‘ 8 Oslo
Norsk PCD-register — Hoveddel 27.10.14 Voksne "I universitetssykehus

Foresporsel om deltakelse i
Norsk PCD-register og PCD-biobank;

Medisinsk kvalitetsregister for primar cilizer dyskinesi

Bakgrunn

Dette er et sporsmal til deg om delta i et medisinsk kvalitetsregister med opplysninger om pasienter med
primer cilizer dyskinesi (PCD). Norsk senter for cystisk fibrose (NSCF) ved Oslo Universitetssykehus
(OUS), Ullevil, har som formal 4 videreutvikle registeret som et nasjonalt kvalitetsregister for primear ciliaer
dyskinesi (Norsk PCD-register). Vi ber derfor om tillatelse fra deg til 4 bruke dine helseopplysninger.

Hensikten med registeret

Hensikten med Norsk PCD-register er 4 benytte dataene til videre forskning og kvalitetssikring bade
nasjonalt og internasjonalt for a kunne gi oss bedre informasjon om hvordan behandlingen av PCD kan bli
best mulig. Data fra registeret vil kunne benyttes i medisinsk forskning og til 4 bedre kvaliteten pa
behandlingen og omsorgen for pasienter med PCD. Videre kan dataene brukes til 4 bedre tjenestetilbudet til
PCD-pasienter.

Hva innebarer deltagelse i registeret?

NSCEF vil ha ansvar for a legge dine pasientdata inn Norsk PCD-register og holde det oppdatert. Barn og
voksne med PCD i Norge vil bli forespurt om deltagelse. Disse opplysningene kan brukes til a folge
pasientenes sykdomsutvikling og til 4 forske pa primer cilier dyskinesi og relaterte tilstander. Det blir
innfort strenge kontrollrutiner for 4 sikre din konfidensialitet. Informasjonen hentes fra din pasientjournal.
Noen opplysninger vil gjennom kvalitetssikring og forskning bli levert til det europeiske og internasjonale
PCD-registeret the international PCD cohort (iPCD,
https://www.ispm.unibe.ch/research/research_registries and_databases/index_eng.html) og det
internasjonale PCD-registeret, the international registry for Primary Ciliary Dyskinesia (www.pcdregistry.cu).

Mulige fordeler og ulemper

Du vil ikke ha noen umiddelbare fordeler av 4 delta i registeret. Data fra registeret vil imidlertid kunne
brukes til 4 forbedre omsorg og behandling av PCD i Notge, og vare grunnlag for forskning som pa lengre
sikt kan gi enda bedre behandlingstilbud. Deltagelse vil ikke innbzare ekstra provetaking, da man vil benytte
seg av de vanlige rutinekontrollene og behandlingsopphold for prevetaking.

Hva skjer med provene og informasjonen om deg?

Informasjonen som registreres om deg kun skal brukes slik som beskrevet over. Alle opplysningene vil bli
behandlet konfidensielt. Varigheten pa registeret er beregnet til 4 vaere fra 2015-2045. Det er forelopig gitt
konsesjon fra datatilsynet til 2030, men det vil bli sokt om forlengelse. Pa grunn av kobling til andre registre
er det nodvendig a registrere fodselsnummer og fullt navn inn i det norske registeret. Ved bruk av data fra
registeret til forskning eller ved utlevering av data til det europeiske PCD-registeret vil man ikke gi ut navn
eller fodselsnummer. En kode vil da knytte deg til dine opplysninger via en navneliste. Det er kun autorisert
personell knyttet til prosjektet som har adgang til navnelisten og som kan finne tilbake til deg. Navnelisten
slettes 10 ar etter at prosjektet er sluttfort, dvs i 2055. Det vil ikke vare mulig a identifisere deg nar data fra
registeret publiseres. Ved provetaking i forbindelse med kontroller og behandling vil det bli lagret
provemateriale i en biobank, det vises til egen informasjon om dette lenger ned.

Frivillig deltakelse

Det er frivillig a delta i registeret. Dersom du ikke onsker 4 delta i studien, trenger du ikke 4 oppgi noen
grunn, og det far ingen konsekvenser for deg eller din videre behandling.. Dersom du ensker 4 delta,
undertegner du samtykkeerklaringen pa siste side. Om du na sier ja, kan du senere trekke tilbake ditt
samtykke uten at det medforer ulempe for deg. Dersom du senere onsker a trekke ditt samtykke, eller har
sporsmal til studien, kan du kontakte seksjonsleder ved NSCF eller hans stedfortreder i medisinsk faglige
sporsmal. Telefon: 23 01 55 90

Ytterligere informasjon om registeret finnes i Kapittel A — utdypende forklaring om hva progjektet innebarer.
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Ytterligere informasjon om biobank, personvern og dine rettigheter finnes i Kapittel B — Personvern,
biobank og okonomi. Samtykkeerklering folger etter kapittel B
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Kapittel A- utdypende forklaring om hva prosjektet innebaerer

Hvem tilbys 4 delta i registeret?
Alle pasienter i Norge med diagnosen primer cilizer dyskinesi.

Bakgrunnsinformasjon for registeret

Primer cilizer dyskinesi (PCD) er en sjelden genetisk sykdom som forstyrrer slag frekvens og menster av
flimmerhar (cilier) som finnes overst pa epitelceller 1 ovre- og nedre luftveier inkludert nesen, bihuler,
mellomoret og deler av kjonnsorganer. PCD er forarsaket av genforandringer (mutasjoner) arvet fra begge
foreldre. Det er minst 30 kjent mutasjoner 1 forskjellige gener som forstyrrer normal sammenfoyning av
proteinene som danner bevegelsesapparat og 3-D cilie ultrastruktur dermed forarsaker cilier med
bevegelsesevne som er nedsatt eller opphart eller har ineffektiv vibrerende meonster. En sjelden gang kan
ciliene veere helt fraveerende. Konsekvensene er stagnasjon og akkumulering av slim i de ovre- og nedre
luftveier som forirsaker kronisk infeksjon og bestiende luftveisskade. Hos noen pasienter leder dette til
lungesvikt og evt. behov for lunge transplantasjon; herselstap som kan vare permanent, manglende evne
til 4 fd barn hos menn og okt risiko for svangerskap utenfor livmoren hos kvinner. Omkring 50 % av
pasienter har speilvending av store organer (situs inversus) og rundt 12% har ubestemmelige situs (situs
ambiguus) som ofte er assosiert med kompleks hjertefeil. Mindre hyppige komplikasjoner inkluderer
vannhode (hydrocephalus), alvorlig tilbakestrom av maveinnhold til spiseroret (gastroosofageal refluks),
dannelse av flere vaeskehulrom i lever og nyre (multicystiske lever og nyre sykdommer), mangelfullt
utviklede og tette galleganger (bilizer atresi) og kronisk betennelse i1 oyets netthinne (retinitis pigmentosa).

PCD er en kompleks sykdom. Det finnes nesten ingen klinisk forskning pa pasienter med PCD slik at
sykdommens natutlige forlop ikke er godt kjent og behandlingen som brukes er etter monster fra andre
lignende sykdommer, for eksempel cystisk fibrose (CF). Behandling og omsorg styrt fra spesialiserte sentra
som har personell med trening og erfaring med PCD er avgjorende for optimal pasientbehandling med
lavest mulig sykelighet og best mulig livskvalitet. Spesialisert behandling i spesialiserte cystisk fibrose (CF)
sentra gir bedret overlevelse og livskvalitet for CF pasientene. Man forventer at PCD pasienter vil dra
tilsvarende fordel av speialiserte sentra. Slik behandling krever hyppige kliniske kontroller og overvakning av
komplikasjoner, og registre blir derfor et viktig verktoy 1 oppfelgingen og behandling av primeaer cilie
dyskinesi. Ledende internasjonale fagmiljoer anbefaler at alle pasienter med PCD beor vare inkludert 1 et
nasjonalt register. Informasjon om tidligere sykdomsutvikling og komplikasjoner hos den enkelte vil vare til
hjelp for 4 gi den beste behandling. Registre er ogsa viktige forskningsverktoy.

Data som registreres gjelder
1. data om alder (maned og ar), kjenn, etnisitet, bosted (demografiske data)
i.  relevante miljofaktorer
iii.  medisinske data som gir informasjon om folgende: Hva bygger diagnosen pa, diagnosealder,
genmutasjoner, presenterende symptomer, medisinske data som beskriver sykelighet og funksjon
innen mange organsystemer (ovre og nedre luftveier inkl lunger, fordeyelsesorganer,
kjonnsorganer, hormonsystemer, muskel/skjellett og andre), bakteriefunn, komplikasjoner,
forverrelser
iv.  behandling og behandlingsforlop
v.  data om kontrollintensitet, behov for innleggelser og annen stotte
vi.  data om stenadsytelser og sosialmedisinske data
vii.  data om livskvalitet og psykisk helse
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Kapittel B - Personvern, biobank og skonomi

Personvern

Opplysninger som registreres om deg er kliniske data, laboratoriesvar, rentgensvar, lungefunksjonsmalinger
og andre relevante journalopplysninger. Man vil samarbeide med ditt lokalsykehus for innhenting av
relevante opplysninger og prover. Norsk PCD-register kan brukes til forskning og opplysninger om deg kan
kobles opp med folgende 10 eksisterende registre;

Register Begrunnelse

Folkeregisteret Man vil her kunne oppdatere registeret ihht. registrert
fodselsnummer/ dod/ emigrasjon.

Norsk pasientregister (NPR) Den viktigste hensikten med muligheter for kobling med NPR

er vurdering av dekningsgraden av kvalitetsregisteret. Alle
kontakter med spesialisthelsetjenesten registreres nemlig der
med diagnose og personnummer.

Dodsarsaksregisteret En slik kobling vil kunne gjore det mulig 4 fa en oversikt over
dodsirsak. Dette er viktig for a studere om forekomst av
komplikasjoner og andre arsaker til dedelighet enn
grunnsykdommen.

Kreftregisteret En kobling vil kunne gjore det mulig 4 undersoke om personer
med PCD har hoyere forekomst av visse typer kreft, samt om
behandlingsforlopet skiller seg ut i forhold til andre pasienter
med samme kreftdiagnose.

Reseptregisteret En kobling vil kunne si noe om omfanget av forskrivning og
bruk av antibiotika og andre medikamenter til pasienter med
PCD.

NAV’s registre (Statistisk sentralbyra) En kobling vil kunne gi opplysninger om grunn- og
hjelpestonad, trygdeytelser (pleiepenger, sykepenger, uforetrygd,
pensjon), inntekts- og boforhold.

Medisinsk fodselregister FHI Kobling her vil ha til hensikt 4 studere forhold omkring
svangerskap og fodsel hos barn med PCD og om kvinner med

PCD som feder barn.

Norsk nyfedtmedisinsk Kolbing her vil ha hensikt 4 studere symptomer i nyfodt
kvalitetsregister perioden som kan oppstd hos barn med PCD

Register for medfodt hjertefeil Kobling her vil kunne gjore det mulig 4 undersoke personer
(BERTE) med unormal organplassering (situs ambiguus -heterotaxi) for 4

oppdage om disse har udiagnostisert PCD.

Noen av opplysningene i Norsk PCD-register vil bli utlevert til de europeiske og internasjonale PCD-
registre. Videre kan det veaere aktuelt at eksterne forskere i Norge og Skandinavia far tilgang til prover og
avidentifiserte opplysninger. Dette skjer utelukkende etter forutgaende godkjenning fra Regional Etisk
Komité (REK)

OUS ved administrerende direktor er databehandlingsansvarlig.
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PCD-biobank

Ved rutinekontroller og behandlinger vil det kunne bli tatt forskjellige prover av deg (blodprever,
slimprover, vevsprover (cilie), og andre kroppsvasker) som vil bli lagret i PCD-biobank ved OUS. I
biobanken vil man kunne lagre alle typer av humant biologisk materiale fra pasienter med PCD. Materialet
vil bli samlet inn i forbindelse med utredning, behandling, oppfelging eller gjennom egne
forskningsprosjekter som har med primar cilizer dyskinesi 4 gjore. Materiale fra deg vil kun bli brukt til
gjennom forskning 4 oppna bedre forstaelse av PCD eller PCD-liknende tilstander, for eksempel cystisk
fibrose. Man vil kunne belyse betydningen av forskjellige arvestoffsfaktorer for utviklingen av alvorlig eller
mild PCD sykdom. Det vil imidlertid ikke bli gjort genetiske undersokelser med tanke pa a forutsi
sykdomsforlop eller annen arvelig sykdom og risiko for avkom av prover som lagres i PCD-biobank. OUS
ved Norsk PCD-register er ansvarshavende for PCD-biobank. Provene kan som ledd i fremtidige
forskningsprosjekter, etter godkjent soknad til Regional Etisk Komité og Datatilsynet, bli sendt for analyse
til andre laboratorier i og utenfor Norge. Biobanken planlegges a vare til 2045. Etter dette vil materialet
tilintetgjores etter interne retningslinjer. Dersom prosjektet skulle bli forlenget vil man innhente nytt
samtykke bade for register og biobank.

Utlevering av materiale og opplysninger til andre

Hyvis du sier ja til 4 delta i Norsk PCD-register og PCD-biobank, gir du ogsa ditt samtykke til at prover og
avidentifiserte opplysninger kan utleveres til det europeiske PCD-registeret (BESTCILIA; www.bestcilia.eu)
og det intermasjonale registeret PCD Patient Registry (www.pcdregistry.cu). Universitetssykehuset i Bern er
databehandlingsansvarlig for det europeiske registeret, mens universitet i Mainz er databehandlingsansvarlig
for det internasjonale registeret.

Rett til innsyn og sletting av opplysninger om barnet og sletting av prover

Hyvis du sier ja til 4 delta i Norsk PCD-register og PCD-biobank har du rett til 4 fa innsyn i hvilke
opplysninger som er registrert om deg. Du har videre rett til 4 fa korrigert eventuelle feil 1 de opplysningene
vi har registrert. Dersom du trekker deg fra prosjektet, kan du kreve a fa slettet innsamlede prover og
opplysninger, med mindre opplysningene allerede har inngatt 1 analyser eller er brukt i vitenskapelige
publikasjoner.

Okonomi
Register og biobank vil bli finansiert via NSCF.

Informasjon om utfallet av registerdata og biobankdata
Data fra registeret og biobanken vil bli publisert i nasjonale og internasjonale tidsskrift, samt at det vil bli
utarbeidet en arlig rapport for som vil bli apent tilgjengelig for alle.
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Samtykke for deltakelse i Medisinsk Kvalitetsregister for Primeer
Cilizer Dyskinesi (Norsk PCD-register) og PCD-biobank

Samtykkeerklering: Jeg er villig til 4 delta i DELTAGER
o NORSK PCD-REGISTER
o PCD-BIOBANK Navn:
Fodselsnummer (11 siffer):
Adresse:
Sykehus:

(Navn med blokkbokstaver)

LEGE
Jeg bekrefter 4 ha gitt informasjon om
studien:

(Signert av prosjektdeltaker, dato)

(Signert, dato) Behandlende lege
(stempel /navn med blokkbokstaver)
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