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Formal

Baggrunden for dette arbejde er et gnske fra Dansk Selskab for Medicinsk Genetik
(DSMG) om opdaterede retningslinjer vedrgrende genetisk udredning og radgivning med
udgangspunkt i den tidligere rapport 'Praktiske retningslinjer for og kvalitetssikring af
genetisk udredning og radgivning’ fra 2009 og nyeste litteratur pa omradet.

Genetisk udredning og radgivning er et kerneelement i klinisk genetik og omfatter selve
den genetiske udredning og testning, men ogsa risikovurdering, radgivning af patient
og/eller familiemedlemmer samt ivaerksaettelse af forebyggelse og behandling. Formalet
med denne rapport er at deekke elementerne i den genetiske radgivnings- og udrednings-
proces og dermed bidrage til at sikre et optimalt patientforigb.

Der findes flere nationale og internationale retningslinjer indenfor de forskellige sygdoms-
grupper, men der er fa publicerede overordnede retningslinjer vedrgrende den genetiske
radgivning.

Denne rapport omhandler de praktiske aspekter ved genetisk udredning og radgivning.
Den tager afseet i savel den tidligere guideline "Praktiske retningslinjer for og kvalitets-
sikring af genetisk udredning og radgivning” fra 2009 (https://dsmg.dk/kliniske-

guidelines/dsmg-guidelines/), beskrivelse af genetisk radgivning i den danske laerebog
“Medicinsk Genetik” fra 20222 samt international litteratur og guidelines, herunder Human
Genetics Society of Australia (www.hgsa.org.au) og European Society of Human Genetics

(www.eshg.org og www.eurogentest.org). Kvalitetssikring inden for genetisk radgivning er
ikke deekket af denne rapport.

Nuvaerende rapport har veeret i hgring 08.11.2022 til 12.12.2022.

Indledning

Genetisk radgivning defineres oftest som en proces, der skal hjeelpe patienten til at forsta
og tilpasse sig de medicinske, psykologiske og familizere konsekvenser af en given
genetisk tilstand. Denne proces omfatter:

e Fortolkning af anamnese og familieanamnese med det formal at estimere risikoen
for en given tilstand.

e Information om arvegang, genetisk test, sygdomshandtering, forebyggelse,
ressourcer og forskning.

e Radgivning med henblik pa at facilitere beslutningstagning pa et informeret
grundlag og tilpasning til en given risiko eller tilstand.2


http://www.eshg.org/

Specielt for genetisk radgivning er, at patientgruppen omfatter bade syge og raske mulige
risikoindivider samt at en genetisk udredning kan fa betydning for familiemedlemmer. Alle
aldersgrupper er repreesenteret, og der er tale om et bredt spektrum af sygdomme og
syndromer, som er, eller mistaenkes at veere, genetisk betinget.

Mulighederne for genetisk udredning er hastigt stigende i takt med ny viden, ligesom de
anvendte metoder og teknikker er i rivende udvikling. Der er derfor behov for, at der ved
genetisk radgivning tages hgjde for denne nye viden, men ogsa for det stigende antal
varianter af ukendt betydning og sekundaere fund, der falger med mere omfattende
genetiske analyser.

Formalet med generelle retningslinjer for genetisk udredning og radgivning er, at sikre et
feelles grundlag for radgivning af patienter pa tveers af landets genetiske afdelinger.
Denne rapport kan tillige veere til inspiration for klinikere i andre specialer og give indsigt i
hvordan et genetisk udredningsforlgb kan tilrettelaegges.

Rapporten er opbygget kronologisk svarende til det typiske patientforlgb i et genetisk
ambulatorium.

Henvisning og visitation

Genetisk udredning og radgivning foregar primaert pa de seks afdelinger for klinisk genetik
i Danmark beliggende i Aalborg, Aarhus, Vejle, Odense, Roskilde og Kgbenhavn.
Udredningsforlgb varetages af afdelingernes lzeger samt genetiske vejledere. For speci-
fikke patientgrupper indgar genetiske analyser i sygdomsudredningen, og de ordineres
derfor ogsa af klinikere i andre specialer, som f.eks. onkologi, paediatri og kardiologi, med
mulighed for konference med klinisk genetiker evt. som led i MDT- konference.

Afdelingerne for klinisk genetik modtager henvisninger fra alment praktiserende leeger,
andre praktiserende speciallaeger og kliniske afdelinger. Arsagen til henvisning er typisk
mistanke om en tilstand, eller disposition til en tilstand, der er arvelig eller hvor en
vaesentlig andel af aetiologien er genetisk. | nogle tilfelde har patienten den pagaeldende
tilstand. | andre tilfaelde er den henviste person rask, men gnsker at kende sin risiko for
udvikling af sygdom. Genetisk udredning har i stigende omfang behandlingsmaessig
konsekvens, fx ift. valg af udrednings- eller behandlingsmodalitet inden for flere former for
cancerdispositionssyndromer, valg af antiepileptika for patienter med visse former for
arvelig epilepsi og genterapi for RPE65-associeret retinitis pigmentosa.

Henvisningerne visiteres typisk af en specialleege, der vurderer hvilket ekspertniveau, der
er behov for, og hvem der skal varetage udredningen. Nar den genetiske afdeling har
modtaget en henvisning, sendes et brev til patienten (typisk via digital post). Brevet
indeholder bl.a. information om tid til farste konsultation, og hvordan denne vil forega, fx
ved fremmg@de i ambulatoriet eller som video- eller telefonkonsultation.



Genetisk udredning og radgivning

Ved den genetiske udredning og radgivning forsages det afklaret, hvorvidt der forekommer
tilstande med mulig genetisk disposition i familien. Patienten informeres om tilstanden og
handlemuligheder samt den genetisk betingede risiko.

Formalet er, at den enkelte patient opnar tilstraekkelig viden til at treeffe valg vedrerende
egen sygdomsrisiko.? Det er szerligt gaeldende for genetisk udredning, at det ofte er
relevant at involvere familiemedlemmer, der ikke selv har sggt genetisk radgivning.

Den genetiske udredning omfatter bl.a. forventningsafstemning, indhentning af relevante
oplysninger fra patienten og evt. familiemedlemmer, optegning af stamtrae, opdatering af
fagpersonens egen teoretiske viden og evt. ivaerksaettelse af yderligere udredning i form af
kliniske og/eller parakliniske undersggelser (genetisk analyse, billeddiagnostik, henvisning
til anden speciallzege m.v.) samt indhentning af relevant samtykke.

En vigtig del af laegens/den genetiske vejleders opgave er forberedelse og gennemgang af
relevant materiale (f.eks. journalmateriale og litteratur), sa den videre udredning
tilrettelaegges sa hensigtsmaessigt som muligt.

Der bar lzegges veegt pa fglgende:

e Samtykke skal foreligge forud for indhentning af oplysninger pa patientens
familiemedlemmer.

e Stamtreeet, der er et vaesentligt vaerktaj, omfatter indhentning af oplysninger om
slaegtninge, i det omfang det er relevant for problemstillingen. Stamtraeet sikrer
overblik over mulige nedarvningsmgnstre og letter vurderingen af hvilke
familiemedlemmer, resultatet af den genetiske udredning kan have betydning for.
DSMG’s guideline “PASS faellesinstruks” kan med fordel benyttes
(https://dsmq.dk/kliniske- guidelines/dsmg-quidelines/).

e Diagnoser hos patienten eller familiemedlemmer sgges verificeret/valideret, hvis
de er relevante for estimering af patientens risiko.

e Laegen/den genetiske vejleder har opdateret viden om den tilstand som
udredningen omhandler. Da feltet er i hastig udvikling, og radgivningen ofte
omhandler sjeeldne og komplekse problemstillinger, bar der altid veere
opmeerksomhed pa, at radgivningen baserer sig pa den nyeste viden.

Pa de klinisk genetiske afdelinger findes retningslinjer for de praktiske forhold vedrgrende
ovenstaende og der vil typisk veere udarbejdet samtykkeerklaeringer.



Farste konsultation

Konsultationen skal forega i et uforstyrret miljg, og bar forega pa patientens modersmal
eller et sprog patienten behersker godt. Alternativt bar der tilbydes professionel tolke-
bistand. De fysiske rammer skal tillade, at der kan foretages klinisk undersggelse. Barn,
demente eller inhabile patienter, skal altid undersages under tilstedeveerelse af foraelder/
veaerge, idet disse patienter kraever saerlig omsorg.

Konsultationen bgr afstemmes efter patientens forventninger, baggrund og gnsker. Der
kan veere behov for flere konsultationer athaengigt af problemstillingens kompleksitet,
og/eller henvisning til andre relevante fagpersoner. Informationen bar formidles pa en
imgdekommende, men neutral made, hvor bade muligheder og begraensninger diskuteres.
| radgivningen af patienten er det afgarende at respektere den enkeltes autonomi, og
hjeelpe patienten med at traeffe den beslutning, der er bedst for vedkommende. Der
arbejdes i den forbindelse med to begreber, der er veerd at kende til: Non-direktiv
radgivning og feelles beslutningstagning.?

Princippet ved non-direktiv radgivning er, at information formidles neutralt, hvorefter det er
op til den enkelte patient selv at traeffe sit valg. Det er vaesentligt at sikre sig, at patienten
forstar informationen, da dette er en forudsaetning for at kunne traeffe en informeret beslut-
ning. Det har tidligere veeret opfattet som et ideal, at den genetiske radgivning skulle veere
non-direktiv, og det bar fortsat bestraebes, at patienten traeffer sine egne beslutninger,
men der er med tiden sket en udvikling mod en mere helhedsorienteret forstaelse af, hvor-
dan patientens muligheder diskuteres.3* Ved faelles beslutningstagning, der indeholder
deling af information mellem laegen og patienten, tages i hgjere grad udgangspunkt i
patientens gnsker og overvejelser. Fordele og ulemper afvejes sammen med patienten
med henblik pa at afklare den bedste Igsning for vedkommende.58 Beslutningen er fortsat
patientens egen, men gennem samtale og radgivning er patienten ikke alene om ansvaret
for beslutningen. Det er en forudseetning, at leegen er opmaerksom pa ikke at lade egne
holdninger farve radgivningen, og at den enkeltes autonomi respekteres.’

Det er vigtigt at informere om evt. begraensninger ved den aktuelle viden og at der er
mulighed for ny vurdering pa et senere tidspunkt. Elementer som kan indga i fgrste
konsultation er:

e Fastsaettelse af rammerne for konsultationen. Planen for konsultationen
afstemmes tidligt, med hensyntagen til patientens behov og forventninger.

e Indsamling af supplerende oplysninger efter samtykke. Det er vigtigt at veere
opmaerksom pa, at oplysninger om den enkelte er fortrolige, ogsa over for
familiemedlemmer.



Verificering af diagnoser ved grundig anamneseoptagelse og objektiv
undersggelse. Henvisning til yderligere udredning og undersggelser, hvis dette
sk@nnes ngdvendigt.

Information om den genetiske tilstands arsag, arvegang, forleb, komplikationer,
behandlingsmuligheder og kontrolprogrammer. Herudover hvor patienten kan
sgge yderligere viden, fx via www.sundhed.dk, patientforeninger mv.

Risikovurdering, der kan foretages pa baggrund af empiriske data, arvegang,
stamtraesinformationer og/eller individuelle testresultater. Vurderingen bgr
fremleegges pa en made, der bedst muligt sikrer forstaelse hos patienten, og man
kan derfor med fordel beskrive en risiko pa flere forskellige mader (fx figur, tabel,
procent m.v.).812 | flere situationer vil man ferst lave risikovurderingen ved den
efterfglgende konsultation, fx efter der er foretaget genetisk analyse.

Radgivning om tilstandens betydning for patienten og familien, herunder de
emotionelle, psykosociale og sociale implikationer, muligheder for
forebyggelse/behandling og preenatal diagnostik, herunder
preeimplantationsgenetisk testning (PGT). De genetiske problemstillinger har ofte
stor betydning for patienten og familien, og det er derfor vigtigt, at de psykologiske
aspekter anerkendes under konsultationen.

Stillingtagen til evt. genetisk analyse. Afhaengigt af problemstillingen, kan det veere
hensigtsmaessigt at informere patienten om typen af genetisk analyse, herunder
begreensninger og konsekvenser af et givet resultat. Hvis relevant, drgftes risiko
for pavisning af variant af ukendt klinisk betydning (VUS) og sekundeere fund. Ved
omfattende genetiske analyser skal der foreligge skriftligt samtykke
(https://ngc.dk/blanketter-og-vejledninger). Typen af test, dvs. om der er tale om
diagnostisk test, praediktiv test eller anleegsbaererundersggelse, er vaesentlig for,
hvilken betydning resultatet har for patienten selv og for gvrige
familiemedlemmer.” En diagnostisk test anvendes til at bekreefte en misteenkt
diagnose eller ekskludere differentialdiagnoser. Afhaengigt af misteenkt diagnose
kan der f.eks. rekvireres enkeltgenanalyse, analyse af genpanel, exom- eller
genomsekventering. Praediktiv genetisk test anvendes til at undersage, hvorvidt en
patient har arvet familiens genetiske variant. Anlaegsbaererundersggelse anvendes
til at afklare, om patienten beaerer en variant, der medfgrer gget risiko for den givne
sygdom i naeste generation. Informationen bgr derfor malrettes den konkrete
problemstilling. Der henvises til guidelines udarbejdet af DSMG vedrgrende
anlaegsbeererundersggelse for autosomal recessive sygdomme, gentest af barn
og preediktiv genetisk test ved sent debuterende sygdomme
(https://dsmg.dk/kliniske-quidelines/dsmg-quidelines/).



http://www.sundhed.dk/
https://dsmg.dk/kliniske-guidelines/dsmg-guidelines/

Information om forventet svartid og aftale om hvordan patienten skal modtage
svaret pa undersagelsen (fysisk fremmgde, virtuel kontakt eller skriftligt svar).
Patienter, der risikerer at fa pavist en alvorlig sygdomsdisponerende genvariant,
anbefales som udgangspunkt svar ved fysisk fremmgde. Hvis relevant, tilbydes
genetisk radgivning til familiemedlemmer.

Efterfalgende konsultation(er)

Der er ofte behov for en efterfalgende konsultation, fx til svarafgivelse pa en genetisk
analyse eller opfelgning pa afsluttet udredning af andre familiemedlemmer. Ved den
efterfalgende konsultation kan den genetiske vurdering fra den fgrste konsultation typisk
konkretiseres.

Nedenstaende elementer kan indga i konsultationen:

Information om resultatet af den genetiske udredning. Veer opmaerksom pa den
umiddelbare fglelsesmaessige reaktion pa resultatet af udredningen.

Risikovurdering (eller kvalificering af denne hvis den allerede er foretaget ved
farste konsultation) pa baggrund af analyseresultatet, empiriske data, arvegang og
stamtraesinformationer, hvis relevant. Se i gvrigt tidligere afsnit vedr.
risikovurdering.

Information om den genetiske tilstands arsag, arvegang, forlab, komplikationer og
evt. behandlingsmuligheder/kontrolprogrammer efter behov. Det er her vigtigt at
vaere opmaerksom pa saerligt emotionelle, psykosociale og sociale implikationer
bade for patienten og for familien. Hvis det er relevant, kan informationen
suppleres med udlevering af en patientinformationsfolder eller henvisning til
tilsvarende information pa internettet. | nogle tilfaelde kan der etableres kontakt til
en relevant patientforening. Det kan i nogle tilfeelde veere hensigtsmaessigt at
gengive relevant information i et resumébrev til patienten. Det kan fx veere tilfeeldet
hvis informationen er kompleks og/eller den farst skal bruges senere i livet i
forbindelse med henvisning til kontrolprogram eller ifm. reproduktion. Ikke sjeeldent
er det hensigtsmeessigt at foresla sadanne patienter, at de bliver genhenvist mhp.
fornyet genetisk radgivning, nar de naermer sig den alder hvor dispositionen har
klinisk konsekvens.

Information om muligheden for praenatal diagnostik, herunder PGT: for nogle
patienter gives denne information bedst i en anden konsultation med deltagelse af
partner.



e Plan for udredning af familiemedlemmer: i nogle tilfaelde er det relevant at sende
patienten et 'familiebrev’, indeholdende informationer om muligheden for at blive
henvist til genetisk radgivning, som kan distribueres til relevante
familiemedlemmer. Som udgangspunkt informerer patienten selv sine slaegtninge
om betydningen af den genetiske udredning samt muligheden for henvisning til
genetisk radgivning. | helt ekstraordinzere tilfeelde kan laegen kontakte
familiemedlemmer uopfordret (se DSMG'’s guideline vedr. uopfordret kontakt til
risikopersoner i familier med genetisk sygdom: https://dsmg.dk/kliniske-

guidelines/dsmg-guidelines/).

e Efter konsultationen henvises patienten til relevant(e) kontrolprogram(mer). Der
sendes epikrise til egen laege og hvis det er relevant, orienteres andre
behandlende lzeger om resultatet af den genetiske udredning. Der indberettes til
relevante registre.

Opfelgende konsultation

Har patienten faet en besked, der afggrende sendrede dennes viden om patientens eller
familiens risiko for alvorlig sygdom eller prognose, kan det til tider veere hensigtsmeessigt
med en opfalgende konsultation 3-12 maneder efter sidste konsultation. Formalet med
konsultationen er at besvare eventuelle spgrgsmal, der matte vaere tilkommet i den tid,
hvor patienten har skullet veenne sig til at leve med den nye viden og har haft mulighed for
at tale med sine familiemedlemmer.


https://dsmg.dk/kliniske-guidelines/dsmg-guidelines/
https://dsmg.dk/kliniske-guidelines/dsmg-guidelines/
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