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Information om forskning pa neurodegenerativa sjukdomar vid Institutionen for
Neurobiologi, vardvetenskap och samhille

Vid Karolinska Institutet, NVS och Mottagning for Arftliga Demenssjukdomar, Tema Aldrande vid
Karolinska Universitetssjukhuset, bedriver vi forskning kring olika neurodegenerativa sjukdomar, som
t.ex. Alzheimersjukdom, Frontallobsdemens och ALS. Syftet ar att identifiera sjukdomsorsakerna for
att battre kunna diagnostisera och sa smaningom behandla sjukdomarna.

| de fall det visar sig att fler personer med neurodegenerativa sjukdomar finns i familjen finns
mojlighet att gbra en kartldggning av sjukdomen och arftligheten i familjen. De personer, bade friska
och sjuka, som ingdr i forskningsprojektet far mojlighet att frivilligt Idmna prov. Aven personer som &r
ingifta i slakten kan komma att tillfragas om medverkan. Vill du ta del av eventuell familjeutredning
och/eller analyssvar, vanligen kontakta forskningsledare Caroline Graff.

Du tillfragas om ditt frivilliga samtycke till att vi far tillvarata prover och kliniska
undersékningsresultat fran sjukvarden och att vi far registrera och behandla dessa personuppgifter
och prover i forskningssyfte.

HUR GAR STUDIEN TILL?

For att vi ska kunna utféra komplexa analyser av sambandet mellan olika hdlsodata, DNA, RNA, hudceller,
proteiner och uppkomsten av neurodegenerativ sjukdom tillfrdgas du om samtycke till att inhdmta
utredningsresultat fran sjukvarden och prover av olika typer (blodprov, ryggvatskeprov, saliv, hudceller
och hjarnvéavnad).

Efter ditt samtycke kommer vi att behandla uppgifter om din/din nirstdendes hdlsa som framkommit
genom den kontakt du eller nagon i din familj haft via Tema Aldrandes mottagningar och 6vriga
vardinrattningar om du ldamnat sddan information till oss. Vidare sa kommer de prover du lamnat i
samband med din/din familjs utredning eller genom separat provtagning att analyseras tillsammans med
hdlsodata for att fa fram samband mellan genetiska, biokemiska och andra biomarkorer och olika
neurodegenerativa sjukdomsprocesser. Om flera prover insamlats fran din familj registrerar vi slaktskapet.

Genetiska analyser: | vissa fall ar dessa sjukdomar drftliga. Specifika forandringar i arvsmassan, som orsakar
sjukdom, har identifierats i flera svenska slakter. Dock har majoriteten av alla patienter med arftlig form av
neurodegenerativ sjukdom forandringar i hittills okdnda gener. En viktig del av var forskning gar darfor ut pa att
kartlagga HELA arvsmassan (DNA) och att karakterisera de genetiska faktorerna som bidrar till sjukdom. Genom
att jamféra arvsmassan fran olika individer, bade sjuka och friska, hoppas vi kunna hitta nya, hittills okdnda,
sjukdomsorsakande gener. Om flera prover insamlats i samma familj analyseras de ofta tillsammans.
Biokemiska analyser: Vi studerar dven genuttryck (RNA) och proteiner i proverna for att utveckla markorer som
kan anvandas for tidig diagnostik och om majligt férsta de underliggande mekanismerna.

Studier av hudceller: | det fall du tillfragas om samtycke for provtagning av hudbiopsi kommer hudceller att
odlas fram. Hudcellerna kan sedan anvandas for att pa cellniva studera funktioner och skador som bidrar till att
sjukdomar uppstar. Vi har ocksa majlighet att programmera om cellerna sa att de beter sig som nervceller och
andra typer av celler som normalt finns i hjarnan. Detta ger oss battre mojligheter att forsta biologiska
processer och funktioner paverkas vid neurodegenerativa sjukdomar.

Provtagning: | vissa fall finns proverna redan sparade och begars da ut fran befintliga provsamlingar. | andra fall
tas nya prover for forskningsandamal. Det rér sig oftast om nya blodprover men i vissa fall tillfragas du om
hudbiopsi och ryggvatskeprover. Information om provtagningen finns pa sid 4-5.

Hilsodata/Journaluppgifter: For att kunna koppla ihop vara forskningsfynd i proverna med sjukdomssymtom
inhdmtar vi dven samtycke till att fa ta del av halsodata som finns sparade i olika journalsystem. Exempel pa
hilsodata &r alder, kon, magnetkameraundersokning, kognitiva tester, symtom och férekomst av
neurodegenerativ sjukdom i slakten. | vissa fall inhamtar vi nya uppgifter om din/din narstaendes hélsa genom
frageformular och tester och anvander dven dessa i forskningen. Se information om dessa undersokningar pa
sid 4-5. Vi kan komma att kontakta dig i framtiden for uppdatering av halsouppgifter och férnyad provtagning.
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DATAREGISTER: Alla prover, analysresultat och hdlsodata kodas (pseudonymiseras) och registreras i
en databas. For att kunna studera férandringar i arvsmassan lagras aven alla undersdkta personers
DNA-sekvens tillsammans med pseudonymiserade halsodata. Databasen ar l6senordskyddad och
endast de forskare som ingar i projektet, och har kodnyckeln, kan se personuppgifter. Nar vi tolkar
data kan dessa DNA-sekvenser komma att delas i nationella och internationella samarbeten. Ansvarig
for registret ar Karolinska Institutet och din kontaktperson dar ar Prof. Caroline Graff.

FRIVILLIGHET

Deltagandet i var forskning ar helt frivilligt och kan nar som helst avbrytas utan att det paverkar 6vrig
behandling eller omhandertagande. Forskningsprojektet ar godkant av Etikprovningsnamnden EPN
Dnr: 2017/834-31/1.

PROVEN SPARAS | BIOBANK

Proverna férvaras i Stockholms medicinska biobank (nr 914 hos IVO) och enligt Lagen om Biobanker i
hélso- och sjukvard och hor till provsamlingen RBC 2018-536. Proven kommer att foérvaras
pseudonymiserade (kodade) vilket innebar att proven inte direkt kan harledas till dig som person.
Varje prov har en unik kod for att undvika sammanblandning. Proven och den tillhérande
identifieringslistan (kodnyckel) kommer att férvaras vid Karolinska Institutet, atskilda fran varandra,
och skyddas fran atkomst av obehoriga.

ANALYS AV PROV OCH PRESENTATION AV FORSKNINGSRESULTAT

Vi samarbetar med forskare vid universitet och fran naringsliv, bade inom och utanfér Europa, vilka
kan komma att delges vara forskningsfynd samt utféra vissa analyser pa proverna. Férutom forskarna
som ingar i projektet kommer inga andra att kunna se dina personuppgifter. Forskningsfynden kan
dven komma att publiceras i internationella tidskrifter och vid konferenser. Endast
pseudonymiserade prover och resultat kan komma att publiceras i internationella vetenskapliga
tidskrifter och/eller presenteras pa konferenser.

HUR OCH VARFOR BEHANDLAS DINA PERSONUPPGIFTER?

Forskningsstudiens syfte ar att Oka forstdelsen for tillstand i hjarna och ryggmarg i synnerhet
neurodegenerativa demenssjukdomar. Darfor undersoker vi kopplingen mellan olika
undersokningsresultat pa de tillvaratagna proverna, journaluppgifter och genetisk information som
du samtyckt till att inkludera i forskningen. Journaluppgifter av intresse for forskningen ar symtom,
insjuknandealder, kliniska undersokningsresultat (MRI, provanalyser och andra testningar om du/din
narstdende genomgatt i samband med sjukvardsutredning) som &ar kopplade till hjarna och
ryggmargsfunktion. Statistiska berakningar utforas pa resultaten fran flera forskningspersoner i
grupp. Ldmnade halsodata och prover kan komma att anvdndas inom annan forskning som ar
godkand av Etikprovningsmyndigheten. Endast pseudonymiserade prover, hdlsodata och resultat
lamnas ut. For att undersdka kopplingen mellan kliniska diagnoser och resultatet av
undersokningarna kan vi samkora personuppgifterna i databasen med olika kvalitetsregister. For
kognitiva (demens)sjukdomar kommer vi att samkora med det nationella kvalitetsregistret Svedem.

HANTERING AV DATA OCH SEKRETESS:

Andamaélet med behandling av dina personuppgifter dr forskning for vilket den rattsliga grunden for
behandlingen ar en “uppgift av allmdnt intresse” (Artikel 6e) enligt Allmanna
dataskyddsforordningen, GDPR. Dina svar och dina resultat kommer att behandlas sa att inte
obehoriga kan ta del av dem. Deltagare i studien registreras i var forskningsdatabas liksom halsodata.
Namn och personnummer halls atskilt fran halsodata och proverna genom en pseudonymisering
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vilket innebadr att dina personuppgifter ersitts med en kod. Saledes &r det kodade
(pseudonymiserade) prover och kliniska uppgifter som registreras i databasen. Kodnyckeln férvaras
separat och endast ansvarig forskare kan bevilja atkomst till den.

Vi samarbetar med andra forskare vilket innebéar att pseudonymiserade personuppgifter pa dig kan
komma att 6verféras for analys hos forskare som vi samarbetar med inom EU/ESS och utanfér EU (sk
tredjeland som USA och Japan) samt till Iikemedelsbolag och naringsliv som delar var malsattning att
Oka forstaelsen for sjukdomar i hjarnan och ryggmargen.

Karolinska Institutet (KI) dr personuppgiftsansvarig for behandlingen av dina personuppgifter. Din
kontaktperson for denna behandling ar: Caroline Graff, caroline.graff@ki.se mobil 0733-839399.
Kontaktuppgifter till Kl:s dataskyddsombud: Mats Gustavsson dataskyddsombud@ki.se; vaxeln pa Kl
Tel: 08-524 800 00. Kl ar en statlig myndighet och har en skyldighet att bl.a. folja reglerna for
allmanna handlingar, myndigheters arkiv och offentlig statistik. KI kommer darfor daven att behandla
personuppgifterna pa de satt som kravs for att kunna folja géllande lagstiftning.

Dina personuppgifter och 6vriga uppgifter som hélsotillstdnd och andra personliga férhallanden som
samlas in inom behandlingen skyddas av bestdammelser om sekretess enligt offentlighets- och
sekretesslagen (2009:400), vilket innebar att ingen obehdrig far ta del av uppgifterna. Kodnyckeln
behandlas enligt samma sekretessregler som Ovriga personuppgifter. Dina personuppgifter hanteras
enligt lagstiftningen om allménna handlingar och myndigheters arkiv.

Om du har synpunkter pa Kl:s behandling av dina personuppgifter kan du vanda dig till
dataskyddsombud@ki.se. Om du inte ar néjd med Kl:s svar, kan du vanda dig till Datainspektionen
(inom kort Integritetsskyddsmyndigheten) med klagomal pa Kl:s behandling av dina personuppgifter,
datainspektionen@datainspektionen.se eller 08-657 61 00.

VEM FAR TA DEL AV RESULTATEN?

Forutom forskarna som ingar i forskningsprojektet kommer inga andra kunna se dina uppgifter i
dataregistret. Du har ratt att fa ett utdrag pa vilka uppgifter som finns registrerade om dig i
dataregistret genom en skriftlig begaran till Caroline Graff eller Karolinska Institutet. Du har dven ratt
att fa dina personuppgifter rattade eller raderade samt att fa behandlingen av uppgifterna
begransad.

Analysresultaten kommer att publiceras i vetenskapliga tidskrifter och vid internationella konferenser
utan uppgifter om vilka enskilda individer som bidragit med data. Aven kodade forskningsresultat
som DNA-sekvenser utan personuppgifter kan lagras i nationella och internationella databaser i syfte
att forbattra mojligheterna till diagnos.

Som ett resultat av forskningen kan vi upptacka genetiska férandringar i arvsmassan som kan bidra
till eller orsaka sjukdom. Da verksamheten &r av forskningskaraktar lamnas ej nagot svar pa dessa
prover. Vill du ta del av eventuell familjeutredning och/eller analyssvar, véanligen kontakta
forskningsledare Caroline Graff.

FORSAKRING OCH ERSATTNING
Ingen ersattning erhalls. Medverkande omfattas av patientskadefoérsakringen.
PROJEKTANSVARIG OCH ANSVARIG FORSKARE:
Forskningshuvudman ar Karolinska Institutet och huvudansvarig forskare ar Caroline Graff som ar
Professor och specialistlakare: Epost: Caroline.Graff@ki.se ; Mobil 0733-839399.
Denna information och sid 4-5 dr for dig att behdlla
Har du eller dina ndrstdende fragor gar det bra att vinda sig direkt till forskningsledare Caroline Graff.
Har du frégor géllande er familjeutredning vid Mottagning fér Arftliga Demenssjukdomar vénligen kontakta
mottagningen direkt via www.1177.se
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INFORMATION OM PROVTAGNING OCH KLINISKA UNDERSOKNINGAR |
FORSKNINGSSYFTE

Nedan finns en redogorelse for hur provtagningen gar till fér nya forskningsprover och
eller om det finns en 6verenskommelse om kompletterande kliniska undersokningar.
Har du nagra fragor sa besvarar vi girna dem.

PROVTAGNING:
Dessa utfors enbart efter sarskild 6verenskommelse och/eller om tidigare prover fran din eller din

narstaendes utredning inte langre finns tillgdngliga.

Venos blodprovstagning (cirka 30 ml) ar ett rutinférfarande inom halso-och sjukvarden och tas
genom ett nalstick i armen. Medfor séllan annat obehag an eventuell sticksmarta. Fran blodet kan
arvsmassan tas fram i form av DNA och RNA och anvandas for genetiska studier. Serum och plasma
kan ocksa tas fram och anvandas for proteinanalyser.

Salivprov tas genom att spotta i ett uppsamlingsror. DNA extraheras sedan for genetiska analyser.
Buccalutstryk tas genom att stryka med mjuk spatel pa kindens insida. Bada provtyperna ar helt
smartfritta och tas for att kunna jamfora DNA fran olika vavnader.

PROVTAGNING EFTER SARSKILD OVERENSKOMMELSE OCH SEPARAT BOKNING:

Hudbiopsi tas under lokalbeddévning med beddvningskram av ldakare under beaktande av
infektionsrisken. Biopsin motsvarar ca 3-4mm i storlek av yttre hudlagret. Eventuellt kan sarldkningen
leda till missprydande arr varfor biopsin tas pa éverarmens insida. Hudcellerna (fibroblasterna)
kommer att frysas ned och sparas. Dessa hudceller kan sedan tinas, backas i utvecklingen, bilda
stamceller och efter det vidareutvecklas till nervceller. Genom att ta en hudbiopsi kan vi alltsa
studera nervellers DNA, protein och andra viktiga funktioner.

Lumbalpunktion (LP) tas med ett nalstick i landryggen for att komma at ryggvatskan. Ryggvatskan ar
den vatska som omger hjarnan och ryggmargen, och prov fran denna tas i sittande eller liggande pa
sidan. Provtagningen ger sdllan nagra storre besvar men manga kan kdnna sig nervésa innan varfor vi
erbjuder 1ag dos lugnande lakemedel innan undersdkningen. Det finns ingen risk fér bestaende
neurologiska symptom men i sdllsynta fall kan man drabbas av huvudvark, yrsel nackstelhet eller
horselfenomen ett par dagar efter provtagningen. Det gar oftast 6ver av sig sjalv eller efter
behandling med smartstillande lakemedel av typen alvedon (paracetamol) och i liggande stallning.
Dagen innan och samma dag som provtagningen bor du undvika receptfria lakemedel s3 som Treo,
Ipren eller liknande, utan vid behov i stéllet anvanda Alvedon (paracetamol). Olika analyser kan goras
pa vatskan, bland annat analys av proteinnivaer.
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KLINISKA UNDERSOKNINGAR OCH FRAGEFORMULAR:

| undantagsfall tillfragas du om samtycke till att vissa kliniska undersékningar genomfors. | sa fall
kommer du att [dmna séarskilt samtycke for detta och fa en separat bokad tid och kallelse for detta.

Magnetisk resonanstomografi (MRT) ar en avbildningsteknik som framstéller bilder av hjarnan utan
att anvanda sig av rontgenstralning eller radioaktiva material utan utnyttjar istdllet magnetfalt och
radiovagor. En dator sammanstaller sedan de registrerade signalerna till bilder. Undersékningen tar
30-60 minuter och under den tiden ligger du pa en brits som fors in i magnetkamerans tunnel.
Undersokningen kan upplevas obehaglig for personer med klaustrofobi.

Likarundersokning (ca 30 min) innebar en kroppslig undersékning av nervfunktion, lungor och
hjarta och blodtrycksmatning. Aven fragor kring nuvarande och tidigare sjukdomar och medicinering
kommer att stéllas. Ibland utfors kortare minnestester vilket tar ytterligare 20 minuter.

Kognitiv testning (ca 45 min) hos psykolog innebér att du far utfora tester som undersdker dina olika
kognitiva férmagor som sprak, minne, koncentration och uppfattning. Efter 6verenskommelse kan
undersokningen utdkas och omfatta alla standardtester som normalt ingar vid en klinisk
minnesutredning vilket tar 3 timmar.

Frageformuldr om sprak och personlighet (ca 20 min) Fylls i pa egen hand och kan skickas hem med
posten.
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