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Indledning og baggrund for udarbejdelse af guideline

De arvelige gjensygdomme omfatter en heterogen gruppe af lidelser med synsnedsattelse,
der regnes for den hyppigste arsag til sveaert synshandikap hos b@grn og unge mennesker, og
dermed bergrer mange patienter og familier i Danmark. Tilstandene har hidtil ikke kunnet
behandles, men nu er behandling med genterapi for RPE65-relateret retinal dystrofi taget i
klinisk brug i Danmark, som den allerfgrste genetisk-baserede terapi. Bdde i Danmark og i
udlandet er mange kliniske behandlingsforsgg med genterapi desuden i gang og langt
undervejs for andre gener relateret til arvelige gjensygdomme. Det forventes derfor, at der i
lgbet af den naeste arraekke bliver mulighed for at tilbyde endnu flere patienter behandling i
klinisk regi.

Dansk Familiearkiv for Arvelige @jensygdomme (Familiearkivet) er en database, som
indeholder informationer om familier, hvori der forekommer en genetisk betinget gjenlidelse.
Familiearkivet er oprettet i 1982 ved den davaerende Statens @jenklinik, pa initiativ af
administrerende overlaege Thomas Rosenberg. Arkivet drives nu af Afdeling for @jen-
sygdomme under Rigshospitalet. Retinitis Pigmentosa registeret (RP-registeret) er et arkiv for
alle patienter med arvelige nethindesygdomme der omfatter bade tappe og stave og er af
praktiske formal lagt under Familiearkivet.

Familiearkivet har tre hovedformal.

1. Atyde service for laeger, som har en konkret person/familie i behandling og herved
bidrage til hurtig diagnose og forbedret radgivning af personer med arvelig gjensygdom
(se mere om dette under afsnit “udlevering af oplysninger fra Familiearkivet”).

2. Forskning og udvikling vedr. arvelige gjensygdomme med henblik pa gget kendskab til
udbredelse, sygdomsmanifestationer, sygdomsmekanismer.

3. At fungere som mellemled mellem personer med veldefineret arvelig gjensygdom og et
hastigt stigende antal behandlingsforsgg. Dette for at sikre, at danske patienter og
familier med arvelige gjensygdomme fra hele landet kan informeres om og gives
mulighed for deltagelse i fremtidige behandlinger bade i forsgg og i klinisk regi.

Nedenfor skitseres retningslinjerne for indmeldelse i Familiearkivet. Vi gnsker at beskrive for
hvilke patienter indsendelse af oplysninger er relevant, og definere arbejdsgangen for
indmeldelsen.



Indmeldelse i Familiearkivet

Indmeldelseskriterier

Arvelig gjensygdom (bade non-syndromisk og syndromisk) som er genetisk verificeret

Arvelig gjensygdom (bade non-syndromisk og syndromisk) hvor der er pavist suspekte
genetiske fund i relevante gener i forhold til faenotypen, fx en variant af usikker
betydning eller en enkelt sygdomsdisponerende variant i et gen forbundet med
autosomal recessiv sygdom

>2 afficerede familiemedlemmer med gjendiagnose der vurderes at vaere arvelig med
monogen arsag, men som ikke er genetisk verificeret.

Enkeltpersoner med klinisk diagnose af arvelige nethindelidelser som forventes at
omfatte bade tappe og stave uden fund af genetisk arsag (Dette var tidligere RP-
registeret som nu er del af Familiearkivet. Diagnoser: Retinitis pigmentosa, Leber
kongenitte amaurose, Choroideremia, tap-stav dystrofi, Usher syndrom, Spielmeyer-
Vogt, Bardet-Biedl syndrom, vitreoretinal dystrofi)

Familiearkivet skal orientere i fglgende situationer:

- Nydiagnosticerede (indmeldelse)
- /Z&ndring af den klinisk diagnose
- Nye genetiske fund

- Nyt afficeret familiemedlem i allerede kendt familie

Hyppigste gjengenetiske diagnoser

Nethindelidelser: Retinitis pigmentosa, Leber kongenitte amaurose, Stargardt,
Choroideremia, tap-dystrofi, tap-stav dystrofi, Akromatopsi, Kongenit stationzer
natteblindhed, Best sygdom, Usher syndrom, Bardet-Bied| syndrom, Spielmeyer Vogt

Albinisme
Vitreoretinal dystrofi, Stickler syndrom

Optikus atrofi: Lebers herediteere optikus atrofi, Dominant Optikus atrofi (Kjaers optikus
atrofi)

Kongenit Katarakt
Kongenit glaukom, Corneal dystrofi, Ectopia lentis

@jenmisdannelser: aniridi, microftalmi, anoftalmi, colobom



Information i Familiearkivet

Familiearkivet rummer registrering af mere end 47.000 individer fordelt pa omkring 2800
familier. For hver registreret person er der samlet oplysninger om diagnose, arvegang, gen(er)
og fundne sygdomsdisponerende variant(er) samt demografiske oplysninger, fx om fgdesogn,
kvinders pigenavn mm. Individoplysningerne er samlet i stamtrzeer, der viser arvegang og
relationer til gvrige afficerede og uafficerede familiemedlemmer.

Information der som minimum bedes sendt til registret:
- Klinisk diagnose, inklusive kopi af journaloplysninger fra gjenundersggelse

- Information om eventuelle andre afficerede familiemedlemmer (navn, fedselsdato,
diagnose og slaegtskab)

- Genetiske fund (Gen, nukleotidaendring, evt. aminosyreandring, klassifikation,
metode/laboratorie, dato), gerne med kopi af det genetiske svar

Optagelse i Familiearkivet

Det anbefales, at patienten orienteres om optagelsen i Familiearkivet, og at patienten giver
mundtligt samtykke, men dette er ikke et juridisk krav. Dette star naermere beskrevet i data-
godkendelsen som findes via Videnscenter for Dataanmeldelser.

Leeger kan henvise ved at sende journaloplysninger (gerne sa detaljerede som muligt og gerne
med fotografisk dokumentation/elektrofysiologisk dokumentation hvis muligt) til Familie-
arkivet pa Kennedy Centret. Oplysninger om afficerede familiemedlemmer (fx mormor, fars
feetter John fgdt 1923 etc.) og oplysninger om eventuelle genetiske fund er vigtige at
medsende. De fleste behandlingstiloud gar pa specifikke gener/varianter, sa hvis der er en
kendt genetisk arsag, er det vigtigt at sende oplysninger om dette.

Muligheder for indmeldelse:

- Personer kan selv sende forespgrgsel via sikker mail til Familiearkivet (findes via
nedenstaende link)

- Leegen sender kliniske og genetiske oplysninger direkte til registret via sikker
forbindelse som kan findes pa hjemmesiden
https://www.rigshospitalet.dk/afdelinger-og-

klinikker/hovedorto/oejensygdomme/kontakt/Sider/kontakt-afdeling-for-

oejensygdomme.aspx

Der er altid mulighed for fgrst at sende forespgrgsel til Familiearkivet, for at fa oplyst om
patienten/familien allerede er oprettet med opdateret information. Spgrgsmal kan rettes til
sekreteer for Familiearkivet — kontaktoplysninger fremgar pa samme hjemmeside som
indmeldelsesoplysninger angivet ovenfor.
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Udlevering af oplysninger fra Familiearkivet

Adgang, registrering og opslag i Familiearkivet er kun abent for sundhedsfagligt personale

med seerlig autorisation.

Enhver, som er optaget i Familiearkivet, har ret til oplysning om hvilke data, der findes
registreret om vedkommende selv, ligesom det er en ret at fa sine oplysninger slettet. Dette
sker ved skriftlig henvendelse til Familiearkivet (samme link til kontaktoplysninger ovenfor).

Det kan veere relevant inden der foretages genetisk udredning af en patient at forespgrge om
familien allerede er kendt i Familiearkivet. Leeger, som har den pagaldende patient i
behandling, kan fx fa oplysning om diagnose i familien og om hvorvidt, der er pavist en kendt
genetisk arsag i familien, uden at oplysningen er personhenfgrbar.

Der kan ikke udleveres personhenfgrbare oplysninger om andre individer i en familie end om
den person, som den pagaldende laege har i behandling.

Forskere hvis projekt er godkendt af Datatilsynet, Videnskabsetisk komité og Styregruppen
for Familiearkivet kan opna adgang til data som specificeret i den godkendte projekt-
beskrivelse. Familiearkivet har udarbejdet en seerlig blanket til ansggning om adgang til data
i forbindelse med projekter.

Datagodkendelse

Dansk Familiearkiv for arvelige @jensygdomme er godkendt af Datatilsynet under Region
Hovedstadens paraplyanmeldelse for patientbehandling. Godkendelsen findes via Videns-
center for Dataanmeldelser
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