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Genetisk vagledning

Malgrupp
Kardiologer, barnkardiologer, kliniska genetiker och andra som traffar patienter med
kardiogenetiska sjukdomar

Syfte
Stod och vagledning i nar och hur genetisk viagledning bor genomféras hos patienter
med potentiellt arftlig hjartsjukdom

Definition

Genetisk vagledning ar en process som syftar till att stddja patienter och deras familjer i
att forsta de medicinska och psykosociala konsekvenserna av arftliga hjartsjukdomar,
oftast infor stdllningstagande for vidare genetisk utredning. Den bor utforas av
vardpersonal med sarskild kompetens, oavsett om genetisk utredning 6vervags eller inte.

Pre-test genetisk vagledning

1. Systematisk genomgadng av familjeanamnesen (ev. slakttradet).

2. Information om arftliga sjukdomar med fokus pd aktuell fenotyp,
neddrvningsmaonster.

3. Potentiella implikationer beroende av utfall vid genetisk analys:

a. For patienten.

b. For familjemedlemmar - informera om behov av hjartundersékningar som
led familjeutredningen samt om gangen vid klinisk screening (dvs
kontrollprogram) och genetisk kaskadscreening (dvs anlagsbarartestning)
vid positiv gentest.

4. Information om férsikringsfragor vid intresse®.
5. Psykologiskt stod vid behov.

Post-test genetisk vagledning

1. Information om utfall av gentest (vad betyder positiv/ negativ gentest, variant av oklar
signifikans) och dess klinisk betydelse (implikationer for diagnosen, prognosen,
riskvardering, livsstilsforandringar).

2. Information om klinisk betydelse av resultat for familjen och lagga upp en plan foér
kontrollprogram (vilka anhoériga kommer att bli aktuella fér kontroll och i vilken
ordning, vilken typ av kontroll - genetisk och/ eller klinisk som kommer att erbjudas).

3. Information om behov av regelbunden uppdatering/ omvardering av gentester,
eventuellt omklassificering av varianter.

4. Information om férsikringsfragor vid intresse®.

Psykologiskt stod vid behov.

6. Information om utredningsstrategier av barn/ framtida barn.
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*Vad sager lagen?
Lag (2006:351) om genetisk integritet

Syftet med lagen ar att varna den enskilda manniskans integritet.
Forsakringsbolag far ej efterfraga genetisk information:
e Aldrig for barn
e Endast for vuxna dar engdngsbelopp overstiger 30 prisbasbelopp eller periodisk
ersattning overstiger fyra prisbasbelopp per ar
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