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Familjeutredning, genetisk
anlagsbarartestning av anhoriga

Malgrupp

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

Syfte

Stod och vagledning i nar och hur familjeutredning bér genomféras hos familjer med
arftlig hjartsjukdom.

Bakgrund

Nar en sjukdomsorsakande genetisk forandring (variant) identifierats hos en patient
med diagnostiserad arftlig hjart-karlsjukdom (proband) kan det vara aktuellt att erbjuda
anhoriga presymtomatisk genetisk analys, sa kallat anlagsbarartest. Detta innebar att
friska slaktingar erbjuds genetisk testning avseende den aktuella varianten. Syftet med
denna testning dr att identifiera individer med 6kad risk for sjukdomsutveckling
och/eller plotslig dod som kan vara betjanta av riktad klinisk uppféljning.

De flesta arftliga hjart-karlsjukdomarna har ett autosomalt dominant
neddrvningsmonster. Detta innebar att alla forstagradsslaktingar (féraldrar, syskon eller
barn) kan erbjudas anlagsbarartest. Vid konstaterat bararskap hos en
forstagradsslakting kan genetisk testning erbjudas vidare till den personens
forstagradsslaktingar. Detta forfarande kallas kaskadscreening.

Genomforande

Probanden ansvarar for att information kring sjukdomen nar sina slaktingar eller att
dessa satts i kontakt med utredande enhet. All presymtomatisk genetisk diagnostik ska
vara frivillig och foregas av genetisk vagledning direkt till individen som ska testas,
och/eller till virdnadshavare i de fall individen ar under 18 ar.

Nar det géller personer under 18 ar tar fordldrarna det formella beslutet men dldre barn
(fran ca 13 ar men senast vid 15 ars dlder) ska tillfragas sjdlva. Vissa kardiogenetiska
sjukdomar ger fa eller inga symtom tidigt i barndomen och man kan i dessa fall i samrad
med vardnadshavare vianta med utredningen tills barnet ar gammalt nog att sjalv ta
stallning till om utredning ska goras.

Genetisk vagledning utférs med fordel via en specialiserad kardiogenetisk mottagning.
Vid utredning av barn boér barnkardiolog kopplas in. Vid den genetiska viagledningen bor
den i familjen forekommande sjukdomens kliniska bild, nedarvningsmonster, penetrans
och expressivitet beskrivas sa att familjemedlemmar kan ta ett valgrundat individuellt
beslut om genetisk utredning.
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Klinisk uppféljning som alternativ till genetisk utredning

Forstagradsslaktingar som inte vill utredas genetiskt ska erbjudas klinisk kontroll
och/eller uppfoljningsprogram utifran aktuella rekommendationer.

Checklista familjeutredning

Ta stéllning till om remiss skall/kan skickas till kardiogenetisk mottagning for
familjeutredning. Det som ska inga i familjeutredning ar:

1. Kartlaggning av familjen - uppratta ett familjetrad utifran anamnes.

2. Kontakta via probanden forstagradsslaktingar, inhdmta samtycken fore
uppgifter himtas fran familjemedlemmars journaler.

3. Finns forstagradsslaktingar <18 ars dlder - kontakta barnkardiolog.

4. Genetisk vagledning ges innan anlagsbarartest erbjuds.
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