Velkommen til
DECIPHER databasen

Information til patienter
og deres familier

DatabasE of genomiC varlation and Phenotype in Humans using Ensembl Resources
Et samarbejde om fortolkning af sjeeldne genetiske eendringer



Hvorfor blev DECIPHER databasen udviklet?

DECIPHER blev udviklet i et forseg pd udnytte fordelene i det humane genom-projekt
til at @ge viden om sjeeldne genetiske sygdomme. Genetiske eendringer er oftest for
sma til at kunne ses i et mikroskop, men seerlige teknikker, for eksempel kromosom
microarray eller sekventeringsteknikker, kan afslere aendringer i form af for lidt
eller for meget kromosommateriale (deletion henholdsvis duplikation) eller eendringer
i den genetiske kode (sekvensvarianter).

Hvad er formdlet med DECIPHER databasen?
Formalet med DECIPHER databasen er - via lettere udveksling af oplysninger om
sjeeldne genetiske eendringer mellem leeger og forskere -
e At gge viden om sjeeldne genetiske eendringer
e At bidrage til bedre diagnostik, handtering og behandling ved sjceldne
genetiske sygdomme
e At forbedre genetisk vejledning for individer/familier med sjeeldne genetiske
sygdomme

Hvem kan bruge DECIPHER?

DECIPHER er et redskab til fagpersoner, primeert leeger, molekyleerbiologer og
forskere, der arbejder med og forsker i genetiske sygdomme. Udvalgte DECIPHER
data deles med andre genetiske databaser der ogsd har til formdl ege forstaelsen for
sjeeldne genetiske aendringer, fx Ensembl genome browser (http://www.ensembl.org/)
og Matchmaker Exchange (http://www.matchmakerexchange.org/).

Hvilke data vil blive delt om mig/mit barn

e Information om kromosomeaendringer eller cendringer i den genetiske kode
fundet ved kromosom microarray eller sekventering.

e Udvalgt information om dit/dit barns helbred. Det kan for eksempel veere
misdannelser eller fysiske traek, der har veeret til stede fra fedslen, forsinket
udvikling eller indleeringsbesveer.

Med dit samtykke vil disse data blive lagt ind i DECIPHER sammen med detaljer om
den genetiske aendring. Der registreres ikke oplysninger om navn, fedselsdata eller
andre personfalsomme oplysninger. Den laege, biolog eller forsker, der har
indberettet data, vil dog kunne finde frem til hvem data omhandler ved behov.

Hvordan vil oplysningerne fremga?

Information om den enkelte person vil kunne ses i en grafisk fremstilling af den
genetiske cendring samt beskrivelse i tekst af de helbredsmaessige forhold (se
eksempel pa bagsiden af denne folder). Pa den made kan leeger og forskere finde
frem til personer med sammenlignelige genetiske aendringer eller symptomer og bruge
oplysningerne til at gge viden pa omradet. Laeger og forskere kan kontakte hinanden


http://www.ensembl.org/
http://www.matchmakerexchange.org/

via databasen. En leege/forsker fra en anden afdeling end den du er tilknyttet vil ikke
kunne kontakte dig direkte.

Beskyttelse af data

Beskyttelse af patientrelaterede oplysninger er en central del af DECIPHER's design.
DECIPHER databasen er international. Databeskyttelse er ens i europeeiske lande,
men kan variere udenfor EU.

Hvorfor er der behov for en database som DECIPHER?

Den enkelte genetiske eendring er oftest sjeelden. At samle og dele viden om
genetiske aendringer eger forstdelsen for sjeeldne genetiske eendringer og de
sygdomme, der er koblet til dem.

Fremtidig kontakt

Hvis din Ieege bliver kontaktet af en Icege eller forsker, som har kendskab til andre
individer med samme eller lignede genetiske variant eller symptomer, kan din leege
muligvis finde det relevant at kontakte dig. Oftest vil formalet med en kontakt
mellem lceger og forskere veere at gge viden om netop den genetiske ecendring, som
du/dit barn har. Du kan i en sadan situation for eksempel blive spurgt om du vil give
tilladelse til udveksling af flere detaljer eller om du vil give tilladelse til at
anonymiserede data indgdr i en publikation i et medicinsk tidsskrift.

Kan jeg traekke min tilladelse til DECIPHER tilbage?

Hvis du pa et tidspunkt gnsker at traekke dine eller dit barns data ud af DECIPHER,
kan dette geres ved blot at anmode din leege (eller den afdeling, der har stdet for
indberetningen af dine data) om at serge for at slette dine data i databasen. Hvis du
som foreelder har givet tilladelse til at dit mindredrige barn registreres i DECIPHER
ber du, ndr barnet bliver voksent, sikre dig at han/hun kender til at data ligger i
DECIPHER database sa han/hun selv kan tage stilling til om han/hun fortsat ensker at
std registreret i databasen eller gnsker at fa data slettet.

Hvor kan jeg leese mere?
Yderligere information om DECIPHER kan ses pa: http://decipher.sanger.ac.uk

Andre spergsmal

Vi har med denne informationsfolder forsegt at svare pa eventuelle spergsmal om
DECIPHER databasen. Hvis du har flere spargsmadl er du velkommen til at sperge din
genetiske leege.

Hvad sa nu?

Hvis du vil give tilladelse til at information om dig/dit barn indgar i DECIPHER, bedes
du udfylde og underskrive DECIPHER samtykke-erklaering og give den til din
behandler.


http://www.decipher.sanger.ac.uk/

Sample report

DECIPHER No. 123456

Symptomer og
treek (sakaldt
feenotype)

Detaljer
vedrgrende den
genetiske
gendring og dens
preecise placering
i genomet

For at beskytte anonymiteten fremgar
hverken navn eller fadselsdato.

Patient phenotypes

Phenotype “ Observation

Broad thumb present

Chin dimple present
Cleft palate present
Clinodactyly of the 5th finger present
Delayed speech and language development present
Specific learning disability present
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En farvet bjeelke
viser placeringen
af den genetiske
aendring

Der gives adgang til for eksempel
detaljer om hvilke gener der er bergrt
af den genetiske gendring, og om der
er registreret andre med tilsvarende
genetisk aendring i databasen

Eksempel pa visning af data i DECIPHER databasen.

Designet af DECIPHER er ngje gennemtaenkt med det formdl at beskytte patienters
private data. De tilknyttede kliniske bidragydere er bundet af deres fagprofessions
etiske retningslinjer. DECIPHER har ingen juridisk forpligtelse for brug eller misbrug
af information i databasen.

Dansk overseettelse oktober 2016, Christina Fagerberg, Klinisk Genetisk Afdeling,

Odense Universitetshospital. I den danske version er udeladt mulighed for samtykke
til fotos i DECIPHER.
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