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Kliniska rad for utredning
vid misstankt plotslig hjartdod

1. Bakgrund och epidemiologi

Plotslig hjartdod (sudden cardiac death, SCD) definieras som ett ovantat, icke-traumatiskt dodsfall
orsakat av hjartsjukdom som intraffar inom en timme efter symtomdebut, eller dar individen
patraffas dod utan féregdende symtom och déden bedéms vara orsakad av en kardiell akomma.

[ Sverige berdknas ungefar 50 unga individer arligen avlida plotsligt till f6ljd av genetiskt betingade
hjartsjukdomar (jonkanalsjukdomar eller kardiomyopatier). Genom att systematiskt utreda SCD-
fall kan man inte bara klarlagga dédsorsaken, utan dven identifiera slaktingar som riskerar att
drabbas och didrigenom erbjuda férebyggande behandling.

2. Syftet med dokumentet

Rekommendationerna i detta dokument omfattar personer som avlidit i misstankt plotslig hjartdod
fore 50 ars alder utan tidigare kiand hjartsjukdom och som handldggs inom sjukvardens regi.
Rattsmedicinska fall omfattas inte av dokumentet.

3. Diagnostisk strategi

Utredningen av plotsligt dodsfall bor ske i multidisciplinirt samarbete mellan ansvarig lakare och
kollegor med relevant kompetens. Ett strukturerat arbetssatt med tydliga vardkedjor och
remissrutiner 6kar chansen att identifiera arftliga sjukdomar och férebygga ytterligare dodsfall i
samma familj.

Syftet med utredningen ar (1) att klarldgga den bakomliggande orsaken hos den avlidne, och (2) att
identifiera potentiellt drftliga tillstdnd som riskerar att drabba forstagradsslaktingar.

Utredningen baseras pa tva huvudsakliga komponenter:

- Fenotypbestamning: obduktion, inhdmtning av klinisk information fran tillgdngliga
sjukvardskallor och klinisk screening av forstagradsslaktingar
- Genetisk analys nar relevant.

En fullstindig obduktion bor alltid genomféras. Vid obduktionen kan strukturella hjartsjukdomar
identifieras och leda vidare till riktad utredning av familjemedlemmar. Obduktion utan tecken pa
hjartsjukdom utesluter inte dod orsakad av arytmi och kan férekomma dven vid begynnande fas av
substratutveckling hos patienter med genetiskt betingade kardiomyopatier.

Det ar viktigt att DNA sparas infor eventuell analys antingen som blodprov (till exempel pa den
avdelning dar dodsfallet konstateras) eller i samband med obduktionen (blodprov eller farskfrysta
vavnadsprover/mjaltvavnad). Formalinfixerat eller paraffininbaddat material ar oftast olampligt
for genetiska analyser.

Klinisk screening och information om misstankt arftlig sjukdom bor erbjudas forstagradsslaktingar.
Screeningen inkluderar patient- och familjeanamnes avseende hjartsjukdomar eller symtom
talande for misstankt allvarlig arytmi (synkope, drunkningsolyckor, singelolyckor i trafiken),
klinisk undersékning samt EKG. Beroende pa initiala fynd kan undersékningarna kompletteras. Hos
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familjemedlemmar till patienter dar en arftlig kardiomyopati kan misstankas vid obduktion bor en
riktad klinisk unders6kning fér denna sjukdom alltid genomféras.

Post mortem genetisk analys (molekylar obduktion) kan spela en avgdrande roll, sarskilt i de fall
dar obduktionen inte kan pavisa nadgon siker dodsorsak. En riktad genetisk analys rekommenderas
framfor bred screening, for att minska risken for slumpmassiga fynd av genetiska varianter som
inte har koppling till d6dsorsaken. Den genetiska analysen bor ske i samarbete med Klinisk Genetik.

4. Vilka bor genomga genetisk utredning?

ESC:s riktlinjer fran 2022 betonar att genetisk utredning bor genomforas nar det finns stark
misstanke om arftlig hjartsjukdom. Féljande huvudprinciper galler:

- Genetisk analys ar indicerad (klass I) nar en arftlig hjartsjukdom misstanks hos den avlidne
eller en forstagradsslakting. Detta galler dven ndr en sjukdomsorsakande variant tidigare
identifierats i familjen. Ddremot rekommenderas inte genetisk testning rutinmassigt (klass III)
i franvaro av vilgrundad misstanke om arftlig hjartsjukdom.

- Genetisk analys bor 6vervagas (klass I1a) vid plotslig hjartdod hos unga (<50 ar) dar
obduktionen inte pavisar ndgon dédsorsak, sarskilt om familjeanamnesen ar oroande eller
EKG-fynd tyder pa jonkanalsjukdom. I dessa fall kan genetisk analys vara avgérande for
diagnos och riskstratifiering.

5. Huvudbudskap:

Plotslig hjartdéd (SCD) kan orsakas av bade strukturella hjartsjukdomar och
jonkanalsjukdomar. Hos unga individer ar arftliga hjartsjukdomar ofta bakomliggande orsak

En strukturerad diagnostisk strategi bor inkludera:

Obduktion.

Spara DNA-vinligt material (EDTA-blod eller farskfryst vavnad).

Klinisk screening av forstagradsslaktingar vid misstanke om arftlig hjartsjukdom.
Riktad genetisk analys i samarbete med Klinisk Genetik.

Bilaga 1: Flodesschema "Utredning vid misstankt plétslig hjartdod”
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