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Syfte

* Detta dokument behandlar familjer dar genetisk utredning
inte har kunnat pavisa nagon sjukdomsorsakande variant eller
dar genetisk testning av indexpersonen inte varit maijlig.

e Dokumentet sammanfattar rekommendationer och arbetssatt
bland medlemmar i Svenskt Kardiogenetiskt natverk. Dar
asikterna gar isar redovisas detta.

» Syftet med den kardiogenetiska verksamheten ar att undvika
plotslig hjartdod (aven om risken for detta som forsta symtom
ar liten for vissa diagnoser) eller sjukdomsutveckling.
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ldentifierade problem

e Livslanga kontrollprogram kan vara svara att genomfora

* Vem ska organisatoriskt ansvara for dessa kontrollprogram,
som kan ta stora resurser?

* Fyndisamband med kontrollprogram ofta i grazon (ev.
sjukdomstecken)

e Kontrollprogram kan paverka individens sjalvbild
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Forutsattningar

* Natverket i dess nuvarande form kan framst uttala sig om uppfoljning av
vuxna individer, men barnkardiologer har deltagit i arbetet och
naturligtvis alltid viktigt att inte barn/unga tappas fran familjescreening!

* | begreppet forstagradsslaktingar (FGS) inraknas foraldrar, syskon och
barn.

* For samtliga diagnoser och rekommendationer galler att det alltid finns
utrymme for anpassning utifran lokala uppféljningstraditioner samt de
respektive familjernas anamnes och 6nskemal.

* Dessutom kan forstas ev. patologiska fynd under
screeningundersdkningarna leda till behov av tatare uppféljning
och/eller sjukdomsdiagnos varvid uppfoljningen blir en annan.

*  Om man hos indexfallet funnit genetisk variant som bedomts som VUS
(variant of unknown significance) och inte anvands for anlagsbarartest
understryks vikten av regelbunden omvardering.
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Guidelines

* Ventricular Arrhythmias and the Prevention of Sudden Cardiac
Death, ESC Clinical Practice Guidelines, 2015

* Arvelige Hjertesygdomme, Dansk Cardiologisk Selskab, senast
uppdaterad 2018

* 2014 ESC Guidelines on the diagnosis and treatment of aortic
diseases

 Management of patients with Arrhythmogenic Right
Ventricular Cardiomyopathy in the Nordic countries. Haugaa
KH et al. Scand Cardiovasc J. 2015;49(6):299-307.
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Europace (2011) 13, 1077-1109 HRS/EHRA EXPERT CONSENSUS STATEMENT

sgrorens  doi10109europaceleur45 @ Europace (013 15, 369-1406 HRS/EHRA/APHRS CONSENSUS STATEMENT

EURCFEAN dei10.1093/europace/eut 72
30
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HRS/EHRA Expert Consensus Statement on the
State of Genetic Testing for the Channelopathies
and Cardiomyopathies

Executive summary: HRS/EHRA/APHRS expert
consensus statement on the diagnosis and
management of patients with inherited primary

arrhythmia syndromes

European Heart Journal ESC GUIDELINES

EUROFEAN doi:10.1093/eurheartj/ehu2B84
SOCIETY OF
CARDIOLOGY

www.cardio.dk

2014 ESC Guidelines on diagnosis and
management of hypertrophic cardiomyopathy

Arvelige
hjertesygdomme
uropean Heart Journal - sc G S
O@ zﬁma&;.:?h,::z;%o:,m 37-3237 CURRENT OPINION g 50‘“15109;w hjeanpelh (vz;:165) 36,2793-2867 E UIDELINE
Treatment of arrhythmogenic right ventricular 2015 ESC Guidelines for the management
cardiomyopathy/dysplasia: an international task of patients with ventricular arrhythmias
force consensus statement and the prevention of sudden cardiac death
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Kaskadscreening
(familjeutredning)

* Familjemedlem som har symtom o/el fynd vid undersokning
och uppfyller diagnoskriterier ska forstas foljas som patient!
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Sjukdomsgrupper

Jonkanalsjukdomar:

e Langt QT-syndrom (LQTS)

e Kort QT-tids syndrom (SQTS)

e Brugadas Syndrom (BS)

e Katekolaminerg Polymorf Ventrikel Takykardi (CPVT)

Kardiomyopatier:

* Hypertrofisk kardiomyopati (HCM)

e Arytmogen hogerkammar-kardiomyopati (ARVC)
* Dilaterad kardiomyopati (DCM)

Plotslig hjéartddd

Arftlig familjér aortasjukdom

Familjér hyperkolesterolemi (FH)
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LQTS (long QT-syndrome)

d Vem: alla FGS
1 Vad: anamnes + kliniskt status + EKG + arbetsprov
J Start: ingen aldersgrans

O Hur ofta: EKG-kontroll 1-2 ggr med 1-3 ars mellanrum,
speciellt om <18 ars alder vid forsta kontroll (i alla fall nagot
EKG bor tas vid 20—-25 ars alder)

 Stopp: hos asymtomatisk individ med upprepade normala EKG
avslutas kontrollerna

* (Kliniskt/praktiskt gor vissa centra sa, begransat stod for vare sig
avslut eller fortsatt uppféljning i guidelines)
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SQTS (short QT-syndrome)

d Vem: alla FGS

O Vad: anamnes + kliniskt status + EKG

J Start: ingen aldersgrans

 Hur ofta: danska riktlinjer rekommenderar arligen
 Stopp: tills vidare
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Brugadas syndrom

J Vem: alla FGS

1 Vad: anamnes + kliniskt status + EKG (inkl avl V1-V2 uppflyttade till
interkostalrum 2 vilket 6kar chansen att fanga Brugada-monstret)

= vissa centra gor Ajmalinprovokation och avslutar kontroller om vilo-
EKG + provokation ar ua

J Start: ingen aldergrans

O Hur ofta: enl. danska riktlinjer kliniska kontroller med EKG
med 1-2 ars mellanrum

[ Stopp: hos symtomfri individ >40 ars dlder med minst 8
normala EKG:n avslutas kontrollerna

Allugl'
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CPVT (katekolaminerg polymorf VT)

d Vem: alla FGS
1 Vad: anamnes + kliniskt status + arbetsprov

= for yngre barn Holter-registrering fran 1 ars alder
J Start: ingen aldersgrans

1 Hur ofta: vartannat ar <18 ars alder, darefter vart tredje ar alt
endast vid symtom (synkope) om forsta ua
 Stopp: tills vidare alt endast vid symptom
= enl danska rek tills vidare med 1-2 ars intervall
= har gor violika i landet
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Tabell jonkanaler
e e el |

Start av Nyfodd/ barnaaren Barnaaren Barnaaren Barnaaren
utredning, alder

Synkope, Synkope, Synkope, Synkope,
hjartsymptom vid hjartklappning hjartklappning hjartklappning,
anstrangning (LQTS1), (symptom vid anstrangnings-
hoga ljud (LQTS2), sjukdom/ feber) utlésta symptom

somn/vila (LQTS3)

X X X X
X2 X2
24-48 h Holter X2 Xt Xt X2

Uppfoljning Var 1-3 ar Var 2-5 ar Var 1-3 ar Var 3 ar

Screening > 30 ar eller efter 3-5  Tills vidare 50-60 ar eller >40 ar  Tills vidare alt endast
avbryts om neg ars uppfoéljning om 8 normala EKG vid symptom?
vid

1. vid misstinkt kammararytmi eller presynkope/ synkope
2. Holter med lek ersétter arbetsprov hos yngre barn

3. Varierar i landet, inga klara rekommendationer i guidelines
'-é
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HCM

J Vem: alla FGS

[ Vad: anamnes + kliniskt status + EKG + UKG
= hos barn ofta Holter ocksa
1 Start: enl. ESC:s riktlinjer vid ca 6 ars alder hos individer i

familjer med malign familjehistoria hos barn, annars ca 10 ars
alder

= svenska barnkard rek senast vid 6 ars alder vid benign
familjehistoria och

= Vid malign familjehistoria o/el pa familjens dnskemal forst vid 6-12
man alder, intervallen darefter bestams av fynd och barnets alder

1 Hur ofta: enl ESC och barnkard med 1-2 ars mellanrum under
barn- och ungdomsaren, hos vuxna med 2-5 ars mellanrum

1 Stopp: 50-60 ars alder, delvis beroende av uppfoljningstiden
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*Tillgdng pa tex

magnetkameraundersokn (MRI) o

o Vem: alla FGS SAECG skiljer sig mellan centra,
D Vad* anamnes + kllﬂISkt status + uppféljnings-traditioner likasa.

= full screening: EKG + Holter + sena potentialer (SAECG) +
MR o/el hogerkammarinriktat UKG + ev. arbetsprov

" begransad screening: EKG + UKG + Holter

1 Start: full screening vid ca 10 ars alder

= beror bla av familjeanamnesen, mer liberalt/tidigare vid hog
idrottsaktivitet

1 Hur ofta: upprepa med 3-5 ars intervall hos vuxna om
normala fynd
= med 1-2 ars intervall mellan 10-18 ar
= ev. begransad screening >40-50 ars alder

[ Stopp: om normala fynd vid 55—60 ars alder, delvis
avhangigt nar uppfoljningen startats (bor ha foljts >5 ar)
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DCM

J Vem: FGS om samtidigt AV-block foreligger eller om >1 i
familjen med kardiomyopati eller vid andra skal (till
exempel uttalad sjukdom, dverlevt hjartstopp, plotslig
hjartdod [SCD])

1 Vad: anamnes + kliniskt status + EKG + UKG

(d Start: 10-12 ars alder, delvis beroende pa fenotyp i
familjen

d Hur ofta: hos vuxna 2-5 ars mellanrum

= 1-2 ars mellanrum om under 18 ar

1 Stopp: 50-60 ars alder

Z A
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Tabell kardiomyopatier

Start utredning, alder* Barnaaren, se under HCM  Barnaaren, se under DCM 10 ar
ovan

E :

Ultraljud hjarta X

| MRihjgta )
Signal-medelvardes- -
bildat EKG (SAECG)

Uppfoljningsintervall** Var 1-2 ar (10 - 20 ar) Var

2-5ar (>20ar)

Screening avbryts om 50-60 ar
neg vid

ovan
X X
X X (hégerkammarinriktat)
- (X)
X2 X
- X

Var 1-2 ar (<18 ar)
Var 2-5 ar (>20 ar)

Var 3-5ar (1-2 arom
<18 o/el idrottsaktiv)

50-60 ar 50-60 ar

1 = bedoms viktigt hos barn, dock gors det olika frekvent i olika delar av landet.

2 = om konduktionsdefekt hos indexfall

*Start och frekvens av kontroller kan variera beroende pa familjeanamnes avseende riskfaktorer, debutalder,

komplikationer och typ av kardiomyopati.

**Tatare kontroller under barnaaren, framst under pubertala tillvaxtspurten.




Plotslig hjartdod / SCD

indexfall med neg obduktion inkl genetisk analys

J Vem: alla FGS

= ingen formell aldersgrans hos indexfallet for utredning av slaktingar
= jdanska riktlinjer anges under 50 ars alder

 Vad: anamnes + kliniskt status + EKG + UKG + arbetsprov
J Start: ingen aldersgrans

1 Hur ofta: upprepa i regel efter 4-5 ar, speciellt om den
primara screeningen var fore 18 ars alder

[ Stopp: initial samt en uppfodljande undersdkning, sedan stopp

= ev ytterligare undersokningar aven i franvaro av fynd, beroende pa
individens/familjens installning och 6nskemal

Allugl'
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Familjar thorakal aortasjd i syndom)

J Vem: alla FGS

= andragradsslaktingar om >tva fall? Har gar asikterna isar, framst av
resursskal.

[ Vad: anamnes + kliniskt status + UKG med aortabilder
(J Start: ca 20 ars alder beroende av familjens fenotyp

1 Hur ofta: vart 5:e ar (nagot tatare hos ungdomar och
beroende av familjens fenotyp)

= nagot center upprepar undersokning vid endast ett tillfalle, vid 25—
30 ars alder

J Stopp: vid 50-55 ars dlder om normala fynd
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Familjar Hyperkolesterolemi

J Vem: alla FGS

[ Vad: anamnes + kliniskt status + vardera riskfaktorer inkl.
lipider som led i allman kardiovaskular prevention, livsstilsrad

J Start: fran 810 ars alder
1 Hur ofta: en gang, vid tveksamhet upprepat efter 2-3 ar
 Stopp: om >20 ar och normala lipider avslutas kontroller

Allugl'
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Kontaktuppgifter

[ Anneli Svensson (Anneli.Svensson@regionostergotland.se)
 Pia Dahlberg (Pia.l.Dahlberg@vgregion.se)

] Publikationsdatum 2020-03-10.

1 Publikationsstalle: “Kliniska rad” under fliken ”Riktlinjer” pa
Svenska Kardiologféreningens hemsida.

 For revidering/uppdatering ansvarar Svenska Nationella
Kardiogenetikregistrets arbetsgrupp, senast om 3 ar.
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