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Patientinformation vedrgrende
omfattende genetisk analyse

Lagen har vurderet, at det er relevant at tilbyde dig en omfattende genetisk analyse som
led i din udredning eller behandling af sygdom. Det er dit valg, om du vil have foretaget
denne genetiske analyse. Hvis du gnsker dette, skal du give skriftligt samtykke, og du
skal samtidig traffe nogle valg vedrgrende den tilbagemelding, du far.

Nedenfor far du fgrst lidt information om, hvad gener er, og hvad der skal ske, og derefter information om
nogle af de valg, du skal traeffe i sammenhaeng med afgivelse af informeret samtykke til omfattende ge-
netisk analyse (samtykkeblanket). Denne skriftlige information ledsages af en samtale, hvor du kan stille
spergsmal. Du vil desuden kunne finde uddybende information pa: www.ngc.dk

Hvad er gener?

Alle kroppens celler indeholder arvemateriale. Arvematerialet kaldes ogsa DNA. DNA'et indeholder koden
for, hvordan vores krop er opbygget, hvordan vi kommer til at se ud, og hvordan kroppen fungerer. Et gen er
et stykke af vores DNA. Hver celle indeholder cirka 20.000 gener. Alle gener har specifikke funktioner, men
der er mange af disse funktioner, som vi ikke kender endnu. Gener optraeder oftest i par, ét fra hver forzlder.
Der findes genforandringer (mutationer/varianter) i generne hos alle mennesker, og nogle gange medfarer
disse forandringer sygdom.

En genetisk betinget sygdom forekommer, hvis et eller flere gener ikke fungerer korrekt. Dette kan skyldes,
at en del af genet mangler, eller at informationen i genet er @ndret. En genetisk forandring kan enten vaere
nyopstaet hos en person eller vaere nedarvet fra en eller begge forzldre. Det kan vare vigtigt for dig/dit barn
og andre i din familie at identificere de genetiske forandringer, der har betydning for udvikling af sygdomme.

De nedarvede genforandringer vil findes i alle kroppens celler i modsatning til de spontant nyopstaede, der
kun er lokale. Et eksempel pa en spontant nyopstaet genforandring er en kraeftsvulst, hvis celler har gen-
forandringer. De spontant nyopstaede genforandringer findes typisk ikke i kanscellerne og kan dermed ikke
videregives til efterkommere, dvs. at de normalt ikke er arvelige.

Lzegens kendskab til eventuelle genetiske forandringer hos dig kan i nogle tilfzlde forbedre lgens mulig-
hed for at give dig den optimale behandling. Det er denne mulighed, der ofte gar under betegnelsen "per-
sonlig medicin”.

Omfattende genetisk analyse

Omfattende genetisk analyse betyder, at man undersgger mange gener pa én gang (genpanel) eller alle gener
pa én gang (exom- eller helgenomsekventering). Selvom der undersgges mange gener, er der stadig kun behov
for én blod- og/eller vaevsprave fra dig.

Hvordan foregar undersggelsen?

Der skal bruges en blod- og/eller vaevsprave fra dig. Fra prgven oprenser man DNA. | nogle tilfzelde vil det
vare en fordel ogsa at analysere en blodprgve fra dine foraldre eller andre familiemedlemmer. DNA'et un-
dersgges, og efter analysen modtager laegen, som har bestilt undersggelsen, resultatet og kontakter dig.
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Hvilke resultater kan man fa?

Der er flere mulige resultater af omfattende genetisk analyse:

Man finder én eller flere genforandringer, som vurderes at kunne forklare, hvarfor du er blevet syg.
B. Man finder én eller flere genforandringer, som man ikke med sikkerhed kan vurdere betydningen af.
Det er altsa uklart, hvorvidt genforandringen kan forklare, hvorfor du er blevet syg.
C. Man finder ikke genforandringer, som kan forklare, hvorfor du er blevet syg.

Der kan desuden blive gjort sakaldt sekundare fund, dvs. genforandringer, som skgnnes at give gget risiko
for andre sygdomme end den, du konkret bliver undersggt for. Du kan l2se mere om sekundzre fund og om
muligheden for at afvise tilbagemelding om eventuelle fund nedenfor.

I alle tilfaelde vil du blive tilbudt radgivning omkring resultatet.

Dine valg

Du bestemmer som patient selv, om du vil modtage patientbehandling i sundhedsvaesenet. Der ma ikke
indledes eller fortsattes en behandling uden, at du har givet informeret samtykke til det. Det gzlder ogsa
behandling, i form af en omfattende genetisk analyse.

Hvis du gnsker at fa foretaget en omfattende genetisk analyse, er det ikke nok, at du giver mundtligt sam-
tykke. Det er et krav i lovgivningen, at du giver skriftligt samtykke, og at du samtidig treffer nogle valg
vedrgrende den tilbagemelding om sekundzre fund, du derefter kan fa.!

Du far den betankningstid, der er ngdvendig, for at du kan tage stilling til disse spgrgsmal. Hvis du ikke gn-
sker at fa foretaget en genetisk analyse, vil din Iz2ge informere dig om eventuelle andre undersggelses- og
behandlingsmuligheder og om kansekvenserne ved, at der ikke foretages en genetisk analyse.

Sekundzere fund

Nar man undersgger mange eller alle gener, er der mulighed for, at der pavises genforandringer, der ikke er
forbundet med den sygdom, man undersgger for. Dette kaldes sekundzere fund. Et sadant fund kan for ek-
sempel vaere en genforandring, der er forbundet med en @get risiko for kreft eller hjertesygdom.

Nar du underskriver samtykkeerklaringen, skal du tage stilling til, om du vil informeres om sekundzre fund,
og i givet fald hvilken type sekundzre fund, du vil informeres om. Der vil alene vare tale om fund, som lze-
genvurderer er af vaesentlig sundhedsmaessig betydning. Nogle patienter foretraekker alene tilbagemelding,
hvis tilstanden efterfglgende kan forebygges eller behandles. Andre patienter foretraekker tilbagemelding
om alle sekundare fund af vasentlig sundhedsmaessig betydning, ogsa dem der ikke kan forebygges eller
behandles, fx for at kunne inddrage denne viden i deres livsplanlagning. Andre patienter foretrekker slet
ikke at fa tilbagemelding om sekundzere fund, uanset at det kan betyde, at de dermed fx kan miste chancen
for at forebygge eller farsinke en alvorlig sygdom. | meget sjzldne tilfaelde kan der dog vaere sekundaere
fund af sa vaesentlig sundhedsmaessig betydning for dig og din familie, at din laege kan veere forpligtet til at
informere dig om sekundzre fund, selvom du har valgt ikke at modtage information herom.

' Jf. bekendtggrelse nr. 359 af 4. april 2019 om information og samtykke i forbindelse med behandling og ved videregivelse og
indhentning af helbredsoplysninger m.v., § 2, stk. 5.
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Ny viden

| fremtiden bliver vores viden om gener og deres betydning stgrre. Det kan betyde, at der kommer ny viden,
som kan have betydning for den sygdom, du unders@ges for. Det kan ogsa ske, efter at din undersggelse
eller behandling er afsluttet. Da dit forlgb formelt set er afsluttet, bestemmer du selv, om du vil kantaktes.
Du skal vide, at et ja til at blive kontaktet om ny viden ikke er ensbetydende med, at der systematisk holdes
gje med dit DNA.

Undersggelsens betydning for slagtninge

Et fund af arvelig sygdom kan have konsekvenser for dig eller andre i familien, der kan have arvet den samme
genforandring. Derfor kan det vaere en god idé at tale med dine naere slgtninge om, hvordan du eventuelt
viderebringer et sadant resultat til dem, allerede fgr du har faet et resultat. Du kan tale med lz2gen om, hvordan
du bedst ger dette.

Opbevaring af genetiske oplysninger og datasikkerhed

Dine genetiske oplysninger opbevares i Nationalt Genom Center. Dine data bliver opbevaret og anvendt
under iagttagelse af den hgjeste grad af sikkerhed. Du kan Izese mere om datasikkerhed og om Nationalt
CGenom Center pa www.ngc.dk.

Nationalt Genom Center er en institution under Sundheds- og Aldreministeriet, og er beliggende pa @re-
stads Boulevard 5, 2300 Kgbenhavn S. Nationalt Genom Center kan kontaktes pa mail: kontakt@ngc.dk,

eller pa telefon: 24 9717 65.

Se desuden boksen pa naeste side.
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Information om opbevaringen af
dine genetiske oplysninger og datasikkerhed

| Sundheds- og Aldreministeriet er der ansat en koncernfalles databeskyttel-
sesradgiver. Databeskyttelsesradgiveren er kontaktpunkt for de registrerede
personer og tilsynsmyndigheden. Databeskyttelsesradgiveren kan kontaktes pa

mail: databeskyttelse@sum.dk.

Dine genetiske oplysninger opbevares i Nationalt Genom Center pa baggrund af
sundhedslovens {j 223 3, jf. bekendtggrelse nr. 360 af 4. april 2019 om Nationalt
Genom Centers indsamling af genetiske oplysninger. Nationalt Genom Center er
underlagt en lovbestemt formalsbegransning, der fastsatter, til hvilke formal
oplysninger, der tilgar Nationalt Genom Center, ma behandles. Det falger saledes
af sundhedslovens § 223 b, at oplysninger der tilgar Nationalt Genom Center,
herunder genetiske oplysninger og oplysninger om helbredsmassige forhold, kun
ma behandles, hvis det er ngdvendigt med henblik pa forebyggende sygdomsbe-
kampelse, medicinsk diagnose, sygepleje, patientbehandling eller forvaltning af
lge- og sundhedstjenester, og behandlingen af oplysningerne foretages af en
person inden for sundhedssektoren, der efter lovgivningen er undergivet tavs-
hedspligt, eller hvis behandlingen alene sker med henblik pa at udfgre statistiske
eller videnskabelige undersggelser af vaesentlig samfundsmaessig betydning, og
behandlingen er ngdvendig af hensyn til udfgrelsen af undersggelserne.

Dine genetiske oplysninger vil saledes blive videregivet af Nationalt Genom Cen-
ter, til sundhedspersoner som led i din behandling, eller til brug for forskning, hvis
du ikke har tilmeldt dig Vaevsanvendelsesregisteret.

Nationalt Genom Center, som en offentlig myndighed, er efter almindelige
forvaltningsretlige regler, arkivlovgivning, mv. forpligtet til at opbevare sagsop-
lysninger, saledes at en sags forlgb kan dokumenteres. Det betyder, at National
Genom Center i almindelighed ikke er berettiget til at slette bestemte oplysnin-
ger, der indgar i en sag. Dette kan normalt kun ske, hvis der er lovhjemmel hertil.
Dette er bl.a. begrundet i, at myndigheder senere - for eksempel i forbindelse
med klager - skal kunne dokumentere, hvad der er passeret i en sag.

Du har efter databeskyttelseslovgivningen en rekke rettigheder i forhold til
Nationalt Genom Centers behandling af oplysninger om dig. Du har f.eks. ret til at
faindsigt i de oplysninger, som Nationalt Genom Center behandler om dig, samt en
raekke yderligere oplysninger. Du kan |se mere om dine rettigheder i Datatilsynets
vejledning om de registreredes rettigheder, som du finder pa www.datatilsynet.dk.
Hvis du vil ggre brug af dine rettigheder skal du kontakte Nationalt Genom Center.
Du har ret til at indgive en klage til Datatilsynet, hvis du er utilfreds med den made,
Nationalt Genom Center behandler dine personoplysninger pa. Du finder Datatilsy-

nets kontaktoplysninger pa www.datatilsynet.dk.
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Din selvbestemmelsesret i forhold til forskning

Dine genetiske oplysninger anvendes til din udredning og/eller behandling, men kan ogsa inddrages i forsk-
ningsprojekter efter godkendelse af relevante myndigheder, f.eks. det videnskabsetiske komitésystem.

Nar dine genetiske oplysninger bruges i forskning, medvirker du til, at der skabes ny viden om behandling til
gavn for fremtidens patienter.

Du tager selv stilling til, om resultaterne fra analysen ma bruges til formal, der raekker ud over din egen
behandling og formal, der har en umiddelbar tilknytning til din behandling. Formal, der er umiddelbart til-
knyttede din behandling kan f.eks. vaere kvalitetssikring, metodeudvikling eller undervisning af sundheds-
personer pa behandlingsstedet.

Du bestemmer altsa selv, om dine oplysninger ma bruges til f.eks. sundhedsforskning. Hvis du ikke @nsker, at
dine oplysninger skal bruges til forskning, skal du tilmelde dig Vaevsanvendelsesregisteret angaende gene-
tiske oplysninger i Nationalt Genom Center. Det kan du ggre via borger.dk med dit NemID eller pa en blanket,
som du far udleveret eller kan hente pa Nationalt Genom Centers hjemmeside www.ngc.dk. Der kan du ogsa
l@se mere om Vaevsanvendelsesregisteret.

Du skal vaere opmaerksom pa, at anvendelse af dine genetiske oplysninger i forbindelse med forskning sker
efter de regler, der glder for forskning. Det betyder bl.a. at de valg, som du har truffet om tilbagemelding
om sekundaere fund pa samtykkeblanketten, ikke galder for eventuelle fund, som findes i forbindelse med
forskning. | praksis er det sadan, at du kun vil kunne fa tilbagemelding om eventuelle sekundzere fund, som
geres i forbindelse med forskningsprojekter, hvis de er af vaesentlig sundhedsmassig betydning og tilbage-
melding giver mulighed for at forebygge eller behandle sygdommen.

Kontaktoplysninger

Hvis du har spgrgsmal eller gnsker at ®ndre dit samtykke, er du meget velkommen til at kontakte dit be-
handlingssted.

7/8


http://www.ngc.dk

77

]
@restads Boulevard 5 T +4572 269000
N ATI 0 N A LT 2300 Kgbenhavn S M kontakt@ngc.dk

GENOM CENTER Bygning 223, opgang C W www.ngc.dk


mailto:kontakt%40ngc.dk?subject=
http://www.ngc.dk

