Rapport om genetiske undersøkelser

Formål med rapporteringen

Virksomheter som er godkjent etter bioteknologiloven § 5-3, som gjelder rekvirering av presymptomatiske, prediktive og bærerdiagnostiske undersøkelser (prediktive mv. genetiske undersøkelser), skal sende inn årlige rapporter om aktivitetene. Denne rapporteringsplikten følger av bioteknologiloven § 7-2. Rapporteringen skal blant annet bidra til at overordnede myndighet/ forvaltningen (departementet og Helsedirektoratet) er orientert om utviklingen i bruk av prediktive mv. genetiske undersøkelser i Norge, og utviklingen innen feltet som sådan. Gjeldende rapport omfatter også noe informasjon rundt genetiske analyser brukt i diagnostikk.

Rapporteringen på genetiske undersøkelser området er et viktig hjelpemiddel for at direktoratet skal kunne følge med på implementering av nye retningslinjer mv. knyttet til bruk av genetiske undersøkelser.

Direktoratet er opptatt av at data som innhentes skal være interessante for fagmiljøene. Direktoratet legger derfor opp til at fagmiljøene får tilsendt en oppsummering av data fra rapportene; i tillegg til at hele eller deler av rapporten offentliggjøres.


Rapporten omfatter i hovedsak; 

· Informasjon om prediktive genetiske undersøkelser av (presumptivt) friske personer som undersøkes for risiko for fremtidig sykdom eller genetisk bærerstatus.

Dette følger av rapporteringsplikten, og skal gi informasjon om omfang av gentesting av friske personer, og om bruk av prediktive mv genetiske undersøkelser innenfor ulike sykdomsgrupper.

 
· Noe utfyllende informasjon om bruk av prediktive gentester for arvelig kreft, inkludert omfang av bruk for å stille sykdomsdiagnose og for å undersøke fremtidig risiko for sykdom.
· Informasjon rundt bruken av helgenomiske kopitallsundersøkelser (herunder CGH-matriser og SNP-matriser) og eksomisk- eller genomisk dypsekvensering for å stille sykdomsdiagnose. Direktoratet er interessert i omfanget av utilsiktede funn ved bruk av slik teknologi. 

Hensikten er å følge med på implementering av ny teknologi, og skaffe et bedre grunnlag for å vurdere problemstillinger knyttet til utilsiktede funn. 
Veiledning


Godkjenning etter bioteknologiloven er gitt på virksomhetsnivå. Helsedirektoratet regner likevel med at det er medisinsk genetisk avdeling som har den faglige kompetansen som kreves for å oppfylle bioteknologilovens krav. Medisinsk genetisk avdeling og laboratoriet/ene som er knyttet til avdelingen har derfor et felles ansvar for rapporteringen.

Hver virksomhet skal bare fylle ut ett skjema. Avdelingsleder og/eller ansvarlig for laboratoriet skal stå som ansvarlig for rapporteringen, selv om det er andre som samler inn de data som etterspørres.
Hvis en person har fått utført prediktiv mv genetisk undersøkelse for flere ulike sykdommer innen samme sykdomsgruppe føres han/hun kun opp en gang under den aktuelle sykdomsgruppen. Det rapporteres på personer undersøkt med utsvar gitt i det året det skal rapporteres for. Det betyr at i de tilfeller hvor selve analysen er utført ett år, men utsvar blir gitt i det påfølgende året, skal analysen rapporteres for det året utsvar blir gitt.

I del tre av skjemaet er det skilt ut noen spesifikke genetiske undersøkelser. For disse undersøkelsene skal det kun rapporteres antall personer undersøkt, og det skilles her ikke mellom diagnostiske og prediktive undersøkelser (se for øvrig del 3 med tilhørende fotnote).
Informasjon til skjema

Virksomhetens navn og adresse:


Ansvarlig for rapporten (navn og stilling):
Kontaktperson for rapporten:
Informasjon om genetisk veiledning: Hvem [stillingsbeskrivelse(r)] utfører veiledningen.



Eventuelle øvrige kommentarer:



Rapport om bruk av genetiske undersøkelser 


1. Prediktive mv. genetiske undersøkelser av (presumptivt) friske personer# β

Gruppering av gentester er den samme som i Norsk portal for medisinskgenetiske analyser, www.genetikkportalen.no 
	Sykdomsgruppe
	Antall personer undersøkt
	Antall funn* 

	Døvhet
	
	

	Endokrine tilstander
	
	

	Gastrointestinale tilstander§
	
	

	Hematologiske og immunologiske tilstander&
	
	

	Hjertegenetikk
	
	

	Hudsykdommer
	
	

	Kromosom-sykdommer
	
	

	Lungesykdommer
	
	

	Lærevansker
	
	

	Metabolske sykdommer
	
	

	Nevrologiske sykdommer
	
	

	Nyresykdommer
	
	

	Psykiatriske tilstander
	
	

	Skjelettdysplasier/

kraniosynostoser
	
	

	Syndromer
	
	

	Øyesykdommer
	
	

	Annet
	
	


#HLA typing skal ikke rapporteres.

βTall vedrørende gentesting på arvelig kreft rapporteres i del 2 av skjemaet.

*funn= sykdomsgivende eller antatt sykdomsgivende mutasjoner (kategori 4 og 5 mutasjoner).
§Hemokromatose og laktoseintoleranse rapporteres i egen rubrikk i del 3.
&Trombofili/Leiden rapporteres i egen rubrikk i del 3.
2. Informasjon om gentesting ved arvelig kreft

	Sykdom
	Antall friske undersøkt
	Antall funn hos friske*
	Antall syke undersøkt 
	Antall funn hos syke*

	Bryst- og eggstokkreft

BRCA1

BRCA2


	
	
	
	

	Familiær adenomatøs polypose (FAP)
	
	
	
	

	Lynch Syndrom
	
	
	
	

	Annen arvelig kreft 
	
	
	
	


*funn=sykdomsgivende eller antatt sykdomsgivende mutasjoner (kategori 4 og 5 mutasjoner)
3. Andre genetiske undersøkelser*
	Type undersøkelse 
	Antall personer undersøkt

	Farmakogenetiske undersøkelser;Psykofarmaka
	

	Farmakogenetiske undersøkelser;annet
	

	Laktoseintoleranse
	

	Hemakromatose
	

	Trombofili/Leiden
	


*I del 3 av skjemaet rapporteres det på totalantall personer undersøkt. Både prediktive og diagnostiske tester skal dermed rapporteres.
4. Informasjon om bruk av teknologi*

	Metode
	SNP
matriser
	CGH
matriser
	Eksom- eller genom-sekvensering (HTS)

	Totalt antall voksne som er undersøkt


	
	
	

	Antall undersøkelser hvor funn# understøttet en spesifikk diagnose


	
	
	

	Antall undersøkelser med utilsiktede funn# med kjent genotype-fenotype korrelasjon
	
	
	

	Totalt antall barn som er undersøkt


	
	
	

	Antall undersøkelser hvor funn# understøttet en spesifikk diagnose


	
	
	

	Antall undersøkelser med utilsiktede funn# med kjent genotype-fenotype korrelasjon
	
	
	


*I del 4 av skjemaet rapporteres det på bruk av teknologi. Her skal det rapporteres på totalantall personer undersøkt ved bruk av de nevnte teknologiene. Både diagnostiske og prediktive tester skal dermed rapporteres.
#funn=sykdomsgivende eller antatt sykdomsgivende mutasjoner (kategori 4 og 5 mutasjoner)
