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RPO hjirt- och kérlsjukdomar

Genetisk utredning vid hjartsjukdom

Riktlinjer for Sydostra sjukvardsregionen (Region Jonkdpings ldn, Region Kalmar 1én och
Region Ostergdtland).

Vardniva och remiss
Handlaggs av kardiolog/barnkardiolog, vid eller i samarbete med kardiogenetisk mottagning:
Remiss for blodprovstagning skickas till:

Klinisk genetik
Universitetssjukhuset
581 85 Linkoping

Blodprov tas pé respektive klinik i EDTA-ror och skickas tillsammans med remiss och
samtyckesblankett till universitetssjukhuset for vidarebefordran till genetiskt labb.

Remissen ska innehalla
e Klinisk diagnos.
Fler fall i familjen? Persondata om mojligt.
EKG vid LQT o Brugada
EKG o ekokardiografi-fynd vid kardiomyopatifrdgestillning (ARVC, hypertrof
kardiomyopati och dilaterad kardiomyopati)
Alder vid symtomdebut?
Utlosande faktorer vid tex svimningar eller arytmier?
Plotsliga dodsfall i slakten? Vid vilken &lder?
Plotslig spadbarnsdod?

Underskrift av patient att blodprov far sparas for framtida kliniskt bruk eller forskning.

Indikationer for genetisk utredning

Viktigt att podngtera att analysen sdllan har betydelse for den individ som utreds primért, men
kan ha stor betydelse for familjeutredning (sé kallad kaskadscreening). Det bor finnas
forstagradssliktingar som kan dra fordel av eventuella analysfynd for att undersékningen skall
goras (med undantag for LQTS dér analysen kan anvéndas som del i diagnostiken).

Klar klinisk diagnos med stark misstanke om éarftlighet

Marfans syndrom

Langt QT-syndrom
Brugadas sjukdom
Hypertrof kardiomyopati
Thorakala aortaaneurysm
ARVC

Vid ovanstidende diagnoser varierar chansen att man ska fanga en sjukdomsorsakande genetisk
variant ndgot men &r relativt god.
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Ovriga diagnoser dir det finns genetiska orsaker, men inte lika kliniskt faststillda (hir kan det
komma mer mojlighet till genetisk diagnostik i framtiden). Hér bor en eventuell analys
diskuteras med genetiker innan prov tas.

e Dilaterad kardiomyopati
e Ovriga arytmier
e Muskuléra sjukdomar med hjartmanifestationer
e Kardiella missbildningar
Genetisk viagledning

Vid kardiologgenetisk mottagning.

Rehabilitering
Kuratorstdd bor erbjudas drabbade familjer.

Utbildning av virdpersonal i sjukvardsregionen avseende genetisk vdgledning i samarbete med
Klinisk genetik.

Kvalitetsindikatorer

Nationellt register for kardiogenetik dr under utveckling med mal att;
e Identifiera riskpatientwer
e Forebygga plotslig hjartdod
e Genomfora screening for att friskforklara och avsluta kontroller

For att kunna f6lja effekten och patientnyttan av screening hos familjer med éarftliga
hjartsjukdomar, bor dessa finnas i ett register med vissa kliniska parametrar.

Om dokumentet
Faststéllt 2018-03-18 av Regionalt programomrade hjirt- och kérlsjukdomar

Framtaget av:

e (ecilia Gunnarsson, overlidkare, Klinisk genetik, Universitetssjukhuset i Linkdping
Anneli Svensson, specialistlikare, Kardiologkliniken, Universitetssjukhuset i Linkoping
Mats Broqvist, overldkare, Kardiologkliniken, Universitetssjukhuset i LinkOping
David Olsson, dverlidkare, Kardiologsektionen, Lanssjukhuset i Kalmar
Jan-Erik Karlsson, overldkare, Kardiologsektionen, Lanssjukhuset Ryhov, Jonkoping
Christina Holmgren, dverlikare, Kardiologsektionen, Lanssjukhuset Ryhov, Jonkdping
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