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Arftliga kardiovaskuld@ra sjukdomar

» Drabbar hela familjen/slakten
» Olika strategier i olika aldrar
« Viktigt att identifiera mutationsbarare

familjecentrerad
screening och radgivning




Familjlemottagning

Centre for Cardiovascular Genetics
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Famillemottagning
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Genetisk vagledning

Syfte: Vagleda proband och anhoriga att fatta autonomt
beslut om genetisk testning

. Tvavagskommunikation
. Vardeneutral



Genetisk vagledning- vad ingar?

* Information om arftlighet, penetrans, variabel expressivitet
* Slakttrad, hur ser familjehistorien ut?

* Riskbeddmning for den sd6kande

* Vilka slaktingar berérda? Hur informera?

* Mojlighet till gentest/presymtomatisk testning

* Behandling, forebyggande atgarder och kontrollprogram

* Lagen om genetisk integritet och férsakringar



Genetisk vagledning — varfor?

* Friska personer med arftlig sjukdom i familjen

* Risk att utveckla sjukdom och féra anlaget vidare till sina
barn

* Vill man veta att man kanske kommer att bli sjuk nan gang i
framtiden?

* Vill man sprida information i slakten?



Vagledning inte radgivning!

* Formedla alternativ som individen sjalv kan vardera och
sedan fatta ett beslut som kanns ratt

* Information om vilka alternativ som finns

* Finns inget ratt eller fel

* Inga rekommendationer

* Vetskap om allvarlig sjukdom i familjen kan vara tung att bara



* Risk att insjukna, risk att ens barn arvt sjukdomen och
insjuknar

* Hot om for tidig dod
e Skuld och overlevnadsskuld
. Angest, depression

 Bor hanteras!






Familjlemottagning

* klinisk undersokning
« EKG, ekokardiografi etc

« genetisk analys




Famillemottagning

Information

Hela familien : 2-4 generationer

» generell och specific LQTS information och
genetisk vagleding

Individuellt : )
« genetisk vagledning och rekommendationer

om livsstil och behandling 7
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Familjemottagning pd distans
telemedicin

Antal

25

20

Antal videomottagningar/ar

2013 2014 2015 2016

Antal

Antal deltagande patienter och anhériga i videomottagning/ar

2013 2014 2015 2016
Ar




Utvardering — enkat
av familjecentrerad mottagning
for arftliga kardiovaskuldra sjdm

- Pdagdende utvdardering..
 F.n- 106 analyserade svar

« VAD TYCKTE DU OM FAMILIEMOTTAGNINGEN ¢

Mycket vardefull 55%
Vardefull 43%
Varken eller 2%
« HADE DU FOREDRAGIT ENSKILD INFORMATION 2
Nej 95%
Ja 5%

e SKULLE DU REKOMMENDERA ANDRA ATT DELTA | EN
FAMILIEMOTTAGNING

Ja 7%

Vet inte 3%



Vardet av en
familjecentrerad mottagning

Kliniskt

« Generell/specifik information och genetisk vagledning

« Av stort varde for familjerna

- Okad detektionsgrad av mutationsbdrare

« Mdjlighet till tidig presymptomatisk diagnos och allménna réd
« Underlattar infroduktion av férebyggande behandling

Forskning

« M&jliggor forskning pd monogena sjukdomar
 |dentifierar mutationer — mutationsspekirum

« MQjliggdr genotyp/fenotyp studier




