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Klagande
Vastra Gotalandsregionen

Overklagat beslut
Etikprovningsmyndighetens beslut den 13 augusti, dnr 2025-04221-01, se Bilaga

Projekttitel
The Core Registry: ett europeiskt register for sallsynta endokrina sjukdomar och bensjukdomar

Saken
Prévning enligt lagen (2003:460) om etikprévning av forskning som avser manniskor (etik-
prévningslagen)

Overklagandenimndens beslut
Overklagandeniamnden undanrdjer det éverklagade beslutet och dterférvisar drendet till
Etikprovningsmyndigheten for fortsatt handlaggning.

Bakgrund

Det finns mellan 6 000 och 8 000 olika sallsynta sjukdomar och ca 500 000 personer i Sverige och 30
miljoner i Europa lever med en sadan diagnos i dag. En séllsynt sjukdom definieras ofta som att den
upptrader hos farre an fem pa 10 000 invanare och inte sallan ar kunskapen begrdnsad for varje
enskild sjukdom. Ofta anses behandlingar inte Idnsamma pga. stora utvecklingskostnader och
begransat antal patienter. Symbolen for sdllsynta sjukdomar ar ett zebraband. Man beskriver att 72%
har genetiskt ursprung och ca 80% ar arftliga.

Detta uppmarksammas i olika referensnatverk inom EU och det aktuella projektet handlar om
sallsynta sjukdomar inom endokrinologi (ENDO-ERN) och avseende bensjukdomar (ERN BOND), med
huvudsate i Leiden, Holland. Deltagande center i Europa samlar in data om sina personer med
sallsynta sjukdomar vid rutinbesdk inom sjukvarden samt sammanfattande data fran tidigare forlopp
om demografi, blodtryck, langd, radiologi, histologi, bland annat. Personerna inkluderas oberoende
av alder och med nagon diagnos av séllsynt sjukdom som listas i ansdkan, totalt ca 500 diagnoser
men ofta finns flera undergrupper sa darav en extra lang lista. Till exempel har primar bendysplasi,
stord konsutveckling med XY-kromosomer samt “rare” diabetes vardera ca 35 undergrupper och
kongenital binjurehyperplasi atta undergrupper. For manga syndrom beskrivs undergrupper
beroende pa genetisk subgrupp.

| projektet vill man i samarbete studera 1) hur diagnoserna satts, 2) det kliniska forloppet och
behandling, 3) behandlingsutfall samt 4) identifiera kunskapsluckor fér dessa ovanliga tillstand.
Forskningspersonerna tillfragas om deltagande pa sitt respektive sjukhus och data laggs i ett “Core
registry”, en europeisk databas med hog datasidkerhet. Personerna behéver inte gora eller tillata
nagot utéver vad som gors under deras rutinvard, detta ar en observationsstudie. | en specifik grupp
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har forskargruppen tankt att dven inkludera ca 350 vuxna personer med hypofystumorer dar data
redan insamlats i en annan prospektiv observationsstudie; dessa ska motta ett opt-out-brev for
eventuell fortsatt deltagande dven i denna studie. Totalt bedémer man att ca 3 000 personer
kommer att rekryteras i Sverige med nagon sallsynt endokrin eller ben-sjukdom. Alla data
pseudonymiseras och kodnyckel lagras i egna landet enbart pa respektive ERN-center. Anonyma data
inom projektet kommer att lagras i ver 30 ar enligt GDPR-regler i EU. Man beddmer att nyttan ar
stor for respektive patientgrupp samt att forskningen efterfragas av patientféreningar. Man bedémer
att riskerna ar sma och enbart avseende integritet. Vid publicering kommer sarskild hansyn tas
eftersom det ar sa sallsynta sjukdomar.

Etikprovningsmyndigheten beslot att avvisa ansdkan da man beddmer att ansokan enbart galler att
bygga upp ett register och alltsa inte utgjorde ett tydligt avgrdnsat forskningsprojekt.

Klagande beskriver i sin 6verklagan anyo sina fragestallningar om diagnostik, behandling,
behandlingsutfall, att projektet ar avgransat avseende variabler, diagnoser och i tid, utfors av
vetenskapligt skolad person och i avsikt att publicera resultaten. Projektet behdver samarbeten for
att fa ihop tillrdckligt stora grupper av personer med dessa sallsynta sjukdomar.

Skal for beslutet

Overklagandenamnden beddmer mot bakgrund av klagandens beskrivning av hur man ska anvinda
insamlade data att anstkan avser begransade forskningsprojekt om olika halsotillstand inom
endokrinologi och bensjukdomar. Ansdkan faller darfor under etikprévningslagen. Det 6verklagade
beslutet ska darfér undanrdjas och ansékningen ska aterforvisas till Etikprovningsmyndigheten.

Overklagandenamndens beslut far enligt 37 § etikprévningslagen inte dverklagas.

Detta beslut har fattats av Anita Linder, Agneta Nordenskjold (féredragande), Greger Lindberg,
Ingemar Engstrom, Sten-Ake Stenberg, Johan Norell Bergendahl och Elisabeth Warnberg Gerdin. Vid
den slutliga handlaggningen har dessutom ersattarna Erik Brattgard, Gert Helgesson, Malin Celander
och Maria Eriksson Baaz samt kanslichefen Jérgen Svidén och administrativa sekreteraren Katarina
Gate Lundgren narvarat.
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Anita Linder
Ordférande
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