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Rutin overflyttad fran Centuri till Sofia STY.

Utforande

Nomenklatur

Nyligen lanserades en dndring i nomenklaturen till PGT
(preimplantatorisk genetisk testning), med sarskiljande av PGT-SR (PGT
for strukturella rearrangemang), PGT-M (PGT fér monogena sjukdomar)
och PGT-A (PGT for aneuploidiscreening, dvs ersétter det tidigare
anvanda begreppet preimplantatorisk genetisk screening (PGS). |
samklang med svensk lagstiftning behalls i detta dokument begreppet
PGD.

Indikation

e Lagen om genetisk integritet m.m. (2006:35).

e PGD skall endast fa anvandas om mannen eller kvinnan bér pa
anlag for en allvarlig monogen eller kromosomal arftlig sjukdom,
som innebar en hog risk att fa ett barn med en genetisk skada
eller sjukdom.

Forutsattning
1. Paret/den ensamstaende kvinnan uppfyller indikation enligt ovan.
2. Det ar tekniskt mojligt gora PGD, dvs genetiska markdrer kan

hittas.
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3. Det ar medicinsk mojligt att genomfora 1\VVF-behandling av
paret/den ensamstaende kvinnan. Detta gor att kvinnans alder och
aggstocksreserv spelar stor roll for mojligheten erbjuda PGD.

4. Paret/den ensamstaende kvinnan uppfyller SKR
rekommendationer for IVF, med ett undantag, da man har
mojlighet till PGD oavsett om paret har gemensamt barn eller ej.

Begransningar

PGD-behandling utgor en form av prenataldiagnostik och har darfor
andra begransningar an IVF-behandling som gors pa grund av infertilitet.
Samtidigt & PGD en mycket resurskravande behandling och ur ett
rattviseperspektiv ar vissa begransningar noédvandiga. Stor individuell
hansyn skall dock tas beroende pa bakomliggande sjukdom och anamnes.
Utvardering efter varje enskild behandling bor goras. Vardgaranti kan
inte tillampas, da tiden for framtagning av de genetiska verktygen inte
kan forutségas.

1. Paret kan ha gemensamt/gemensamma barn och ensamstaende
kvinna kan ha barn innan PGD-behandlingen.

2. Paret/den ensamstaende kvinnan erbjuds upp till tre behandlingar
med &gguttag (ev. frysar inte inréknade). Om inte fédsel inom de
tre behandlingarna erbjuds inte fler PGD-cykler.

3. Om behandling med PGD leder till fodsel inom de tre
behandlingar, kan paret/den ensamstaende kvinnan erbjudas upp
till tre nya PGD-behandlingar, dock maximalt upp till tva barn
med PGD.

Utredningsgang infor behandling

1. Remiss/informerande brev skrivs till ansvarig PGD-lakare,
reproduktionsmedicin, Sahlgrenska dér sarskild avdelad
sekreterare uppfor arendet pa dagordning infor nasta kliniska
PGD-méte. Nar remiss eller forfragan andra medarbetare i PGD-
teamet ar det angeléaget att arendet nar sekreteraren for
samordning.

2. Ansvarig PGD-lakare gor en forsta bedémning av drendet.

3. PGD-mote, en multidisciplinér konferens (MDK), dar foretradare
for reproduktionsmedicin och klinisk genetik deltar, halls varje
manad och arendet diskuteras och behandlingsbeslut fattas. Kravs
kompletterande utredning infor beslut, t.ex. huruvida det finns
mojlighet tekniskt att ta fram genetiska markorer, far arendet tas
upp till fornyad diskussion da detta utforts.
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Behandling

a)

b)

f)

9)

h)

Har paret/den ensamstaende kvinnan inte utretts pa klinisk
genetik far genetisk analys och samtal ordnas dar innan besok
pa IVF enheten.

Paret/den ensamstaende kvinnan kallas till Nybesok PGD som
utgor ett informerande samtal och medicinsk bedémning pa
IVVF-enheten.

Vid bestket far paret/den ensamstaende kvinnan lamna
blodprover for cellodling och testning av genetiska markorer.
Vid samtidig spermiedonation far blodprov for upparbetningen
ocksa lamnas. Samrad med donationsteamet i god tid innan
paborjad behandling maste goras.

Paret/den ensamstaende kvinnan skall alltid erbjudas att traffa
psykolog infor behandlingen. Behandlingarna ar ofta langvariga
och emotionellt krdvande.

Behandlingsstart PGD ordnas da den genetiska upparbetningen
ar klar och paret/den ensamstaende ar fardigutrett medicinskt
och psykologiskt. Vid komplicerade arenden kan om mojligt ett
gemensamt besok med lakare fran reproduktionsmedicin och
Klinisk genetik ordnas. Dérefter gors preliminar planering av
behandlingen i samrad med genetiker och I\VF-laboratoriet.
Koordinationen utfors av PGD-barnmorska.

IVF-behandlingen infor den genetiska analysen utférs i enlighet
med PM IVF-behandling. | normalfallet gors av logistiska skal
ett antagonist-protokoll i vissa fall med sk “random start” (obs
ett negativt graviditetstest kréavs, infor start av random start),
och ovulationsinduktion med GnRH agonist fér minimering av
OHSS risken. Darefter om embryoutvecklingen nar till
blastocyststadie gors blastocystbiopsi pa dag 5 eller 6.
Embryona vitrifieras efter biopsin i vantan pa den genetiska
analysen.

Né&r den genetiska analysen ar klar och det finns embryon som
ar lampliga for aterforing, kontaktas paret enligt sedvanlig rutin
for planering av embryoaterforing (se &ven dokument ” PGT
analysdatahantering av biopserade embyon (arbetsinstruktion)”)
Behandling i Stockholm planeras (For enstaka fall som tekniskt
inte kan genomforas i Goteborg).

Paret/den ensamstaende kallas till informerande samtal och
medicinsk bedomning pa IVF-enheten. Viktigt ta alla
blodprover mm och félja deras checklista for undvikande av
fordréjning av handlaggningen.
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Paret erbjuds att traffa psykolog infor behandlingen.
Specialistvardsremiss skrivs for bada i paret till saval Klinisk
genetik, Solna Karolinska universitetssjukhuset som till
Reproduktionsmedicin, Huddinge Karolinska
universitetssjukhuset. Alla remisser till Stockholm skall i férvéag
godkénnas av verksamhetschef inom Gynekologi och
Reproduktionsmedicin, Sahlgrenska Universitetssjukhuset.
Paret invantar kompletterande utredning i Stockholm och
behandlingsstart. Reproduktionsmedicin, Sahlgrenska, kan
medverka med distansstimulering/monitorering.

Utvardering och revision

Verksamhetschef ansvarar for uppfoljning av innehallet i rutinen.
Medvetet avsteg fran rutinen dokumenteras i Obstetrix/Melior, om
rutinen ar kopplad till patient. Ovriga orsaker till avsteg frn rutinen
rapporteras i MedControl PRO.

Granskare/arbetsgrupp

Reproduktionsmedicins lakargrupp Sahlgrenska

Ansvar
Galler for personal inom de enheter/verksamheter som berérs av rutinen.

Ansvar for spridning och implementering har VEC/EC.
Verksamhetschefen ansvarar for att rutinen finns och féljer gallande
forfattningar/lagar.

Rubrik: Preimplantatorisk genetisk diagnostik (PGD)
Dokument-ID: SU9786-1429723585-104

Version: 10.0



OBS! Utskriven version kan vara ogiltig. Verifiera innehéllet.

Information om handlingen

Handlingstyp: Rutin

Giiller for: Verksamhet Gynekologi och reproduktionsmedicin
Innehallsansvar: Nona Sargisian, (nonsa1), Overlikare
Granskad av: Maria Forslund, (marfo28), Sektionschef
Godkand av: Pernilla Dahm Kahler, (perdas), Verksamhetschef
Dokument-ID: SU9786-1429723585-104

Version: 10.0

Giltig fran: 2025-09-09
Giltig till: 2027-09-09



