Identifikation av nya orsaker till séllsynta genetiska sjukdomar —
en nationellt koordinerad multicenterstudie

®
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Information till forskningspersoner som fyllt 11 ar men inte 18 ar om
deltagande i studien Identifikation av nya orsaker till séllsynta genetiska
sjukdomar

Vi fragar dig om du vill vara med i forskningsstudien Identifikation av nya orsaker till séllsynta
genetiska sjukdomar. Studien forsoker hitta nya orsaker till sjukdom hos individer med
séllsynta diagnoser (sjukdomar eller tillstand som finns hos fa personer) och studera dessa
tillstand. | det har dokumentet far du information om studien och om vad det innebar att
delta. Vill du vara med kan du beratta det for dina féraldrar och skriva ditt namn pa ett papper.
Da vet vi att du vill vara med. Det ar egentligen dina féraldrar som bestammer om du far vara
med eller inte — men dina foraldrar maste lyssna pa vad du vill.

Vad ar det for projekt och varfor vill ni att jag ska delta?

Det hander mycket inom utvecklingen av nya tekniker och metoder for undersdkning av
arvsmassa eller DNA. Pa senare ar har det blivit mojligt att underséka hela manniskans
arvsmassa, alla kromosomer och alla gener, i en enda undersokning. Med denna metod kan
man diagnostisera genetiska sjukdomar (dvs. sjukdomar som beror pa férandringar i
gener/kromosomer i arvsmassan) av olika slag. Dessa nya tekniker har gjort det lattare att
stalla ratt diagnos, bedéma om en sjukdom ar arftlig, och i vissa fall dven ge vagledning vid val
av behandling. Det ar fortfarande mycket som &r okant kring hur olika genetiska varianter kan
leda till sjukdom. Framsta syftet med att erbjuda Dig att delta i forskningsstudien ar att forsoka
faststalla Din diagnos och att anvdnda informationen fran utredningen fér forskning om
kopplingen mellan gener och sallsynta sjukdomar.

Hur gar studien till?

Genetiska analyser

Forst gors en utredning, bla underséker man dig och gor olika laboratorieanalyser for att stalla
diagnos pa din sjukdom. Kan man inte hitta orsaken kan man, om man vill, vara med i detta
forskningsprojektet. Vi kommer da att pa nytt titta pa den genetiska analys som vi gjort
tidigare och titta pa gener som vi annu inte vet sa mycket om.

For undersdkningen anvands de prover som tagits tidigare sa vi behover inte fa ett nytt
blodprov i detta skede. Det kan vara arvsmassa (DNA) som oftast tas ur ett blodprov men
ibland fran t.ex hud, saliv eller vavnad som tagits bort vid en biopsi eller operation. Ibland kan
inte de genetiska analyserna direkt forklara varfor sjukdomen uppkommit och da behéver vi
kanske fraga dig om ett nytt prov for att undersdka med andra metoder och i andra vavnader.
Ofta ar det ett vanligt blodprov som tas i armvecket, men det kan ocksa vara att man behéver
en mycket liten hudbit som i sa fall tas vid ett ldkarbesok efter bedovning.

For att tolka den genetiska informationen kommer vi dven att behova ldsa i Din journal och
ibland behover vi géra en ny kroppsundersokning.



Studie av studiedelatagarnas upplevelser av beslutsprocess och néjdhet

En annan del av studien ar att undersoka hur Din och/eller dina foréldrar tycker om sattet vi
jobbat for att hitta orsaken till din sjukdom. Alla kommer inte att vara med i denna del av
studien.

De som deltar kommer att fa svara pa en del fragor bade fore och efter de har fatt information
om studien. Vi fragar hur Du och dina féraldrar fattat era beslut avseende utredningen med att
titta pa hela arvsmassan och om ni varit néjda med informationen och vagledningen. Vi
kommer inte att veta att det &r just du som svarat pa fragorna fér namn och personnummer ar
inte med nar vi tittar pa svaren.

Mojliga foljder och risker med att delta i studien

Ditt deltagande i studien kan leda till att vi kommer fram till en genetisk diagnos hos Dig. En
korrekt diagnos pa genniva kan bidra till att férutsaga sjukdomsférloppet, paverka val av
behandling och kontrollprogram samt gor det mojligt att vardera risken for andra
familjemedlemmar.

Det ar ovanligt men mojligt att vi vid analysen hittar en forandring som medfor risk for en
annan sjukdom dn den som vi undersokt hos dig.

Risken for att data kan sparas tillbaka till Dig ar valdigt liten eftersom ditt namn eller
personnummer inte delas och kommer under inga omstandigheter att publiceras i 6ppna
databaser, utan all datahantering kommer att ske lagenligt och med den sdkerhet som
informationen kraver.

Vad hiander med mina uppgifter?

Vid analysen av arvsmassan fran ditt prov jamférs den med arvsmassa fran andra personer,
bade friska och sjuka. For att kunna gora detta lagras alla undersékta personers DNA-
sekvenser i databaser som forskare och diagnostiska laboratorier kan anvanda som
jamforelsematerial. Projektet kommer ocksa att samla in och registrera detaljerad information
om Din sjukdom, t.ex DNA-sekvenser, journaluppgifter om diagnos och sjukdomssymptom,
rontgenundersokningar och provsvar. For identifiera andra individer med mutationer i samma
gen kommer resultaten av de genetiska analyserna tillsammans med information om diagnos
och annan information fran Din journal att delas med internationella databaser som moter
hogt stallda krav pa sédkerhet.

Om vi i studien lyckas hitta nya sjukdomsmekanismer vill vi gdrna rapportera detta i
vetenskapliga tidskrifter tillsammans med viktig klinisk information. Ibland kan det ocksa vara
av stort varde att i en vetenskaplig publikation visa fotografier av patienter med sarskilda
genetiska varianter (mutationer). Om vi 6nskar publicera bilder kommer vi alltid att fraga Dig
om tillstand att gora detta.

Studien ar frivillig
Det gar bra att tacka ja till forskningsprojektet och sen dndra sig. Om Du inte vill vara med i
studien langre sager du till dina foraldrar eller din doktor.

Mer information om studien, hur prover och data hanteras samt hur man tackar ja eller nej
finns i den information dina foéraldrar far.



Jag som ar 11 ar eller dldre men inte 18 ar har last informationen. Jag vill
vara med i den del av forskningen som dar man analyser min arvsmassa.
Nar jag fyllt 18 ar kommer jag att fragas pa nytt om samtycke

Jag har tagit del av den skriftliga informationen. Jag samtycker till att:

e deltaiforskningsstudien rérande genetisk diagnostik och har forstatt att deltagandet
ar helt frivilligt och kan avbrytas nar som helst utan nagon férklaring.

e de prover jag lamnar sparas av Klinisk genetik hos Stockholms Medicinska
Biobank vid Karolinska universitetssjukhuset och att proverna anvands i den beskrivna
forskningen.

e resultaten av studien kommer att journalforas vid klinisk genetik dar analysen utforts.

e |dkare som ingar i detta forskningsprojekt far lasa de delar av min journal som &r
relaterad till min diagnos.

e mina personuppgifter hanteras som beskrivs i den skriftliga informationen.

Barnets egna underskrift:
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Jag som ar 11 3r eller dldre men inte 18 ar har last informationen. Jag vill
vara med i den del av forskningen som ddr man fragar om mina
upplevelser kring beslut

Barnets egna underskrift:



	Hur går studien till?
	Möjliga följder och risker med att delta i studien
	Ditt deltagande i studien kan leda till att vi kommer fram till en genetisk diagnos hos Dig. En korrekt diagnos på gennivå kan bidra till att förutsäga sjukdomsförloppet, påverka val av behandling och kontrollprogram samt gör det möjligt att värdera r...
	Vad händer med mina uppgifter?
	Jag som är 11 år eller äldre men inte 18 år har läst informationen. Jag vill vara med i den del av forskningen som där man analyser min arvsmassa.
	När jag fyllt 18 år kommer jag att frågas på nytt om samtycke
	Barnets egna underskrift:
	…………………………………………………………………………………………………………………
	Personnummer…………………………………………………………………………………………
	Jag som är 11 år eller äldre men inte 18 år har läst informationen. Jag vill vara med i den del av forskningen som där man frågar om mina upplevelser kring beslut
	Barnets egna underskrift:
	…………………………………………………………………………………………………………………
	Personnummer…………………………………………………………………………………………

