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Genetisk udredning og radgivning

Genetisk udredning kan overvejes, hvis der er forekomst af en kendt
arvelig demenssygdom hos mindst én person i familien eller ved to eller
flere tilfaelde af samme demenssygdom hos fgrstegradsslaegtninge,
hvoraf mindst én har haft debut af demenssygdom fer 65-arsalderen.

Genetisk udredning er den proces, hvor man kortlaegger en familie for forekomsten af personer med demens. |
processen vil man ogsa bekraefte diagnoser i familien, optegne stamtrae og eventuelt undersgge genetisk for en
specifik type demens. Udredningen munder ud i en vurdering af risikoen for sygdomsudvikling hos raske
familiemedlemmer.

Genetisk radgivning er den information, der gives til familien pa baggrund af den genetiske udredning. Radgivningen
indeholder bl.a. gennemgang af udredningen som baggrund for den endelige vurdering af familien, gennemgang af
arvegang, radgivning med hensyn til sygdomsrisiko, mulighed for molekyleergenetisk testning, konsekvensen af
udredningen og det videre forlgb for det enkelte familiemediem.

Bekraeftelse af diagnoser hos familiemedlemmerne har afggrende betydning for den endelige vurdering. Denne del af
processen kan dog veere vanskelig. En del af de syge familiemedlemmer er ofte dade, og diagnosen tager afseeti
dodsattester eller journaloplysninger af varierende kvalitet.

Hos nulevende familiemedlemmer med demens vil det veere ngdvendigt med en korrekt diagnosticering. Dette kan
krseve, at man ma foretage yderligere kvalificeret klinisk udredning af patienten.
Dilemmaer ved genetisk testning

Genetisk testning er relevant, hvis én eller flere af folgende betingelser er opfyldt:

- To eller flere syge med sammenlignelig sygehistorie i lige linje i familien (1. grads slaegtninge)
. Tidlig debut (<65 ar) af demenssygdom i familien
- Forekomst af kendt arvelig demenssygdom hos mindst ét familiemediem

Praesymptomatisk/praediktiv test er en genetisk undersggelse af raske personer, hvor man undersgger for
tilstedevaerelsen af arveanlaeg for en sygdom, som kan debutere pa et senere tidspunkt. Det er som regel kun en
mulighed i de familier, hvor der er pavist en mutation hos en patient med demens. Kendes genforandringen i
familien, stilles den raske parerende i et dilemma - ensker vedkommende viden om sin egen genetiske status eller
ej.

Personen skal, inden testen, have gjort op med sig selv, om vedkommende kan leve med denne viden. Der kan vaere
mange individuelle arsager til, at man gnsker en praediktiv test: fx planlaegning af fremtiden, prioriteringer i
hverdagen, hdb om frikendelse for sygdom og @nske om fosterdiagnostik.

Foreligger muligheden for intervention eller behandling ved sygdomsdebut eller behandling tidligt i sygdomsforlgbet
er dette et vigtigt argument for at vaelge en praediktiv test.

Der er international konsensus om, at mindrearige (i Danmark <18 ar) ikke testes preesymptomatisk for en sent
debuterende sygdom. | Danmark findes ingen lovgivning pd omradet, men der har ls&enge veeret internationale

https://videnscenterfordemens.dk/da/genetisk-udredning-og-raadgivning 1/2



02/08/2023 Genetisk udredning og radgivning

NATIONALT
VIDENSCENTER
FOR DEMENS

retningslinjer for radgivning for og efter praeesymptomatisk test ved Huntingtons sygdom, og disse retningslinjer falges
ogsa i forbindelse med de andre arvelige demenssygdomme.

Specialistopgave

Udredning, rddgivning, molekylsergenetisk analyse og opfelgning af familier med mulig arvelig demens ber alene
foretages af en tvaerfaglig og hgjt specialiseret enhed med ekspertise inden for bade neurogenetik og
demenssygdomme.

| udredning af familier med arvelig demens kreeves szerlig opmaerksomhed pa og indsigt i de etiske problemstillinger,
der er forbundet med genetisk udredning og diagnostik af sent debuterende neurodegenerative sygdomme - ikke
mindst nar det drejer sig om demenssygdomme, der pavirker patienternes autonomi og kommunikationsevne.

Molekylaergenetisk diagnostik af Huntingtons sygdom foretages pa flere laboratorier i Danmark, mens sekventering af
generne APP (amyloid precursor protein), PSEN1 (Praesenilin 1), PSEN2 (Praesenilin 2), MAPT (microtubule
asssociated protein tau) og PRGN (progranulin) kun foretages pa Molekylaergenetisk Laboratorium pa Rigshospitalet
efter henvisning fra Hukommelsesklinikken.
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