


Inledning

Huntingtons sjukdom (HS) dr en drftlig sjukdom. Man rak-
nar med att det i Sverige finns ungefér 800-1200 personer
med sjukdomen och cirka det dubbla antalet anlagsbdrare.

Barn till en férdlder med Huntingtons sjukdom bendmns
som "riskperson”. Risken att arva genen och bli anlags-
bdrare dr 50 procent och oberoende av kénstillhérighet.

Ett presymptomatiskt test, dvs anlagstest, svarar pd om en
riskperson drvt genfordandringen for Huntingtons sjukdom
eller inte. “Presymptomatiskt” betyder att testet utfors
innan ndgra symptom pd sjukdomen visat sig.

Mdnniskor hanterar att leva med risk pd olika vis. Det som
dr rditt fér en person behdver inte vara riitt for ndgon annan.
Oavsett hur du viiljer vad galler testning bér du ge dig
sjdlv tid att tdnka igenom vad som dr bdst for just dig. Det
finns inte ndgot standardsvar for vad som dr rdtt eller fel.

Vad ger ett presymptomatiskt test dig svar pa?

Testet ger svar pa om du arvt genfordndringen for HS eller inte.
Testet ger inte svar pa ndr du blir sjuk eller hur din sjukdom kom-
mer att utvecklas. Aven om likartade symptom finns hos personer
med Huntingtons sjukdom ar de individuella skillnaderna stora.
Till exempel avseende nar sjukdomen bryter ut, dven om det
oftast sker mellan 30-50 ars 3lder. En del personer ar sjuka i flera
artionden, medan andra har en snabbare sjukdomsutveckling.

Ett negativt eller positivt resultat

Ett negativt resultat betyder att man inte arvt anlaget och ett
positivt att man ar anlagsbéarare.

Om testet dr negativt blir du allts3 inte sjuk. Sjukdomsanlaget
fors gj heller vidare till dina barn och barmbarmn da sjukdomen
inte kan hoppa dver nagon generation. Du kan utan radsla eller
oro for att f3 Huntingtons sjukdom fortsdtta planera ditt liv. Har
du syskon, som valjer att testa sig, kan de far ett annat svar. Det



kan paverka relationen er syskon emellan. Trots att du formod-
ligen kdnner lattnad Gver ditt negativa besked kan du da upp-
leva skuldkdnslor om ditt syskon testat positivt. Du kan ocksa
kanna att du har kastat bort en del av ditt liv for att du varit
odvertygad om att du skulle bli sjuk eller uppleva en osdkerhet
for att du mist en del av din identitet med att inte langre vara
en riskperson. Kanske tanker du, vem ar jag nu, utan anlaget?

Ett positivt resultat visar daremot att du drvt anlaget och att
du kommer bli sjuk. Denna vetskap ger dig mdéjlighet att for-
bereda och planera ditt liv utifran att du senare kommer att
insjukna i HS5. Du kan dven forbereda dina ndrmaste s3 att de
kan ge dig stod. Darmed blir det |3ttare att i framtiden accep-
tera stodinsatser, hjalpmedel och inse att traning ar vardefull.

Skdl att testa sig

De som valt att testa sig motiverar det med att det var viktigt
for dem att fa svar pa om de skall fa HS eller inte. Osakerheten
attinte veta kan, for en del, upplevas sa svar att leva sa det ar
battre att fa ett besked oavsett resultat.

Flera riskpersoner valjer att testa sig infdr en planerad graviditet.
Darefter kan man planera livet utifran att man inte far H5 eller
att man maste forbereda sig pa att bli sjuk. Riskpersoner med

vuxna barn kan vilja testa sig for att barnen skall fa veta om de
ar riskpersoner eller gj.

Valjer du att testa dig ar det viktigt att ta stallning till nar i livet
du onskar att gora testet och att du gor det for din egen skull.

Skdl att inte testa sig

Det gar aven att leva med ovisshet och hopp. Om du som
riskperson hanterar din situation i vardagen bra, kan det vara
battre for dig att leva i ovisshet.

Far du ett besked att du dr anlagsbarare, kan det ocksa drdja
manga ar innan du blir sjuk. Nar du insjuknar, finns det i dag
behandling som paverkar symptomen men ingen behandling
som bromsar utvecklingen av sjukdomen. Mycket lovande
forskning pagar dock for att forbattra behandlingsmetoderna.



Vem berdrs av resultatet?

Da Huntingtons sjukdom ar arftlig, kommer ett positivt resultat
inte bara ge konsekvenser for dig sjalv utan aven paverka
dem du har runt dig. | forsta hand din partner, dina barn, dina
foraldrar och syskon. Det ar darfor viktigt att tanka igenom
vilka |du vill ska veta, om du viljer att ta reda pad om du bér
anlaget for H5. Fundera ocksa pa vilka av dina vanner och
familjemediemmar du kan tanka dig att berdtta om testresul-
tatet for, hur resultatet kan paverka andras situation och vilka
hansyntaganden du bor gora. Manga foredrar att dela med
sig av svaret till s3 fa som mgjligt. Under hela denna process
rekommenderas du att ha en stodperson med dig t ex partner,
foralder eller nara van.

Ett besked om att vara anlagsbarare kan dven fa konsekvenser
i ditt forhallande till t ex arbetsgivare och kolleger. Tank darfor
pa forhand noga igenom vem som skall fa veta att du testar
dig och vad resultatet blir. Arbetsgivare har enligt lag inte
ratt att fa veta resultatet av testet.

Om du viljer att testa dig for att en av dina mor/farforaldrar
ar sjuk — medan din foralder som ar riskperson annu inte har
nagra symptom — kommer ett positivt besked innebdra att
aven din foralder har anlaget for HS och kommer att insjukna.

For syskon kan det vara en belastning om du far ett besked
attinte vara anlagsbarare. Dina syskon kan fa tankar att deras
risk att bli sjuka da okar. 53 ar det inte. Ditt svar, oavsett om
det ar negativt eller positivt, paverkar inte dina syskons risk.

Hur genomfors ett presymptomatiskt test?

Det finns i Sverige, som i de flesta andra lander, en rekommen-
derad testprocess. Alla som onskar att gora testet bor ga igenom
denna da erfarenheterna av att folja processen dr mycket goda.

Testprocessen innebar att du kallas till Iakarbesok for genom-
gang av familjens sjukdomshistoria och darefter till flera vag-
ledningssamtal. Tillsammans med den genetiska vagledaren
bearbetar man de kdnslor som all information vacker. Under

hela forberedelsen har man mojlighet att avsluta processen



och vilja att avsta fran att genomfdra testet. Ritten att inte vilja
veta ar en viktig etisk princip. Fortsatter man processen bestams
ett lampligt datum d4 svar pa testet |amnas. Svarsdatum bor inte
sammanfalla med andra stora handelser i ditt liv. Detta for att du
skall ha mdjlighet och tid att bearbeta den krisreaktion som kan
folja med provsvaret om det skulle visa sig att du ar anlagsbarare.
D4 resultat ska meddelas bér du inte vara ensam utan ha en stod-
person med till din hjalp. Stodpersonen kan gama involveras tidigt
under processen for att bli mer delaktig. Efter att lakaren meddelat
resultatet far man uppfoljande samtal hos en genetisk vagledare.
Detta galler dven om resultatet visat att man inte ar anlagsbarare.

Beslutet atttesta sig kan vara livsavgorande och den som testar sig
ska darfor fyllt 18 ar. Barn tillits ej att testa sig presymtomatiskt.

Testet genomfors efter informerat samtycke. Det betyder att
den fdr testet ansvarige lakaren, maste forsdakra sig om att
testpersonen, forstar vad testet kan innebara. Den ansvariga
lakaren bor ocksa forvissa sig om att du har tankt igenom
mdjliga konsekvenser av testresultatet. Ingen kan bestamma
att ndgon annan ska gora testet. Du kan vid vilken tidpunkt
som helst vilja att avbryta testprocessen.

Far du beskedet att du bar anlaget for Huntingtons sjukdom,
ar det vardefullt att det finns maojlighet till uppfoljningssamtal
hos psykolog eller kurator pa hemorten. For ovrigt ar det
dnskvart att det etableras en uppféljning fran sjukvarden.

Fosterdiagnostik

Genom att tidigt under graviditeten gora ett test kan man ta
reda pa om ett foster bar anlaget for Huntingtons sjukdom.
| samband med graviditet har halso- och sjukvarden skyldighet
att informera om fosterdiagnostik. Den gravida kvinnan/paret
ska upplysas om att det ar frivilligt att ta emot information samt
beredas mojlighet till betanketid innan informationen lamnas.

Fragor kring reproduktion, gen-och fosterdiagnostik hante-
ras vanligen vid ett besok pa en klinisk genetisk avdelning.



Vem kan du véiinda dig till?

Vill du tala med ndgon med sdrskilda kunskaper
om Huntingtons sjukdom och testprocessen,
kan du vdnda dig till avdelningen for

Klinisk Genetik vid universitetssjukhusen i
Géteborg, Linképing, Lund, Stockholm,

Umed eller Uppsala.

Aktuella kontaktuppgifter hittar du pd
www.huntington.se

Ddr hittar du ocksd senaste nytt

kring stodgrupper, forskning,

aktuellt i Sverige och internationellt
samt lankar till andra informationskdllor.
Se dven www. socialstyrelsen.se

for ytterligare information.

Till sist

Avslutningsvis hoppas vi att denna
information kan vara till hjalp for att
sortera dina tankar och dédrmed gora
ett val som dr riktigt for dig.

Denna broschyr &r en &versittning framtagen med
tillstdnd frdn profession och patientfarening | Morge.

Kontaktuppglfter




