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» Direct-to-consumer (DTC)-genetiske
test er lettilgaengelige og letanvende-
lige, men rummer komplekse informa-
tioner, som kan give misforstaelser
ved fortolkning, hvis man ikke har stor

erfaring.

» Vi kender stadig ikke til omfanget af

Samfundet udvikler sig i hastigt tempo med tilbud om
gentest til danske forbrugere. @nsket om at forblive
rask betyder, at borgere kgber ekstra informationer om
deres krop og gener for at nd malet. Vi gnsker med
denne artikel at sette fokus pd den udvikling mht. bade
fordele og ulemper.

BAGGRUND

Genetiske analyser/test har i mange &r veeret en del af
det offentlige sundhedsveesen med det formaél at for-
bedre diagnostik og behandling af patienter og familier
med arvelige sygdomme. Selve teknikken til genetiske
analyser er revolutioneret i de senere r vha. next gene-
ration sequencing, der gor det muligt at undersgge hele
genomer eller dele heraf pa uger eller f& maneder. Man
foretraekker dog at analysere genpaneler ud fra patien-
tens symptomer, alternativt alle kodende regioner,/ge-
ner (exomsekventering), mens analyse af hele genomet
primert foregér i forskningsprojekter. De teknologiske
fremskridt har ogsé medfgrt, at mere enkle og billigere
gentest er kommet pd markedet. Disse test har gjort det
attraktivt for private firmaer at udbyde gentest til pri-
vatpersoner gennem internettet under betegnelsen di-
rect-to-consumer (DTC) genetic tests, pa dansk kaldet
forbrugergenetik.

I de udbudte test analyserer man som regel udvalgte
markgrer, de sdkaldte single nucleotide polymorphisms
(SNPs). Det er ikke en komplet undersggelse af hele
genomet, selv om det ofte bliver markedsfort som s&-
dan. SNP er blot en betegnelse for variationer i vores
genom og ikke et udtryk for en arsagssammenhang
med sygdom. De er ofte fundet i associationsstudier,
hvor der analyseres for tusindvis af SNPs i en patient-
gruppe, der sammenlignes med en kontrolgruppe. Her

mulige konsekvenser ved anvendelse
af DTC-genetiske test.

» DTC-genetiske test vil muligvis blive
inddraget i fremtidig diagnostik og
behandling, men far dette sker, bar
der vedtages retningslinjer, som sik-
rer forbrugere og behandlere.

underspges méske patienter med sygdomme, hvor den
genetiske komponent af atiologien er minimal (f.eks.
mange kraeftsygdomme). DTC forbindes med lav sensi-
tivitet [1, 2], og deres anvendelighed til klarleeggelse af
sygdomsrisiko og -behandling for den enkelte person er
beskeden [3, 4]. Test baseret pd SNPs anvendes derfor
som hovedregel ikke i den kliniske réddgivning.

P4 en sggning i PubMed med sggeordene »direct-to-
consumer genetic tests«, »reviews« og »guidelines« kombi-
neret via advanced search builder med hhv. AND og OR
samt ved brug af MeSH-termen, senest foretaget den 9.
april 2016, fremkom i alt 108 hit. Inklusionskriterierne
var artikler eller review med fokus p& DTC udgivet in-
den for de seneste ti &r samt artikler med fokus p&
brystkreft eller DTC generelt. To artikler blev eksklu-
deret pga. interessekonflikter, da forfatterne tidligere
havde haft ansettelse i private gentestfirmaer.

Ud over en baggrundsrapport om genetiske test fra
Det Etiske Rad udgivet i 2012, er der kun udgivet f&
danske artikler om emnet [1, 4]. Debatten og bekym-
ringer om de genetiske test, der selges til forbrugerne,
har veeret diskuteret mere i udlandet end i Danmark, og
der er udgivet mange udenlandske publikationer om
emnet.

FORDELE OG ULEMPER VED
DIRECT-TO-CONSUMER-GENETISKE TEST

Blandt fordelene ved DTC-genetiske test beskrives, at
det er billigt og nemt at anvende, samt at patienterne
far mulighed for tidligere i sygdommens forlgb aktivt at
forsgge at mildne forlgbet. Derudover pges muligheden
for lettere at identificere og regelmaessigt undersgge
personer med forgget risiko og dermed gge overlevel-
sen eller endda helt forebygge sygdom [3, 5-8]. DTC-
genetiske test muligggr endnu hgjere grad af autonomi,
idet en gget disposition kan motivere forbrugerne til at
foretage hyppigere, regelmassige kontroller og have
sundhedsfremmende adfaerd. Farmakogenetiske test
kan gavne den enkelte forbruger ved at vejlede om do-
sis og effekt af visse leegemidler.

En del af ulemperne forbindes med tolkningen, der
oftest kreever genetisk ekspertise, idet generne sjaeldent
er den eneste betydende faktor for sygdomsudvikling
[4, 5]. I mange artikler papeges det, at flertallet af arve-
lige kraeftformer er komplekse, hvilket betyder, at
mange yderligere faktorer spiller ind, sdsom andre ge-




netiske mekanismer end SNPs, som f.eks. epigenetiske
modifikationer eller interaktioner med andre gener og
ikke mindst gen-miljg-interaktioner. Derudover tages
der i de fleste DTC-genetiske test ikke hgjde for fami-
lizer ophobning af sygdom eller andre informationer fra
stamtreaeer inkl. relevante oplysninger fra den testede
person [3, 5, 8-11].

Nogle mener, at testresultaterne er moderate esti-
mater for sygdomsrisiko frem for et sikkert preediktivt
svar, og det kan medfgre falsk tryghed eller falsk alarm
[5], som giver en ubegrundet fplelse af lettelse eller be-
kymring hos forbrugeren [6, 9]. Dette skyldes, at nogle
forbrugere ud fra firmaernes preesentation af resulta-
terne vil tilleegge disse test stor veerdi og dermed over-
vurdere, hvad de egentlig kan bruges til [6].

Andre mener, at undervurdering af resultaterne kan
medfgre manglende opmarksomhed pa symptomer og
manglende sygdomsforebyggelse samt opfattelsen af,
at en egentlig uhensigtsmaessig adfaerd kan fortseettes
uden sundhedsmessige konsekvenser [3, 9]. Derud-
over kan det ogsa vaere en ulempe for de sleegtninge,
der ikke gnsker genetisk testning, for hvordan sikres
deres ret til ikkeviden? [5, 8, 9]. Det kan ligefrem have
store alvorlige konsekvenser, hvis farmakogenetiske
testresultater medferer, at forbrugerne pabegynder
ukorrekt selvregulering af medicin [10].

I nyere studier af de psykologiske konsekvenser har
man i nogle tilfeelde ikke kunnet dokumentere skader
hos forbrugerne, mens man i andre har pavist signifi-
kant forhgjet niveau af angst og depression [6, 12].

I andre studier har man pévist gget erkendt alvor og la-
vere opfattelse af kontrol over sygdommen, men efter
at patienterne havde konsulteret egen leege, blev disse
opfattelser betydeligt mildnet [12]. Nogle angiver, at
skyldfglelse over at kunne videregive mutationer til
bgrnene er normalt forekommende, og at »overlevel-
sesskyld« ogsé ses. Testresultaterne kan medfere en fo-
lelse af, at man har féet en dpdsdom, ogsé selvom syg-
dommen aldrig udvikles eller fgrst udvikles efter flere
artier. Det er ogsé vigtigt at papege, at tvetydige resul-
tater skaber mere bekymring, end positive testresulta-
ter gor [9].

DE PRIVATE UDBYDERE AF GENTEST
- HVEM FOLGER OP?
Ser man nermere pé firmaernes hjemmesider, er der
ofte en begreenset meengde tilgeengelige informationer
om f.eks. fortrolighedspolitik, og ofte er der ingen an-
givelse af de forbundne risici og konsekvenser. Kun fa
firmaer informerer om testenes kliniske validitet, og
generelt kan det papeges, at de fleste firmaer leegger
deres hovedvagt pa genetiske test af SNPs, hvilket kan
medfgre forbrugermisforstaelser [12].

Pa deres hjemmesider fokuserer firmaerne i stedet
pa salg med fremhavelse af fordele som forebyggelse

Hvis du vil finde ud af,
hvem du virkelig er.

Bestil straks online og
8 hurtigt svar!

af sygdom og forbedring af sundhed. Nogle firmaer har
ingen rddgivning i forbindelse med deres test, mens an-
dre firmaer anbefaler og arrangerer rddgivningsservice
—nogle mod merpris, nogle kun efter udferelse af gen-
test, og yderst sjeeldent er et personligt mgde muligt.
Desuden anbefaler nogle firmaer konsultation hos egen
leege [3, 10, 12, 13]. Forbrugernes urealistiske forvent-
ninger til gentestene kunne f& dem til at fravaelge nogle
firmaers tilbud om genetisk rédgivning og dermed
fortsaette i en »fatalistisk« tro pd, at genetikken er den
enebestemmende faktor for sygdomsudvikling [6].
Dermed far de ikke hele sandheden.

Det Etiske Rad angiver, at uklare testresultater kan
f& forbrugeren til at opsoge egen leege og her eventuelt
pé et utilstraekkeligt grundlag gere krav pd henvisning
til genetisk radgivning pa en klinisk genetisk afdeling.

I baggrundsrapporten beskrives, at resultatet af private
test kan give anledning til en bglge af overdiagnostik
og overbehandling med feerre offentlige ressourcer til
patienter med alvorlige sygdomme [3, 5, 6, 9].

I en undersggelse fandt man, at kun 15-16% af ame-
rikanske leeger anfgrte, at de fglte sig meget sikre ved
tolkning af genetiske test [12], og flere udtrykte be-
kymring for, om nongenetikere var i stand til at give
den ngdvendige rddgivning. Leegerne var generelt be-
kymrede for forbrugernes forstaelse og den kliniske an-
vendelighed af testene. Desuden var kliniske geneti-
kere bekymrede for troveerdigheden og leveringen af
informationerne [12].

Generelt er der er stor enighed om usikkerheden
ved den videnskabelige kvalitet, kliniske validitet og
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kebe genetiske test
via internettet, men
kvaliteten af disse
test og radgivning af
patienterne er ikke
optimal.




VIDENSKAB

anvendelse af DTC-genetiske test, og derfor angives
ogsé ngdvendigheden af fortsatte undersggelser af
denne form for genetisk test [3, 6, 8-12]. Nogle angi-
ver, at flere af de undersggte studier viser store varia-
tioner i forudsigelsesrisiko ved SNP-analyser [5, 12].
Derudover var det generelt < 30% af forbrugerne, der
delte resultatet med egen leege. Nogle fa studier viste,
at nogle forbrugere decideret fejlfortolkede resulta-
terne [12].

Pa trods af, at SNPs ikke er signifikant brugbare til
at &ndre standardbehandling ud fra, far tre fjerdedele
af de patienter, der medtager forbrugertest til deres
praktiserende laege, foretaget justeringer i deres be-
handling [3].

REGULERING

Et emne i debatten om DTC-test er den manglende re-
gulering. Reguleringen for firmaerne skal ske i det
land, hvor testene udfgres — og ikke i det land, hvor de
markedsfores [7]. Flere papeger, at DTC-test markeds-
fores s let pé grund af fa regulatoriske kontroller pa
nationalt, europzisk og globalt plan [8, 10]. De fleste
firmaer er oftest placeret oversgisk, og reguleringen lig-
ger derfor uden for det enkelte lands reekkevidde.

I flere artikler beskriver man ogsa bekymring for
sikkerheden ved forbrugernes private testresultater,
der kan udnyttes af tredjeparter som forsikringsselska-
ber eller arbejdsgivere [5, 6, 8, 12].

Manglen pa danske undersggelser om emnet bety-
der, at man ikke ved, hvor mange danske forbrugere
der kender til DTC-genetiske tests, hvor stor interessen
er, hvad danskerne taenker om emnet, hvor villige de er
til at f& udfgrt sddanne test, eller hvor mange der hen-
vender sig til egen leege med testresultater.

Flertallet af de publicerede artikler er fra USA, der
har en markant anderledes opbygning af sundhedsvee-
senet end Danmark. Man kan derfor forestille sig, at
holdningen i Danmark er helt anderledes end i USA, og
dermed at det potentielle problem ikke er lige s& stort
her. Et vigtigt sporgsmaél i debatten er, om danske prak-
tiserende leeger ligesom de amerikanske leeger fgler, at
de er ukvalificerede til at fortolke og radgive patienter
pa baggrund af resultater fra DTC-test.

KONKLUSION

Private udbydere markedsfgrer i dag gentest, der kun i
ringe omfang kontrolleres og kvalitetssikres og ikke le-
ver op til den kvalitet af gentest, som tilbydes i det of-
fentlige sundhedsvaesen. Samtidig anbefaler firmaerne
kunderne at opsgge egen laege for at fa uddybet og for-
tolket disse testresultater. Det virker uhensigtsmaessigt,
at der udbydes gentest i form af SNP-analyser, som ikke
kan anvendes til forudsigelse af den enkelte forbrugers
ngjagtige risiko for at udvikle en sygdom. Det virker
ogsd uhensigtsmaessigt at udbyde genetiske analyser

for sygdomme, hvori genetisk atiologi kun udger en
meget lille del.

Firmaerne er begyndt at udbyde gentest i form af
»rigtig« genomsekventering eller i det mindste exom-
sekventering, men patientinformationen og krav om in-
formeret samtykke er stadig meget mangelfuld [14].
Det er problematisk, at der ikke medfelger kvalificeret
rddgivning om testene. Skulle behovet for genetisk rad-
givning blive stort, kan det medfgre et stort pres pa lan-
dets klinisk genetiske afdelinger og dermed gget vente-
tid for patienter, som har brug for genetisk rédgivning
af hensyn til diagnostik, behandling og familieudred-
ning. I flere af de analyserede artikler beskrives beho-
vet for at udvikle universelle retningslinjer, som regu-
lerer firmaerne ved f.eks. at kraeve rddgivning og
tilstraekkelig information til forbrugerne. Der er et be-
hov for at undersgge de psykologiske konsekvenser
naermere og ikke mindst for at vurdere kvaliteten af de
genetiske test, der bliver solgt over internettet.

Generelt er det positivt, at borgere tager ansvar for
egen sundhed, men det skal ske pé et velinformeret
grundlag og med anvendelse af validerede test.

SUMMARY
Camilla Worm Christiansen & Anne-Marie Axg Gerdes:

Advantages and disadvantages of direct-to-consumer
genetic tests
Ugeskr Laeger 2017;179:V12160896

Direct-to-consumer genetic tests are sold over the internet
to consumers all over the world - including Denmark. No
regulation of these tests has been introduced neither in
Denmark nor in Europe, even though they have been on the
market since 2007. Such tests have several advantages, but
indeed also a long list of potential disadvantages, which are
most often ignored, and among these is insufficient training
of general practitioners in performing the necessary
counselling but also the risk of increased expenses to
unnecessary follow-up consultations.
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