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Kjeere leser

Landsforeningen for Huntingtons sykdom har, i samarbeid
med Senter for sjeldne diagnoser, laget denne brosjyren
til deg som vurderer a gjennomfgre en presymptomatisk
test. Vi ansker at brosjyren skal gi en del innspill pa hva
valget innebaerer.

Huntingtons sykdom er en arvelig sykdom. Man regner
med at det i Norge finnes rundt 300-400 personer med
Huntingtons sykdom og ca 1000 personer som er i
risikogruppen for a utvikle sykdommen. Det vil si at de er
barn av foreldre med Huntingtons sykdom. En risiko-
person vil bli syk dersom han eller hun har arvet genfeilen.
Risikoen for a arve genfeilen er 50 %.

Bade menn og kvinner kan arve genfeilen.

Presymptomatisk test innebaerer at en risikoperson ved

a gjore en genetisk test, far svar pa om han eller hun har
arvet genfeilen for Huntingtons sykdom eller ikke.
"Presymptomatisk” betyr at testen tas for symptomer

pa sykdommen viser seg. | Norge har presymptomatisk
testing for Huntingtons sykdom vaert mulig siden 1987.
Omtrent 15 % av aktuelle risikopersoner har hittil valgt a
teste seg, og det er i trdd med internasjonale erfaringer pa
omradet.

Vi er alle forskjellige og takler det & leve med risiko for a

fa sykdommen sveert ulikt. Det som er rett for deg trenger
ikke veere rett for andre risikopersoner. Uansett hva du
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velger bar du gi deg selv tid til & tenke gjiennom hva som
er best for deg. Det finnes ikke standardsvar for hva som er
riktig a gjore.

Hva kan presymptomatisk test gi deg svar pa?

Testen gir svar pa om du har arvet genfeilen for
Huntingtons sykdom eller ikke. Imidlertid gir ikke testen
svar pa nar du blir syk eller hvordan sykdommen din vil
arte seg. Testen gir heller ikke svar pa hvordan sykdoms-
forlapet ditt vil vaere eller hvor raskt sykdommen vil
utvikle seg hos deg. Selv om det er en rekke fellestrekk
ved personer som har Huntingtons sykdom, er det ogsa
store individuelle forskjeller. Noen far tydelige symptomer
for de er fylt 30 dr, mens andre kan vaere fri for symptomer
til de ndr hgy alder. Noen er syke i flere drtier, mens andre
opplever en raskere sykdomsutvikling.

Et godt eller et darlig svar

Et godt svar vil si at du far vite at du ikke har sykdoms-
genet og ikke vil bli syk. Du kan planlegge livet ditt uten
frykt eller hensyn til utvikling av Huntingtons sykdom. Du
vil heller ikke kunne gi sykdomsgenet videre til dine barn.
Sykdommen hopper ikke over slektsledd og barn/barne-
barn/oldebarn vil vaere friske. Har du selv fatt et godt svar
blir du sannsynligvis svaert glad og lettet. Har du sgsken,
kan du oppleve at dere far ulikt svar. Du kan oppleve
skyldfglelse overfor den som har fatt et darlig svar. Forhold
mellom s@sken kan bli vanskelig. Du kan ogsa fele at du
har kastet bort mye av livet ditt fordi du har veert over-
bevist om at du ville bli syk. Noen vil ogsa oppleve sorg
fordi du mister den delen av identiteten din som er knyttet
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til det a veere risikoperson for Huntingtons sykdom.

Et darlig svar vil si at du far vite at du har genfeilen og vil
bli syk. Du far da mulighet til & legge planer for livet ditt ut
fra at du pa et senere tidspunkt blir syk, og du far
anledning til a forberede dine naeermeste pa hvordan

de kan stgtte deg. Du kan innstille deg pa det som skal
komme og forsone deg med at du kommer til & bli syk.

Grunner til a teste seg

De som har valgt a teste seg begrunner det med at det var
viktig for dem a fa svar pa om de ville bli syke eller ikke.
Usikkerheten oppleves som sa vanskelig a leve med for
noen, at det er bedre a fa et svar, selv om dette innebaerer
at de far vite at de vil bli syke. Flere @nsker & teste seg for
de bestemmer seq for a fa egne barn. Etter svaret kan de
planlegge livet ut fra om de vil forbli friske eller om de ma
forberede seg pa a bli syke. Risikopersoner med voksne
barn har ogsa @nsket a teste seg for at barna skal fa klarhet
i om de er risikopersoner eller ei. Derfor er det ogsa viktig
at du tar stilling til nar i livet du gnsker a ta testen.

Grunner til & ikke teste seg

Hvis du far et darlig svar, kan det fortsatt vaere mange ar til
du blir syk. Hvis du handterer din situasjon som risiko-
person godt i hverdagen, er det kanskje bedre for deg a
leve med usikkerheten. Noen lever bedre med usikkerhet
og hdp enn visshet om at de en dag vil bli syke. Dersom du
far vite at du vil bli syk, finnes det per i dag ikke behand-
ling for & utsette eller pavirke sykdomsforlgpet. Det finnes
ingen forebyggende eller helbredende behandling n3,
men det forskes mye. Forelgpig finnes det kun symptom-
behandling for sykdommen.
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Hvem kan bli bergrt av resultatet?
Fordi Huntingtons sykdom er en arvelig sykdom, vil et



Hvem kan bli bergrt av resultatet?

Fordi Huntingtons sykdom er en arvelig sykdom, vil et
darlig svar innebaere konsekvenser for flere enn deg selv.
| forste rekke for ektefelle/samboer og barn.

Det er viktig a tenke gjennom hvordan ditt svar kan
pavirke andres situasjon og hvilke hensyn du ber ta i
denne sammenhengen.

Det er ogsa viktig a tenke ngye gjennom hvem som skal
vite at testprosessen er i gang. Testresultatet pavirker
dem du har rundt deg. Derfor bgr du tenke gjennom
hvem du vil involvere i din egen testprosess. Hvem av dine
venner og familiemedlemmer kan du tenke deg a fortelle
et darlig svar til? Du anbefales a ha med deg en stgtte-
person i denne prosessen.

Et darlig svar kan ha konsekvenser i ditt forhold til arbeids-
giver, kolleger, forsikring osv. Det er derfor viktig at du pa
forhand tenker ngye gjennom hvem som skal vite at du
tester deg, - og hvem du vil fortelle svaret til. Forsikrings-
selskaper og arbeidsgiver har ikke rett til innsyn i din
medisinske journal.

Dersom du velger a teste deg fordi en av dine beste-
foreldre er syk, mens din far eller mor ikke har symptomer
enng, vil ditt darlige svar innebaere et darlig svar ogsa for
din forelder. Dersom en av dine foreldre er risikoperson og
tester seg, gir han/hun deg og dine s@sken svar pa om du/
dere er risikopersoner eller ei.

Informasjon om presymptomatisk test



Som tidligere nevnt kan det vaere en belastning a fa et
godt svar. Sgsken kan fa tanker om at deres risiko gker
dersom du har fatt et godt svar. Slik er det ikke.

Ditt gode eller darlige svar vil hverken gke eller minske
dine sgskens risiko.

Hvordan gjennomfgres den presymptomatiske testen?
Det er i Norge, som i de fleste andre land, vedtatt en test-
prosedyre. Alle som gnsker a ta testen ma gjennom denne
prosedyren. Dette innbaerer at man blir kalt inn til flere
veiledningssamtaler og psykiatrisk vurdering, far man tar
blodpraven som gir svaret. | noen tilfeller er det aktuelt
med undersgkelser hos nevropsykolog. Tester tilbys til
personer over 18 ar, men kan i visse tilfeller ogsa tilbys
personer ned til 16 ar. Barn kan ikke testes presympto-
matisk for Huntingtons sykdom.

Loven krever at testen tas kun etter informert samtykke.
Det vi si at de som utfgrer testen ma sikre seg at den som
gnsker a ta testen er klar over hva dette kan innebaere.
Genetiker skal ogsa forvisse seg om at du har tenkt
gjennom mulige konsekvenser av resultatet. Ingen kan
bestemme at du skal ta testen. Du kan pa et hvilket som
helst tidspunkt velge a trekke deg fra testprogrammet.
Selv om man har tatt blodprgven, kan svarsamtalen
utsettes pa ubestemt tid dersom man gnsker det.

Far du et darlig svar, som betyr at du har genfeilen for
Huntingtons sykdom, far du tilbud om en oppfelgings-
samtale. Det er ogsa @nskelig at det etableres et
oppfelgingstilbud pa ditt hjemsted (f.eks. psykolog
eller psykiatrisk sykepleier).
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Prenatal diagnostikk

Har du fatt et darlig svar, og skal ha barn, er det mulig a
teste om fosteret har arvet sykdomsgenet. Ved graviditet
kan du kontakte fastlegen din som kan henvise deg videre
til avdeling for medisinsk genetikk pa et av universitets-
sykehusene i Oslo, Bergen eller Trondheim. Du kan ogsa
selv ta kontakt direkte med avdelingen. Ved disse
avdelingene vil du fa tilbud om genetisk fosterdiagnostikk,
for eksempel ved en morkakeprgve. Denne prgven vil
kunne taes i 12. svangerskapsuke, og svaret vil foreligge
etter fa dager. | forkant av morkakeprgven vil en for-
undersgkelse hos gynekolog vaere ngdvendig. Du vil bli
innkalt til informasjonssamtale ved den medisinsk
genetiske avdelingen for selve undersgkelsen.

Hvem kan du henvende deg til?

Hvis du gnsker @ snakke med radgivere som kjenner til
sykdommen og testprosedyren, kan du henvende deg til
Senter for sjeldne diagnoser, tif: 23 07 53 40. Hvis du
gnsker a snakke med noen som har gjennomfert testen,
kan Landsforeningen for Huntingtons Sykdom hjelpe deg
til @ komme i kontakt med andre som har vaert/er i samme
situasjon som deg. Du kan ogsa henvende deg til de
medisinskgenetiske avdelingene med eventuelle spgrsmal.

Vi haper at denne brosjyren kan hjelpe deg med a sortere

tankene, og dermed sette deg i stand til & foreta et valg
som er riktig for deg.
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Pasientinformasjon

De som gnsker a gjennomga en presymptomatisk test for
Huntingtons sykdom, kan be fastlegen henvise til
medisinsk genetisk avdeling. Disse avdelingene finnes i
dag ved universitetssykehusene i Oslo, Bergen og
Trondheim.

Seker far da tilsendt felgende papirer:

+ Arvelighetsskjema

« Sgknad om a gjennomga DNA-analyse vedrgrende
Huntingtons sykdom

« Pasientinformasjon

Det presymptomatiske testprogrammet som gjennom-
fores pa medisinsk genetisk avdeling, omfatter som regel
fem samtaler:

1. Gentisk veiledningstime (“for-samtale”)
2. Samtale i forbindelse med at det tas blodprgve
4-8 uker etter for-samtalen

3. Samtale med psykiater/psykolog
4. Svarsamtale
5. Oppfelgingssamtale ved behov

Den enkelte kan trekke seg fra testprogrammet pa ethvert
tidspunkt. Det er gnskelig at testpersonen har med seg en
ledsager. Det kan vaere ektefelle/samboer, en venn eller
venninne, eller andre som kan veere en stotte for den som
tester seg.
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Viktige adresser

Oslo universitetssykehus HF, Rikshospitalet
Avdeling for medisinsk genetikk, klinisk seksjon
Postboks 4950 Nydalen

0424 Oslo

TIf: 23 07 55 80

Senter for medisinsk genetikk og molekylaermedisin
Haukeland universitetssykehus

5021 Bergen

TIf: 5597 54 75

Medisinsk genetisk avdeling
Universitetssykehuset i Nord Norge
9038 Tromsa

TIf: 77 79 83 00

E-post: medgen@unn.no

(Utfarer kun genetisk veiledning)

Seksjon for Medisinsk Genetikk Poliklinikk
St. Olavs Hospital HF

Postboks 3250 Sluppen

7006 Trondheim

TIf: 728363 70

E-post: genetikk@stolav.no

Ikke send personlige opplysninger med e-post.
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