg modnes samtidig og kan tas ut ved et
mindre inngrep (figur | neste side). Siden de
befruktede eggene skal gentestes, er det vanlig a
befrukte eggene ved mikroinjeksjon (intracyto-
plasmatisk spermieinjeksjon — ICSI). Det vil si at
en sadcelle injiseres direkte i hver av eggcellene.
Dette gjores for & unnga at genene fra andre
sedceller forstyrrer analysene etterpa.

Gentesting av én celle
Naér en sedcelle har befruktet en eggcelle, er

sammensetningen av arvestoffet til det potensi-
elle nye individet bestemt. Dermed kan man ved

hjelp av moderne genteknologi i prinsippet sjekke

for de samme sykdomsgenene og kromosom-
avvikene som hos fadte (les mer om gentesting
pa eget temaark).

Hva er preimplantasjonsdiagnostikk
(PGD)?

Pre betyr for og implantasjon betyr d sette inn.
Preimplantasjonsdiagnostikk betyr at man foretar
genetiske undersgkelser av befruktede egg for de
settes inn (implanteres) i livmoren. Forkortelsen
PGD stammer fra det engelske begrepet
preimplantation genetic diagnosis.

PGD brukes for a sgrge for at barna ikke arver
alvorlig sykdom. Det kan ogsa brukes til 4 fa barn
som kan vare donorer for syke sgsken.

Hva er et befruktet egg?

Begrepet "befruktet egg” brukes her bade nar
det befruktede egget bestar av én celle etter
befruktningen, og i perioden hvor det befruktede
egget bestdr av flere celler for det eventuelt blir

satt inn i livmoren.

PGD. En celle fiernes
fra et befruktet egg
for & gentestes.




Etter befruktningen deler den befruk-
tede cellen seg forsti 2,sdi4, 8,16, 32
celler osv. Fram til 8- 16-cellerstadiet er
alle cellene sa godt som like. De har
ikke begynt & spesialisere seg til ulike
celletyper enna. Derfor er det mulig a
fierne en av cellene uten at resten av
det befruktede egget skades og uten at
det forer til skade for det kommende
barnet. Ved PGD ser man pa det
befruktede egget pa 4-8-cellerstadiet
(to til tre dager etter befruktning) og
fierner |-2 celler (se bilde pa forsiden).
| cellene som blir tatt ut, undersaker
man det aktuelle genet.

Dersom cellen som undersgkes, har den
genvarianten som gir sykdom, blir det
befruktede egget kastet (det kan ogsa
brukes til forskning). Av de eggene som
ikke har genfeilen, blir ett (eventuelt to)
satt inn i kvinnens livmor. Resten kan
fryses ned og brukes senere dersom
kvinnen ikke lykkes i & bli gravid pa for-
ste forsok eller dersom paret gnsker
flere barn senere. Dersom det er egg til
overs, sikalte overtallige befruktede

egg, kan de brukes til forskning.

I tillegg til 4 lete etter genfeil i enkelt-
gener, kan man lete etter kromosom-
avvik. Da farger man cellens kromo-
somer og ser pa cellen i mikroskop for
a se om den har riktig antall kromo-
somer og om de har riktig sterrelse.
Mennesker har normalt 46 kromo-
somer, og disse har bestemte stgrrel-
ser. Kromosomavvik, for eksempel et
ekstra kromosom, gker risikoen for at
man far et ikke-levedyktig foster, noe
som gker risikoen for spontanabort.

Mulig helserisiko ved PGD

Det er fadt flere hundre barn pa ver-
densbasis etter bruk av PGD. Men fordi
metoden er sa ny, vet man lite om even-
tuelle langtidseffekter for disse barna.

Hormonstimuleringen kvinnen ma
gjennom for & f& modnet mange egg pa
en gang, kan vare bade psykisk og
fysisk belastende. Det er ikke uvanlig at
paret ma gjennom flere forsak.

Livmor

Eggleder

Eggcelle

\

A. Egg hentes ut fra \
eggstokkene. Eggstokk

\

Eggcellens Sedcelle

cellekjerne

Eggcelle

B. En szdcelle injiseres i hvert av eggene i
en skal (cellene er tegnet veldig forstarret).
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E. Befruktet egg uten sykdomsgen
settes inn i livmoren.

Befruktet egg der cellekjernene fra egg-
og sedcelle har smeltet sammen.

C. Det befruktede egget deler
seg i flere og flere celler.

Sykdomsgener

Alle mennesker har de samme genene, men

vi har litt ulike varianter av de ulike genene.

Noen genvarianter gker risikoen for syk-
dom. Ved hjelp av gentester kan vi teste
hvilke genvarianter vi har og finne ut om vi

har gkt risiko for sykdom.

| dag finnes det farst og fremst gentester for
genvarianter som gir alvorlige sykdommer.

Etter hvert som vi fir mer og mer kunn-
skap om hvilke gener som pavirker risikoen
for sykdom, vil det ogsa bli mulig a teste for
gener som bare gir okt risiko for sykdom.
Det kan ogsa tenkes at det i fremtiden vil
bli teknisk mulig a teste for mer kompli-

serte egenskaper.

Les mer om dette pa temaark om

gentesting.

Figur |. Preimplantasjonsdiagnostikk. A.
Eggceller tas ut fra kvinnen etter hormon-
stimulering. B. Eggene befruktes i labora-
toriet ved mikroinjeksjon. C. De befruk-
tede eggene vokser i laboratoriet i noen
dager. D. Etter at de befruktede eggene
har delt seg i 8 celler, fiernes en celle fra
hvert av dem og gentestes. E. Etter at
testresultatet foreligger, settes ett av de
“friske” eggene inn i kvinnens livmor.

Det befruktede
egget holdes fast
ved hjelp av et sug.

Et tynt glassrer
brukes til a fierne
en av cellene fra det
befruktede egget.
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D. Pa 8-cellerstadiet suges en av cellene i
det befruktede egget ut (se bilde pa forsi-
den). Denne cellen gentestes.



Alternativer til PGD

Dersom man har alvorlig, arvelig syk-
dom i familien er det ogsa andre mater
enn PGD man kan bruke for a unnga a
viderefgre sykdommen:

* Fosterdiagnostikk — fosteret sjek-
kes underveis i svangerskapet, og
det er mulig a ta abort dersom
fosteret har sykdommen.

* Bruke donorsad dersom mannen
er rammet.

* Bruke donoregg dersom kvinnen er
rammet, men kan bzre fram barnet.

* Adoptere barn.

Hvilke metoder man kan bruke,
avhenger blant annet av hva som er
lovlig i det landet man bor (les mer
om dette pa nett).

Redningss@sken — barn som
kan helbrede syke s@sken

PGD kan ogsa brukes for at foreldre
kan fa et barn med en spesiell vevs-
type. Dette er aktuelt i tilfeller der
foreldrene allerede har et barn med
en alvorlig sykdom, og barnet trenger
en donor som kan gi stamceller. Der-
som det ikke finnes en egnet donor
blant slektninger eller i donorregister,
kan en mulighet vere a fa et barn som
egner seg som donor, det vil si at det
ma ha lik vevstype.

PGD med vevstyping
— PGD-HLA

Ved arvelige sykdommer ma man forst
utfare PGD for a kunne velge befrukt-
ede egg uten det bestemte sykdoms-
genet. | tillegg tester man disse eggene
for vevstype ved a teste sakalte HLA-
gener (vevstypegener). Dersom man
finner et befruktet egg uten sykdoms-
genet og som har samme vevstype
som det syke barnet, settes dette inn i
kvinnens livmor. | dette tilfellet sjek-
kes altsa de befruktede eggene uan-
sett for det kommende barnets egen
del, siden det ogsa har risiko for a
arve den alvorlige sykdommen.

Verdens forste redningssasken

Det farste kjente tilfellet av et barn fgdt for
a vaere donor til et sykt sgsken, er Adam
Nash. Han ble fedt i USA hgsten 2000.
Begge foreldrene var barere av Fanconi
anemi, en recessiv, arvelig, ofte dedelig,
sykdom. Nar begge foreldrene er bzrere,
det vil si at hver av dem har en kopi av den
genvarianten som gir sykdom, men selv er
friske, er det 25 prosent risiko for at bar-
net blir sykt. Paret hadde en seks ar gam-
mel datter, Molly, som led av sykdommen.
Da de skulle ha et barn til, valgte de a
benytte seg av provergrsbefruktning og
PGD for 4 forsikre seg om at det nye bar-
net ikke ville fa sykdommen. De utforte
ogsa vevstyping for d sikre at barnet ville
kunne donere stamceller til Molly. Dermed

Kjennsbundet sykdom

PGD ble ferst tatt i bruk som tilbud til kvin-
ner som er friske barere av alvorlig kjznns-
bundet sykdom. Det vil si at sykdommen er
koblet til gener pa X-kromosomet. Syk-
dommene rammer i hovedsak gutter, som
bare har én kopi av X-kromosomet.

Ved slike sykdommer er kvinnene selv
friske, men det er 50 prosent risiko for
at sgnnene deres far sykdommen. Her er
det mulig a bruke PGD for & sikre at
befruktede egg som settes i kvinnens liv-
mor, er egg som vil utvikle seg til jenter,

uten 4 teste pa genniva.

Celler fra navlestreng eller
beinmarg

Naér den nye s@steren eller broren blir
fedt, hgster man stamceller fra navle-
strengen til det nyfadte barnet. Disse
cellene skal brukes i behandling av det
syke s@skenet. Dersom man ikke far
tak i nok stamceller fra navlestrengen,
eller behandling ikke lykkes, kan man ta
stamceller fra beinmargen til det nye
barnet etter at det har fylt ett ar.
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Verdens fgrste rednj
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ble det befruktede egget valgt ut ikke bare
for & gi et friskt barn, men ogsa for at bar-
net skulle kunne redde s@sterens liv.

Jente eller gutt?

PGD kan ogsa brukes for & velge bar-
nets kjgnn dersom foreldrene gnsker et
barn av et spesielt kjgnn. Det kan for
eksempel vaere at de gnsker a fa et barn
med motsatt kjgnn av det de allerede
har. Her bruker man altsa ikke PGD av
medisinske drsaker for a sikre at man

far et friskt barn.

Europaridets konvensjon om men-
neskerettigheter og biomedisin har for-
bud mot valg av barnets kjgnn for fod-
selen med mindre hensikten er & unnga
alvorlig, arvelig kjgnnsbundet sykdom.

PGD kun med vevstyping

Det er ogsa mulig & lage rednings-
sasken i tilfeller der sykdommen ikke
er arvelig, for eksempel ved leukemi
(blodkreft). | slike tilfeller er det ikke
noe gkt risiko for at det kommende
barnet selv skal fi sykdommen, sa da
gjennomgar man PGD og sjekker kun
vevstypen til det befruktede egget for
a sikre at det kommende barnet kan
vaere donor for det syke sgskenet.



Etiske problemstillinger — PGD

Nar skal man tillate bruk av PGD? Og burde det i det hele tatt
vert tillatt?

Noen argumenter for d tillate PGD:

- Par med hgy risiko for i fa et barn med en alvorlig, arvelig syk-
dom eller tilstand far mulighet til & starte en graviditet i visshet
om at fosteret ikke har det aktuelle sykdomsgenet.

- Man unngar at kvinnen tar abort dersom tilstanden i stedet
avdekkes gjennom fosterdiagnostikk.

- Man unngar en del graviditeter med ikke-levedyktige fostre.

Noen argumenter mot d tillate PGD:

- Noen mener at et befruktet egg har samme verdi som et fadt
menneske.

- Det er problematisk at befruktede egg med enkelte genetiske
egenskaper velges bort. Noen frykter et samfunn der man
sorterer ut ugnskede egenskaper ved a sortere befruktede
egg. Dette kan virke stigmatiserende pa personer som har
slike arveanlegg.

- Det kan vare vanskelig a sette grensen for nar PGD skal
kunne brukes og ikke brukes.

- Det er béde fysisk og psykisk belastende & ga gjennom en
PGD-behandling, og det kan skje feildiagnose (blant annet fordi
det ikke alltid er samme arvestoff i alle cellene). Dette gjor at
paret for sikkerhets skyld uansett far tilbud om fosterdiagno-
stikk underveis i svangerskapet.

- Foreldre kan tenkes a bruke metoden til & velge barn med
bestemte egenskaper som av andre kan ses pa som ugunstige
for barnet. Dove foreldre kan for eksempel gnske a fa deve
barn.

- Vi vet ikke hvilke langsiktige konsekvenser PGD har for den
som fgdes. Metoden er for ny til a si noe om dette.

- Metoden kan brukes til annet enn medisinske formal. Noen er
redd for at metoden kan brukes til a lage sakalte designer-
babyer. Det vil si barn man velger ut fordi de har spesielle
egenskaper som for eksempel bla gyne, hay intelligens eller
godt gehor for musikk eller sprik. Ingen vet om dette vil bl
teknisk mulig siden slike egenskaper pavirkes av mange gener
og mange miljofaktorer. | dag er det ikke mulig fordi man ikke
har nok kunnskap om genene. Man har heller ikke nok egg til &
kunne gjore dette. Den dagen det blir mulig @ modne tusenvis
av egg i laboratoriet kan situasjonen endre seg.

Etiske problemstillinger — redningssasken

Foreldre som har fatt et alvorlig sykt barn, vil naturlig nok gjere alt
som er mulig for a hjelpe barnet. Dersom man ikke klarer a skaffe
donor fra familie eller donorregister, kan alternativet vere a prove

a fa et nytt barn som kan donere celler.

Noen argumenter for d tillate PGD-HLA:

- Det kan vare at paret uansett gnsker seg flere barn, og bruk av
PGD-HLA gjor det mulig & samtidig redde et liv. Dersom teknik-
ken lykkes, vil foreldrene fa to friske barn i stedet for ett sykt.

- Ved arvelig sykdom tester man egget uansett for det ufgdte bar-
nets egen del slik at det ikke skal fa sykdommen. Valg av vevstype

kan derfor ses pa som kun et lite tillegg.

Noen argumenter mot d tillate PGD-HLA:

- Dersom man ikke kan bruke stamceller fra navlestrengen, ma det
nye barnet giennomga en operasjon nar det er ett ar for a gi bein-
marg og redde det syke sgskenet.

- Det er ingen garanti for at behandlingen virker. Om den ikke gjor
det, kan det bli en belastning for det nye barnet som var fadt for
a redde et sgsken.

- Blir det nye barnet i for stor grad et middel for & redde sitt syke
sosken fordi eksistensen er knyttet til dette?

- Ved ikke-arvelig sykdom gir man gjennom PGD og tester det
befruktede egget utelukkende for det syke sgskenets del.

- Noen mener at man ved en slik metode krysser grensen for bare
a tillate fravalg av egenskaper (sykdomsgen) til ogsa 4 ha tilvalg av
egenskaper (vevstype).

- Barnet far ikke selv velge om det @nsker 3 vaere donor.

- Det er behov for mange flere befruktede egg, og enda flere blir
derfor til overs.
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