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Agenda

• Klinisk Genetik

• Genetisk utredning

• Genetisk vägledning

• Preimplantatorisk genetisk testning, PGT



AI-genererad

• Hemoglobinopatier

• Erytrocytmembransjukdomar och erytrocytenzymdefekter

• Ärftliga benmärgsviktssjukdomar / leukemipredisposition

• Ärftlig blödningsbenägenhet

• Primära immunbrister



Klinisk Genetik

• Enheter för Klinisk genetik finns i:
• Göteborg
• Linköping
• Lund 
• Stockholm
• Umeå
• Uppsala
• Örebro

• Laboratorie- och mottagningsverksamhet



Centrum för sällsynta 
diagnoser
Centrum för sällsynta diagnoser (CSD) arbetar 

med att förbättra kunskapen och 
omhändertagandet av patienter i alla åldrar 

med sällsynta diagnoser. Vi har ett nära 
samarbete med regionens alla expertteam. 

CSD ger vägledning och information, men har 
ingen mottagning och gör inga medicinska 

bedömningar.



Val av metod för genetisk utredning

Läkartidningen. 2021;118:21015



Hela exom/genom sekvenseras men bara 
relevanta gener granskas 
• Begränsa analysen till genförändringar kopplade till patientens 

fenotyp

• Lättare att tolka eventuella fynd – mindre “bakgrundbrus”

• Minimera risk för bifynd

• Data finns kvar – analys kan upprepas vid behov

• Data kan delas emellan olika labb för bäst diagnostik



Fallgropar 

• Val av DNA
• Före allo-HSCT för redan transplanterade patienter
• Ibland behövs icke-hematologisk vävnad (t.ex. hudbiopsi)

• Somatic genetic rescue
• Klonal hematopoiesis
• Mosaicism kan missas 

• 30x täckning med helgenomsekvensering
• e.g. FAS in double-negative T cells in ALPS



Somatic genetic rescue

Revy, P., Kannengiesser, C. & Fischer, A. Somatic genetic rescue in Mendelian haematopoietic diseases. Nat Rev 
Genet 20, 582–598 (2019).



Somatic rescue vs klonal
utveckling vid IBMFS

Genetisk uppföljning med t.ex. 
Myeloidpanelen

Nytillkomna varianter – klonal 
utveckling?
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Gutierrez-Rodrigues F, et al. Best Pract Res Clin Haematol. 2021;34(2):101279. 



Genetiska varianter bedöms enligt riktlinjer från 
American College of Medical Genetics and Genomics
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Benign Troligen
Benign

Variant av oklar signifikans Troligen
patogen Patogen

 Typ av variant
 Effekt på protein
 Frekvens i befolkning
 Litteratur (tidigare beskriven?)
 Bioinformatiska prediktioner

2025-11-14



PATOLOGISKT FYND

• Möjligt att remittera familjer med fynd till klinisk genetik för 
genetisk vägledning

• Familjeutredning

• Behov av kontroller för eventuella friska bärare

• Reproduktiva möjligheter

2025-11-14 12



OKLART FYND

• Vi är inte säkra att den/de variant/er som påvisats är sjukdomsorsakande

• Oklara fynd är vanliga. Vi är restriktiva med utsvarning av dessa.

• Vid stark misstanke: Ev uppföljning med analys av föräldrarprov eller 
kompletterande analyser om möjligt

• Omvärdering om 3-5 år – ändring i klassifikation? Ny remiss!



NORMALFYND

• Normalfynd vid genetisk utredning behöver inte alltid utesluta en ärftlig orsak

• Val av metod

• Inte alla gener bakom monogena sjukdomar är kartlagda

• Vid hög klinisk misstanke kan re-analys av befintligt data övervägas 
efter 3-5 år. Ny remiss!



BIFYND

• Genetiska varianter i andra gener än de som är kopplade till 
sjukdomen/tillståndet identifieras

• Kan vara av klinisk relevans för patienten/familjen (exv påverkar 
kontrollprogram, behandling)



Genetisk vägledning
Pedagogisk process på patientens villkor för att:

- kommunicera risken för ärftlig sjukdom

- presentera möjligheter för prevention

- diskutera alternativ för reproduktion

- stärka patienten att ta autonoma beslut

MÅL: främja informerade beslut och främja anpassning till en 
risk eller ett tillstånd.

2025-11-14 16



Inhämta fakta: släktträdet
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Vad är 
upprepningsrisken?
Risk för hans äldre 
bror?

2025-11-14



Släktträdet – ett viktigt verktyg

• Identifiera misstanke om genetisk syndrom

• Avgöra behovet av genetisk testning

• Identifiera sjukdomens nedärvningsmönster och andra släktingar i 
riskzonen  

• Viktig klinisk dokumentation

2025-11-14 18



Inhämta fakta: släktträdet
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Erbjud testning till modern – upprepningsrik?
Erbjud testning till brodern – risk för sjukdom? Allo-hsct
donator?
Vidare familjeutredning om mor bärare (t.ex. moster)
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2025-11-14



Familjeutredning genom anlagsbärartest

• Riktad analys mot den aktuella varianten
• T.ex. sanger men ibland riktad NGS 

• Familjebrev vb för att informera berörda släktingar genom 
probanden

• Dessa kan kontakta klinisk genetik där de bor med egenremiss



Efter familjeutredning

212025-11-14



Prenatal diagnostik

• Invasiv fosterdiagnostik
• Pågående graviditet
• Moderkaksprov, fostervattenprov

• Preimplantation genetisk testning  (PGT)
• Provrörsbefruktning
• Påbörja en graviditet med friskt embryo för den aktuella sjukdomen



IVF
Assisterad 
befruktning

Genetisk diagnostik av 3-10 
cells

Preimplantatorisk Genetisk Testning
PGT

Embryotransfer (ET) av 
friskt

embryo i
naturlig cykel

Embryo biopsi
Dag5/6
Vitrifiering av embryon



Kort biopsifilm

Copyright 2002 Nature Publishing Group, Braude, P., et al., Preimplantation genetic diagnosis, Nature Reviews Genetics 3, 941–955 

Preimplantation Genetic Testing (PGT)



Preimplantatorisk genetisk testning (PGT)
i Sverige

PGT-M PGT-SR PGT-A
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Monogena 
sjukdomar

Diagnostik

Ärftliga 
kromosomavvikelse
r

Diagnostik

Screening av 
embryon avseende 
kromosomuppsättni
ng



PGT-M  gjort i Sverige för > 300 olika 
monogena sjukdomar
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Det finns ingen lista med godkända diagnoser/sjukdomar för PGT



Måste uppfylla grundkraven för IVF
• <40år (kvinnan); < 56 år (man)
• stabil relation i 2år
• inget missbruk
• BMI <35 (kvinnan)
• Båda skrivna i samma region

Specifika krav
• Ena eller båda är bärare av en allvarlig sjd med hög risk att få sjukt barn
• Genetisk testning på embryostadiet är möjlig – PATOGEN variant känd (ej VUS)

Har rätt till tre behandlingsförsök (ägguttag) per barn, upp till två barn, med PGT
• dvs om man får barn på de tre behandlingsförsöken, så erbjuds syskonbehandling med

tre nya behandlingar

Finns ett nationellt vårdprogram sedan april 2025
Nationellt vårdprogram för Preimplantatorisk Genetisk Testning (PGT)
NHV Stockholm och Göteborg, statistik: Preimplantatorisk genetisk diagnostik (PGD) - Socialstyrelsen

https://www.karolinska.se/496b5a/globalassets/global/2-funktioner/funktion-kul/klinisk-genetik/genetik/vardprogram-pgt-sverige-20250401.pdf
https://www.karolinska.se/496b5a/globalassets/global/2-funktioner/funktion-kul/klinisk-genetik/genetik/vardprogram-pgt-sverige-20250401.pdf
https://www.karolinska.se/496b5a/globalassets/global/2-funktioner/funktion-kul/klinisk-genetik/genetik/vardprogram-pgt-sverige-20250401.pdf
https://www.karolinska.se/496b5a/globalassets/global/2-funktioner/funktion-kul/klinisk-genetik/genetik/vardprogram-pgt-sverige-20250401.pdf
https://www.socialstyrelsen.se/kunskapsstod-och-regler/regler-och-riktlinjer/nationell-hogspecialiserad-vard/arlig-uppfoljning/tillstandsomrade/preimplantatorisk-genetisk-diagnostik/
https://www.socialstyrelsen.se/kunskapsstod-och-regler/regler-och-riktlinjer/nationell-hogspecialiserad-vard/arlig-uppfoljning/tillstandsomrade/preimplantatorisk-genetisk-diagnostik/
https://www.socialstyrelsen.se/kunskapsstod-och-regler/regler-och-riktlinjer/nationell-hogspecialiserad-vard/arlig-uppfoljning/tillstandsomrade/preimplantatorisk-genetisk-diagnostik/


PGT-HLA

Preimplantatorisk genetisk diagnostik får inte utan tillstånd av 
Socialstyrelsen användas för att försöka få ett barn med en sådan 
genuppsättning att barnet skulle kunna bli donator av 
blodstamceller till ett svårt sjukt syskon.Tillstånd får lämnas endast 
om det finns synnerliga skäl för att tillåta användning
(Lag om genetisk integritet m.m. - SFS 2006:351)

Preimplantatorisk genetisk diagnostik med HLA-typning (PGD-HLA) 
- Socialstyrelsen

https://www.socialstyrelsen.se/ansok-och-anmal/tillstand-och-intyg/preimplantatorisk-genetisk-diagnostik-med-hla-typning-pgd-hla/
https://www.socialstyrelsen.se/ansok-och-anmal/tillstand-och-intyg/preimplantatorisk-genetisk-diagnostik-med-hla-typning-pgd-hla/
https://www.socialstyrelsen.se/ansok-och-anmal/tillstand-och-intyg/preimplantatorisk-genetisk-diagnostik-med-hla-typning-pgd-hla/
https://www.socialstyrelsen.se/ansok-och-anmal/tillstand-och-intyg/preimplantatorisk-genetisk-diagnostik-med-hla-typning-pgd-hla/
https://www.socialstyrelsen.se/ansok-och-anmal/tillstand-och-intyg/preimplantatorisk-genetisk-diagnostik-med-hla-typning-pgd-hla/
https://www.socialstyrelsen.se/ansok-och-anmal/tillstand-och-intyg/preimplantatorisk-genetisk-diagnostik-med-hla-typning-pgd-hla/
https://www.socialstyrelsen.se/ansok-och-anmal/tillstand-och-intyg/preimplantatorisk-genetisk-diagnostik-med-hla-typning-pgd-hla/
https://www.socialstyrelsen.se/ansok-och-anmal/tillstand-och-intyg/preimplantatorisk-genetisk-diagnostik-med-hla-typning-pgd-hla/


Sammanfattningsvis

Samarbete mellan klinisk genetik och barnhematologer är viktigt för 
korrekt genetisk diagnostik

Klinisk genetik erbjuder situations-anpassad genetisk vägledning till 
patienter och familjer med ärftliga hematologiska sjukdomar

Preimplantatorisk genetisk testning kan erbjudas till par med hög 
risk att få barn med svåra ärftliga hematologiska tillstånd.


	Familjerådgivning�Anlagsbärarskap�PGT
	Agenda
	Slide Number 3
	Klinisk Genetik
	Centrum för sällsynta diagnoser
	Val av metod för genetisk utredning
	Hela exom/genom sekvenseras men bara relevanta gener granskas 
	Fallgropar 
	Somatic genetic rescue
	Somatic rescue vs klonal utveckling vid IBMFS
	Genetiska varianter bedöms enligt riktlinjer från American College of Medical Genetics and Genomics 
	PATOLOGISKT FYND
	OKLART FYND
	NORMALFYND
	BIFYND
	Genetisk vägledning
	Inhämta fakta: släktträdet
	Släktträdet – ett viktigt verktyg
	Inhämta fakta: släktträdet
	Familjeutredning genom anlagsbärartest
	Efter familjeutredning
	Prenatal diagnostik
	Slide Number 23
	Slide Number 24
	Preimplantatorisk genetisk testning (PGT)�i Sverige
	PGT-M  gjort i Sverige för > 300 olika monogena sjukdomar
	Slide Number 27
	PGT-HLA
	Sammanfattningsvis

