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Indledning:
Neurodegenerative sygdomme er en feellesbetegae ruppe sygdomme, som primaert
medfgrer neurondgd, herunder Huntingtons arvelige demenssygdomme,

uhelbredelige.

Praediktiv gentest ved sent de Jenerative sygdomme har altid rummet

se Network), benavnt ‘Genetic Testing and Counselling” Working Group med
medlemmer zesenterende 12 europaiske lande (4).
Da der sdledes er udarbejdet opdaterede europeaeiske guidelines vedr. HS, er det

arbejdsgruppens opfattelse, at naervaerende guidelines primaert skal ses som et supplement

hertil og ikke traede i stedet for disse.

Baggrund for at sgge preediktiv gentest:

Baggrunden for at risikoindivider sgger genetisk radgivning mhp preediktiv gentest for HS eller

andre sent debuterende neurodegenerative sygdomme er ofte et behov for at fa afklaret sin



status for bedre at kunne planlaegge sit liv, i forbindelse med reproduktive beslutninger eller
ved bekymring for begyndende symptomer.

Der har hidtil ikke veeret behandlingsmaessige implikationer af praediktiv gentest ved denne
gruppe af sygdomme. Det ma imidlertid forventes, at praediktiv gentest i fremtiden i tiltagende
omfang kan fa behandlingsmaessige konsekvenser. Dette far konsekvenser for disse og de
refererede guidelines.

Flere af sygdommene er karakteriseret ved udtalt genetisk heterogenitet. Det ma i disse

test er stillet en

guidelines forudseettes, at der inden eventuelle overvejelser om preaediktiv

sikker molekylaergenetisk diagnose i familien.

Guidelines:

Nedenstaende forslag til retningslinjer for genetis

vejledende arbejdsredskab:

1. Inden praediktiv gentest for sent debuterey tive sygdomme, er det som

ved praediktiv gentest generelt afggrendg grundig praetest genetisk radgivning.
Radgivningen bgr varetages af en spedia : ge i eduddannelse i klinisk genetik eller af
en leege med specialviden i neur eret samarbejde med speciallaege i klinisk
genetik, jvf. pkt. 6.
Ved denne radgivning skal udred forlgbet skitseres. Der informeres om de typiske kliniske

manifestationer ved sy, ng og ikke mindst fordele og ulemper ved praadiktiv

praediktive veerdi i testen forklares.

uligheder i forbindelse med eventuelle reproduktive

verificeres

3. Det skal i videst muligt omfang sikres, at beslutningen om praediktiv gentest er personlig og

ikke drevet af andre.

4. Praediktiv gentest bgr ikke tilbydes mindredrige (<15 &r), sa laenge det ikke far
forebyggelses- eller behandlingsmaessige konsekvenser. Personer, der er fyldt 15 ar, kan selv

give samtykke til undersggelse jf. Sundhedslovens afsnit III, kapitel 5, § 17(5). I givet fald



skal foreeldremyndighedens indehaver tillige informeres og inddrages i den mindredriges

stillingtagen.
5. Hvis efterkommere til 50 % risikoindivider, som ikke har gnsket deres status afklaret,
efterspgrger praediktiv gentest, bgr radgiveren tilbyde dette, under hensyn til den samlede

families situation.

6. Det bgr tilstraebes, at radgivningen varetages i et tvaerfagligt team, best3dende, af

speciallaeger i klinisk genetik, neurologi og psykiatri samt psykolog.

8. Praenatal diagnostik bgr kun tilbydes, nar parr ver, at d asker at afbryde

graviditet med foster, som har f3et pavist sygdomsa oblemstillingen bagr derfor
diskuteres grundigt igennem med parret, sa ko ventuel undersggelse er afklaret,

inden de tilbydes undersggelsen.

9. Med mindre der er tale om saerlige r ‘eks. en aktuel graviditet, bgr der g
minimum en maneds betaenknin : de genetisk rédgivning, inden beslutning
om praediktiv gentest tages. ’ at der er tale om et reelt og velovervejet

informeret valg.

af oplysninger vedr. rddgivningsforlgbet skal altid forudgas af samtykke fra
patienten (5).

12. Laboratorier, som tilbyder praadiktiv gentest, skal deltage i relevante

kvalitetssikringsprogrammer og stile mod certificering/akkreditering.
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