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Regionernas gemensamma biobanksdokumentation

Tillgang till prov
- genetisk utredning

Sammanfattning: Ett samverkansavtal undertecknades av halso- och sjukvardsdirektorerna ar 2022 i syfte
att fa till stand en nationell samordning och enhetlig tilldmpning av biobankslagen. Biobank Sverige fick i
uppdrag att leda ett nationellt gemensamt inférandeprojekt. Inom ramen for projektet, och med stdd av
Sveriges Kommuner och Regioner (SKR), utarbetas gemensamma tolkningar och rutiner samt gemensamt
informations- och utbildningsmaterial och blanketter.

Detta dokument ger en vdgledning till och beskriver gemensamma riktlinjer for tillgang till biobanksprov
for genetisk utredning av patienter med utgangspunkt fran Biobankslag 2023:38 (biobankslagen).

Biobank Sverige ar en nationell infrastruktur for biobankning som finns regionalt tillganglig och &r
inrattad genom samverkan mellan halso- och sjukvard, akademi, naringsliv och patientorganisationer.
Infrastrukturen syftar till att ge Sverige de basta forutsattningarna for vard och forskning inom
biobanksomradet, saval nationellt som internationellt. Biobank Sverige arbetar dven for att underlatta
tilldampningen av biobankslagen. Arbetet sker pa uppdrag och med stod av regioner och universitet med
medicinska fakulteter. Arbetet stdds ocksa av Sveriges Kommuner och Regioner, Vetenskapsradet och
Vinnova via Swelife. Lds mer pa www.biobanksverige.se.

OBS! Kontrollera alltid att du har aktuell version av dokumentet!
Aktuella dokument finns att ladda ner pd biobanksverige.se.



https://hes32-ctp.trendmicro.com/wis/clicktime/v1/query?url=http%3a%2f%2fwww.biobanksverige.se&umid=097dc409-a994-4c90-b196-94e2d6016d5f&auth=85c638e07c97038c38f0a8edceaceeb30d07094a-42452898f121f4a18dc5ad005d492f28bf5203ec
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REVISIONSHISTORIK

Versions-
nummer

Datum Ansvarig Andringar mot tidigare version

10.0 2024-08-30 | Sonja Eaker Forsta versionen. Bettan Norén, Gunilla
Bergstrom och Sonja Eaker. Tillsammans med
representanter fran nationell arbetsgrupp (NAG)
arftlig cancer Marie Stenmark Askmalm och dess
referensgrupp for cancergenetiska mottagningar
Katarina Svensson. Avstamning och bearbetning
har dven skett med nationell
verksamhetschefsgrupp for Klinisk genetik.
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1 Syfte och inledning

Dokumentet syftar till att skapa nationella riktlinjer till grund for en enhetlig hantering av tillgang till
befintliga biobanksprov och nytagna prov for genetisk utredning av patienter. Anvandning av prov for
genetisk utredning skiljer sig inte fran annan anvandning av prov for andamalet vard, daremot ar det mer
vanligt forekommande att ett befintligt vardprov taget i ett annat vardsammanhang behovs for patientens
egen genetiska utredning eller att ett befintligt prov pa en avliden person behdvs for genetisk utredning
av slakting (vard av annan an provgivaren).

Dokument beskriver vad biobankslagen sager och den praktiska hanteringen vid biobanken inklusive vilka
uppgifter biobanken behdver for att verkstalla rekvisitionen av prov for den genetiska utredningen (se
rubrik 4.3). Dokumentet beskriver bade det som ar generellt och det som ar specifikt for situationerna att
anvanda befintligt vardprov taget i ett annat vardsammanhang for patientens egen genetiska utredning
eller att ett prov anvands for vard av annan vid dennes genetiska utredning.

Rutinen ar framtagen i samarbete med nationell arbetsgrupp (NAG) arftlig cancer. Avstamning och
bearbetning har aven skett med nationell verksamhetschefsgrupp for Klinisk genetik.

Mer information om biobankslagens (2023:38) tilldtna andamal och samtycke finns att hamta i dokument
D1, C2b och H2 (hittas pa biobanksverige.se under Dokument).

Uttryck i detta dokument:

Avliden - avser avliden patient vars bevarade prov behdvs for utredning av en genetisk slaktning.
Andamalet fér anvandningen av prov blir d& vard av annan, vilket ocksa ar ett tilldtet andamal enligt
biobankslagen.

Befintligt vardprov - Prov tagna inom hélso- och sjukvarden fér patientens (provgivarens) vard, diagnostik och
behandling, som bevaras i biobank.

Genetisk utredning - avses i detta dokument de undersokningar och patientkontakter som vardgivaren
bestaller eller utfor vid den klinik som ansvarar for patientens vard, dvs inklusive, men inte specifikt for
Klinisk genetiska mottagningar. Begreppet omfattar i detta dokument inte det laborativa analysarbete
som laboratorier utfor.

Patient - avser patienten sjdlv, patient som lever vars prov (nytagna eller bevarade) behovs for genetisk
utredning. Detta oavsett om den genetiska utredningen startade som en del av patientens egen vard eller
om den startade som en utredning i samband med en sldktings vard. Om patienten lever ar
utgangspunkten alltid att utredning ses som varje patients egen vard oavsett varfor utredningen
initierades.

Skicka for atgard - prov kan dven pa begaran av vardgivaren skickas mellan laboratorier for att en viss
analys ska utforas av en annan huvudman. Prov kvarstar da i biobank hos den huvudman som prov
skickades fran.

Utlamnande - fysisk 6verforing av prov och information om detta fran en huvudman till en annan
huvudman (mottagande huvudman) pa begaran av den mottagande huvudmannen. De prov som overforts
ingar darefter i biobank hos den mottagande huvudmannen.

Notera: hantering av prov inom samma huvudman omfattas inte av begreppen utlamnande eller skicka for
atgard.

Andamal - dndamal enligt biobankslagen: 1. vard, behandling eller andra medicinska d&ndamal i en
vardgivares verksamhet, 2. forskning, 3. produktframstallning eller for 4. utbildning, kvalitetssakring eller
utvecklingsarbete inom ramen for ndgot av de andamal som anges i 1-3. (Not: Férutom ndmnda dndamdl
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far bevarade prov i biobanker dven anvindas for att utreda skador enligt patientskadelagen, och, om det finns
sdrskilda skdl identifiera personer som har avlidit).

2 Biobankslagens krav och viktiga utgangspunkter

Biobankslagen reglerar hur identifierbart humanbiologiskt material, med respekt for den enskilda
manniskans integritet, for vissa dndamal far samlas in till och bevaras i en biobank och anvandas. Med
humanbiologiskt material (prov) avses biologiskt material fran en levande eller avliden manniska eller
fran ett foster. Identifierbart prov ar prov vars ursprung direkt eller indirekt kan harledas till den
manniska eller det foster prov togs fran. Lagen omfattar inte sjalva provtagningen.

Individens integritet och ratt till sjalvbestammande ar central inom halso- och sjukvarden. En viktig
grundlaggande utgangspunkt i den lagstiftning som beror vard ar att den ska genomforas i samrad och
med respekt for provgivarens sjalvbestammande. Detsamma galler insamling, hantering och anvandande
av prov for biobankslagens tillatna andamal.

| biobankslagen finns ett uttryckligt informationskrav som innebdr att vardgivare ska informera patienter
(muntligt eller skriftligt) om att ett prov kan komma att samlas in och bevaras i biobank. Information bor
ges innan eller i samband med provtagning men i sarskilda fall kan information ges i efterhand,
exempelvis da patienten vid provtagning varit beslutsoférmdgen. Det ar viktigt att kliniken har
dokumenterade rutiner for hur information ges. Om ett bevarat prov ska anvandas for ett annat andamal
an det som omfattas av tidigare information och samtycke ar grundprincipen att den som lamnat
samtycket informerats om och samtycker till det nya andamalet innan det far anvandas till det nya
andamalet.

Biobankslagen innebar ocksa att provgivare, eller de som foretrdder denna, nar som helst kan bestdmma
att ett prov ska kastas eller begransa vilka andamal som prov far anvandas till. Att kasta prov kan fa
diagnostiska konsekvenser och darmed paverka mojligheterna for framtida vard. En provgivare behover
darfor fa allsidig information om att prov i varden kan komma att sparas samt konsekvensen av att kasta
befintligt vardprov.

For mer information se dokument D1. Informations och samtyckesordning.

3 Genetisk utredning

En genetisk utredning handlar om genetiskt orsakade sjukdomar inklusive exempelvis arftlig cancer och
neurogenetiska sjukdomar. Den genetiska utredningen kan initieras av olika aktorer/kliniker i vardkedjan
som ansvarar for patienten och dar en genetisk utredning ar relevant. Samma regelverk galler oavsett om
utredning sker via exempelvis en klinisk genetisk mottagning (se beskrivning nedan) eller andra aktorer/
kliniker. Som namnt i inledningen finns det inte ett sarskilt informationskrav i biobankslagen gallande
just genetisk utredning, men situationerna att anvanda befintligt vardprov taget i ett annat
vardsammanhang for patientens egen genetiska utredning eller att anvanda befintligt prov pa en avliden
person for vard av annan/genetisk slakting ar vanligt forekommande och beskrivs i detta dokument.

Den mest vanligt forekommande genetiska utredningen gors med andamalet att utreda sjukdom/tillstand
hos patienten sjalv och initieras utifran symptom for en patient som ar i livet. | detta fall bestalls en
analys och provet tas vanligen i samband med bestallning och samma forfarande som vid annan
provtagning i varden galler. Det kan dock finnas sarskilda fall da befintligt prov behdvs i den genetiska
utredningen, exempelvis for att faststalla tumorkarakteristika i ett tidigare taget prov. Dessutom kan, som
ett led i den genetiska utredningen av en patient, dven analys av prov fran genetisk slakting behdvas (nya
prov eller redan bevarade prov). Om den genetiska slaktingen lever ar utgangspunkten att det da dven
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blir den genetiska slaktingens egen genetiska utredning och blir en del av denne patients vard. Om den
genetiska slaktingen ar avliden ar det enbart befintligt prov som kan vara aktuellt och darmed att
rekvirera det for andamalet vard av annan.

Klinisk genetik ar en medicinsk specialitet som i Socialstyrelsens specialitetsindelning aterfinns i gruppen
"Enskilda basspecialiteter”. Specialiteten innefattar saval mottagningsverksamhet som
laboratoriediagnostik. Klinisk genetik tillhandahaller expertiskunskap kopplat till arftlighet, diagnostik,
familjeutredning och patientinformation vid genetiska sjukdomar. Pa kliniskt genetiska mottagningar
utreds och diagnostiseras arftliga tillstand och genetisk vagledning erbjuds till familjer avseende arftliga
sjukdomar. Pa laboratoriet utférs genetiska analyser associerade till dessa arftliga sjukdomar, och
dessutom analyseras vissa icke-arftliga (forvarvade) genetiska forandringar av betydelse for diagnos och
behandling, i forsta hand vid leukemier och tumdrsjukdomar.

3.1 Information och inhamtande av samtycke

Information och samtycke - patient

Framtagen rutin innebdr att den verksamhet som ska utfora den genetiska utredningen (dvs vardgivaren
som ansvarar for patienten, se ovan) ansvarar for att ge information och inhamta tillborligt samtycke
enligt patientlagen fran den som lamnar prov eller har ett prov bevarat. Detta skiljer sig inte fran annan
vard.

Information - avliden genetisk slakting

Om den genetiska slaktingen ar avliden och dennes installning ar okand®, ansvarar den verksamhet som
ska utféra den genetiska utredningen for att ge information till ndrstdende och ge dem mdjlighet att efter
skalig betdanketid motsatta sig att anvanda ett befintligt vardprov for vard av annan. Det ar den
verksamhet som utfor den genetiska utredningen som ocksd ansvarar for bedomning av vem som ar
narmast anhorig i det enskilda fallet.

* Om den avlidnes vilja ar kand gallande andamalet vard av annan behdver inte narstdaende formellt informeras. | de
fall det redan vid provtagning star klart att ett prov kan vara relevant for vard av annan rekommenderas darmed att
information om detta ges vid provtagning och samtycke inhamtas och dokumenteras gallande att anvanda bevarade
prov for vard av annan.

4 Vard och behandling och andra medicinska andamal i
en vardgivares verksamhet

4.1 Vard och behandling av provgivaren

Prov kan tas, bevaras och anvandas for andamalet genetisk utredning. Som namnt, nar patienten lever ar
utgangspunkten att det ar provgivarens egen genetiska utredning. Detta galler oavsett om utredningen
har initierats med anledning av berdrd patient eller med anledning av utredning av en genetisk slakting.
Prov kan vara ett prov som tas specifikt for andamalet eller ett befintligt vardprov som tagits tidigare i ett
annat vardsammanhang.

4.1.1 Nytt prov

Information och samtycke

Foljande ar generella regler som galler for alla vard- och provtagningssituationer med prov som omfattas
av biobankslagen.

| de fall prov ska samlas in, bevaras och anvandas for en provgivares vard eller behandling kravs inte ett
sarskilt samtycke om provgivaren har, precis som skall ske i andra vard- och provtagningssituationer,
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informerats och samtyckt till vard eller behandling enligt patientlagen eller tandvardslagen och fatt
information om:

a. avsikten med att samla in och bevara prov,
b. provsamlingens andamal och vad prov far anvandas till,
c. vilka andamal som &r tillatna enligt denna lag, och

d. ratten att aterkalla eller begransa ett samtycke till att samla in, bevara eller anvanda ett prov i en
biobank.

Information bor ges innan eller i samband med att provtagning sker. Om det behdvs finns det dock inget
lagligt hinder att i efterhand komplettera samtycket for vard med information enligt ovan.

Nar prov forvantas tas for genetisk utredning rekommenderas, precis som vid annan provtagning,
kortfattad information pa kallelsen

* ”Nar du lamnar prov i varden kan vissa prov komma att sparas i en biobank framfor allt fér din vard.
Det ar ocksa till hjalp for att utvardera och forbattra varden. Las mer om vad prov far anvandas till pa
1177.se.”

Man kan ocksa dvervdga, i de fall det ar mojligt, att anvanda foljande text om man vet att det ar stor
sannolikhet att prov kommer att bevaras och kan komma att anvandas for vard av annan:

* "Prov och uppgifterna om provtagningen sparas. Det kan vara bra om du eller en slakting behdver
behandling senare i livet. Det ar ocksa till hjalp for att utvardera och forbattra varden. Las om "prov i
varden som sparas”.

Kallelsetexter kan ocksa kompletteras med QR-koder. Las mer i dokument "D2. Kallelsetexter".
(Kallelsetexter (biobanksverige.se)

Prov far utan nytt samtycke anvandas for patientens egen vard och behandling, utbildning,
kvalitetssakring och utvecklingsarbete inom ramen for halso- och sjukvardsverksamhet.

Samtycken inhdamtade enligt tidigare lagstiftning paverkas ej av den nya biobankslagen.

| vilken biobank ska prov inrdttas?

Biobanksprov som tas, samlas in, bevaras och anvands for patientens vard och behandling ska inrattas i
en biobank hos en vardhuvudman. Det kan vara en biobank dar prov tas eller dar prov
analyseras/diagnostiseras.

| de fall prov ska bevaras for vardandamal forvaras dessa prov vanligen i en provsamling i den biobank
dar prov analyserats/diagnostiserats. Denna biobank kan salunda tillhéra en annan huvudman an den som
begart utredningen eller analysen/diagnostiken.

| vilken biobank prov som tas for genetisk utredning inrdttas kan salunda styras av var prov analyseras.
Rekommenderas att utga fran vad som ar lampligt i det enskilda fallet.

4.1.2 Befintliga prov

Information och samtycke

Om ett befintligt vardprov ska anvandas for ett annat andamal (se ovan definition) dn det samlades in for,
kravs ny information (muntligt eller skriftligt) om och samtycke (muntligt eller skriftligt) till
anvandningen.

Om det ursprungliga andamalet med varden inte var genetisk utredning behdver provgivaren (eller
vardnadshavare) informeras och ge samtycke innan en genetisk utredning kan genomforas. |



https://www.1177.se/sa-fungerar-varden/lagar-och-bestammelser/lagar-i-varden/prover-i-varden-sparas/
https://www.1177.se/sa-fungerar-varden/lagar-och-bestammelser/lagar-i-varden/prover-i-varden-sparas/
https://biobanksverige.se/wp-content/uploads/2023/06/d2-kallelsetexter.pdf
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informationen ska dven inga att ett befintligt vardprov kommer anvandas for den genetiska utredningen.
De ska aven fa information om ratten att aterkalla eller begransa samtycket. Det kan ocksa vara lampligt
att informera om att prov kan komma att anvandas dven for vard av annan/genetisk slakting.

4.1.3 Atertagande av samtycke

Om samtycket aterkallas av provgivaren ska den verksamhet som utfoér den genetiska utredningen avbryta
anvandningen av prov enligt provgivarens begaran. For att tillgodose provgivares ratt enligt
biobankslagen att kunna aterkalla ett samtycke ar det viktigt att det inom biobankerna finns en
sparbarhet av var prov fysiskt forvaras.

4.2 Andra medicinska andamal i en vardgivares verksamhet - vard av annan
(provgivaren ar avliden)

Prov som samlats in och bevaras i en biobank i varden, oavsett andamal for vilket de samlades in, far
enligt biobankslagen anvandas for vard av andra an provgivaren sjalv. Vard av annan an provgivaren sjalv
innebar oftast att analysera prov for anhorigs utredning av genetiskt orsakade sjukdomar inklusive
exempelvis arftlig cancer. Som ett led i den genetiska utredningen av en patient kan salunda aven analys
av bevarade prov fran avliden anhdérig behdvas.

4.2.1 Information och samtycke

Om provgivaren ar avliden och dess vilja gallande att anvanda prov for vard av annan ar okand*, far prov
enbart anvandas for det nya andamalet vard av annan om den avlidnes narmaste anhoriga informerats
om, och efter skalig betanketid, inte motsatt sig det nya andamalet. Aktivt samtycke fran anhoriga behovs
darmed ej. For att veta vem som ar ndrstaende behdvs kannedom om familjen. Vid exempelvis klinisk
genetiska mottagningar finns rutiner for att ge information till anhdriga men dven andra vardgivare kan
hantera detta.

* Om den avlidnes vilja ar kdnd gallande andamalet vard av annan behdver inte narstdende formellt informeras. | de
fall det redan vid provtagning star klart att ett prov kan vara relevant for vard av annan rekommenderas darmed att
information om detta ges vid provtagning och samtycke inhamtas och dokumenteras gallande att anvanda prov for

vard av annan.

Rutinen i aktuellt dokument innebar att den verksamhet som ska utfér den genetiska utredningen (dvs
vardgivaren, se ovan definitioner) ansvarar for, om provgivarens installning ar okand, att ge information
till ndrstdende och ge dem mdjlighet att efter skdlig betdanketid motsatta sig att anvanda ett befintligt
vardprov for vard av annan. Vardgivaren ansvarar ocksa for bedémning av vem som ar narmast anhorig i
det enskilda fallet.

4.3 Tillgang till prov for genetisk utredning

Laborativ remiss: Nar nytt prov for vard av patientens tas bestalls dessa pa sedvanligt satt via remiss. |
dessa fall bevaras prov forst efter analys, vanligen i biobank dar prov analyseras.

Rekvisition: Om befintligt prov ska tillgangliggors for vard av patienten eller for vard av annan an
provgivaren (om denne ar avliden) behover vardgivaren, enligt regionens framarbetade rutiner, rekvirera
prov fran det laboratorium (biobank) dar prov finns bevarade.

Rekvisition av befintligt prov ska minst innehalla:

— Vem som rekvirerar prov (vardgivaren, exempelvis en Klinisk genetisk mottagning)

— Vart prov ska skickas (mottagaren, exempelvis till vilket laboratorium, adress inom Sverige) *

— For vilket andamal som prov skickas (genetisk utredning)
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— Att samtycke ar sakerstallt av vardgivaren
— Hur mycket material (dvs hela eller del av prov) som behdvs

— Om prov ska kvarsta hos mottagaren eller atersandas efter genomford atgard. Det avgdrs av vad som dr
lampligast i det enskilda fallet exempelvis med beaktande eventuellt behov av framtida analyser.

— Om prov ska dtersdandas ska det anges nar

— Kontaktperson hos den som rekvirerar

* Om prov ska skickas utom Sverige hanteras detta vanligen via sjukvardsregionens klinisk genetiska laboratorium.




