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Genzymes registerstudie over sjeldne sykdommer (Gauchers sykdom)

Prosjektbeskrivelse i henhold til sgknad

Gauchers sykdom er en sjelden tilstand som skyldes mangel pa enzymet glukocerebrosidase.
Redusert aktivitet av enzymet farer til opphopning av sfingolipider i lysosomer, spesielt i
mononukleare fagocytter som makrofager, ogsa kalt «Gaucher-celler».

Genzymes register over sjeldne sykdommer inkluderer bade Gauchers sykdom, Fabrys sykdom,
MPS | og Pompes sykdom. Dette er en pagaende langvarig internasjonal registrering av klinisk
oppfelging av pasienter med disse sykdommene. Leger legger inn data i registeret, dataene vil
vaere representative for klinisk praksis og behandling av sykdommene pa tvers av ulike kulturer,
dermed vil disse dataene gi bedre forstaelse av naturlig historie og progresjon av sykdommene og
klinisk respons for pasienter som har fatt behandling for sin sykdom. Malene for Gaucher-
registeret er a:

. fremme forstaelsen av ulikhet, progresjon og naturlig utvikling av Gauchers sykdom med
mal om & kunne gi en bedre veiledning og evaluering av terapeutisk intervensjon

. gi det medisinske miljget anbefalinger om oppfelging av og resultater av
behandling for pasienter med Gauchers sykdom og

. evaluere langtidseffekt av behandlingen.

Saksbehandling i REK

Sgknaden ble behandlet av Regional komité for medisinsk og helsefaglig forskningsetikk (REK
sgr-gst C) farste gang i mate 1.4.14.

Komiteen ba om & fa vite om det utelukkende var tale om en registeropprettelse, om det er
forskning eller om det er en kombinasjon og om en redegjgrelse for hva som er
forskningsspgrsmalet, eventuelt en forskningsprotokoll. Komiteen ba videre om opplysninger om
det finnes et nasjonalt register over pasienter med Gauchers sykdom, eventuelt om det er aktuelt
a opprette et slikt nasjonalt register. Videre var det gnskelig med en oversikt over status/relasjon
til allerede godkjente prosjekter. Det ble ogsa bedt om en endring av samtykkeskrivet. Saken ble
utsatt i pavente av sgkers tilbakemelding.
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Sammendrag av tilbakemelding fra sgker (19.5.14)

’Som beskrevet i prosjektsgknaden sgkes det om godkjenning for & starte et norsk register

over pasienter med Gauchers sykdom som en del av et pagdende internasjonalt register over
sjeldne sykdommer. Dette er en pagaende og langvarig internasjonal registrering av klinisk
oppfalging av pasienter med Gauchers sykdom. Leger legger inn data i registeret og dataene vil
vere representative for klinisk praksis og behandling av sykdommen pa tvers av ulike kulturer.
Dermed vil disse dataene gi bedre forstaelse av naturlig historie og progresjon av sykdommen og
klinisk respons for pasienter som har fatt behandling. Dette er altsa en
observasjonsstudie/registerstudie.

Det finnes et internasjonalt register over pasienter med Gauchers sykdom. Genzyme er sponsor
for dette registeret. Det er den norske delen av dette registeret det her sgkes om a starte.

Registeret ble opprettet i 1991 av Genzyme/ICGG (the International Collaborative Gaucger
Group) med mal om a samle informasjon som kunne gi en bedre forstaelse av og behandling for
Gauchers sykdom. @konomisk kompensasjon vil tilfalle hematologisk avd. ved OUS-
Rikshospitalet. Genzyme stgtter ogsa registeret ved & bidra til vedlikehold, datainnsamling,
datahandtering, statistiske analyser og regulatoriske undersgkelser/gjennomgang av registeret.

Et norsk register over Fabrypasienter ble godkjent av REK Vest og har veert i drift siden 2009.
Dette registeret er ogsa en del av Genzymes internasjonale register over sjeldne sykdommer
(samme protokoll som Gaucher-registeret).”

En ytterligere presisering ble gitt av sgker i e-post 3.3.14: Vi gnsker altsa primzrt & opprette et
register. Det er ingen konkrete forskningsprosjekter/-spgrsmal knyttet til dette registeret.
Eventuelle forskningsprosjekter vil vi komme tilbake til nar disse blir aktuelle.”

REK behandlet saken pa nytt i mgte 25.6.14 og fattet falgende vedtak:

’Det fremgar av helseforskningsloven § 2 annet ledd at loven ikke gjelder for etablering av
helseregistre. Bestemmelsen ma forstas slik at det kun er i de tilfellene hvor helseregisteret
opprettes uavhengig av et konkret forskningsprosjekt at etableringen av helseregister reguleres
av helseregisterloven. Dette vil eksempelvis gjelde i tilfeller hvor man vil bruke helseregisteret til
fremtidige, men ukonkretiserte forskningsprosjekter, eller for helt andre formal.

REK legger til grunn at omsgkte prosjekt utelukkende gjelder opprettelse av et helseregister og
saledes skal vurderes etter helseregisterloven. Prosjektet faller derfor utenfor helseforskningens
virkeomrade, og komiteen har saledes ikke mandat til & vurdere sgknaden. Datatilsynet er rette
instans for sgknad om opprettelse av helseregistre, og det kan ogsa vaere hensiktsmessig a
involvere lokalt personvernombud i sgknadsprosessen.

Seknaden ble avvist. Vedtaket var enstemmig.”
Prosjektleder paklaget vedtaket 7.8.14.
REK har lagt til grunn at det aktuelle prosjektet utelukkende gjelder opprettelse av et

helseregister. Dette beror i falge sgker pa en misforstaelse. Prosjektleder viser til sponsors
definisjon som impliserer at dette er en registerstudie/observasjonsstudie, dvs. et langtids
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internasjonalt observasjonsprogram som skal falge resultatet av den rutinemessige kliniske
oppfelgingen av pasienter med sjeldne sykdommer.

Sweker papeker at den forskningsbaserte delen av protokollen er at man vil vurdere
langtidseffekten av enzymsubstitusjonsbehandling til de pasientene som far denne behandlingen
og basert pa epidemiologiske data kunne gi Gaucherpasienter et bedre medisinsk tilbud.
Prosjektleder papeker at sykdommen er sa sjelden at sammenslaing av informasjon fra mange
pasienter er den eneste maten en kan fa gode epidemiologiske data pa.

Klagen ble behandlet og endelig avvist av REK sgr-gst C i mgte 16.9.14 med fglgende
begrunnelse:

’Komiteen kan ikke se at klagen frembringer nye opplysninger av vesentlig betydning for
vurderingen. Det er ikke beskrevet konkrete forskningsprosjekter som skal utga fra registeret, og
etter komiteens vurdering synes malene for registerstudien mer forenlig med formalene for
opprettelse av et kvalitetsregister enn forskningsspgrsmal.

Fra informasjonsskrivets punkt Hva innebarer prosjektet? siteres: Ettersom din sykdom er en
sjelden genetisk sykdom og det er stort behov for gkt kunnskap om sykdommen og effekt av
eventuell behandling, er det planen at registeret vil paga i alle fall i 15 ar fremover. Ettersom det
ikke er fastsatt noen endelig tidsbegrensning pa forskningsprosjektets varighet, kan din
deltakelse komme til & strekke seg over mange ar.

Fra punktet Utlevering av materiale og opplysninger til andre siteres: Forskere fra ulike land
kan sgke registeret om tilgang til data for forskning om din sykdom. Slik forskning skal
godkjennes av registeret og eventuelle relevante offentlige instanser far utlevering av data.

Manglende tidsavgrensning og fraveer av konkretiserte forskningsprosjekter er momenter som
etter komiteens mening trekker klart i retning av at det utelukkende dreier seg om inkludering i et
register. Komiteen bemerker for gvrig at en godkjenning av registerstudien som forskning ville fa
implikasjoner utover aktuelle sak.

Komiteen fastholder sin vurdering. Klagen oversendes NEM for endelig vurdering.”
NEMs vurdering

NEM tok saken til behandling pa komitémgtet 28.10.14. Arvid Heiberg ba komiteen om &
vurdere hans habilitet. NEM besluttet at Heiberg var inhabil og han deltok derfor ikke i videre
saksbehandling.

NEM viser til sitt tidligere vedtak 2013/197, der komiteen gir en generell gjennomgang av
virkeomradene for helseforskningsloven og helseregisterloven for opprettelsen av registre:
”Helseforskningsloven (hfl) tar utgangspunkt i at forskningsprosjekter med tilhgrende
“forskningsregistre™ skal ha et konkret formal, eller en problemstilling og vare i en avgrenset
periode. Generelle registre” som skal betjene flere ulike formal og som har lang varighet,
regnes ikke som forskningsregistre. Disse skal opprettes etter helseregisterloven, enten etter § 8
ved at de omfattes av en forskrift; eller etter 8 5 der Datatilsynet gir en konsesjon.
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REK kan behandle forskningsprosjekter med tilhgrende forsknings-/helseregistre, jfr
helseforskningsloven § 10 jf. § 33, med et avgrenset formal eller en konkret problemstilling. At
registeret ikke kan benyttes til ulike problemstillinger betyr vanligvis at registeret i
utgangspunktet kun skal benyttes til ett forskningsprosjekt.

Hfl hjemler ikke opprettelsen av generelle og permanente helseregistre uten tilknytning til et
konkret forskningsprosjekt. Tvert i mot forutsetter hfl § 33, jf. § 2 og § 9, at forskningsregistre
alltid opprettes i tilknytning til et konkret forskningsprosjekt.”

NEM viser til og stiller seg bak REKs begrunnelse for avvisning. Sgknaden mangler klart
definerte forskningssparsmal, registeret har ingen sluttdato og seknaden tyder pa at forskning
ikke er eneste bruksomrade. Sgker viser til tidligere register som ble godkjent av REK vest i
2009. NEM konstaterer at det har funnet sted en gradvis endring i forvaltningspraksis fra
ikrafttredelsen av hfl 1.7.09 og til d.d.. Etter dagens praksis er det imidlertid ingen tvil om at
omsgkte register ikke kan hjemles i hfl. Vi anbefaler sgker a kontakte Datatilsynet for veiledning
om videre sgknadsprosess. Fremtidige forskningsprosjekter pa materialet i registeret ma sgke
forhandsgodkjenning av REK.

Vedtak

Klagen forkastes

Vedtaket i klagesaken er endelig og kan ikke paklages, jf. forskningsetikkloven § 4.
Hilsen
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