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Arftliga hjart-karlsjukdomar - ett
tidisciplinart arbetssatt kravs

ERFARENHETER FRAN CENTRUM FOR KARDIOVASKULAR GENETIK I UMEA

Datid. »Quinnan fanns efter kort bortavaro liggande
med ansiktet i en killa, dod; om i f6ljd av svimning
hvarfér hon hade anlag.« (Utdrag ur Dorotea sockens
doédbok i mitten av 1800-talet, funnet vid genomgang
av sldkt med kdnda fall avlangt QT-syndrom, LQTS.)

Nutid. En 25-arig kvinna inkommer i ambulans under
diagnosen misstdnkt kramp. Hon é&r tidigare visent-
ligen frisk, har ett 6 manader gammalt spadbarn och
har just avslutat en 3-veckors bantningskur. Kvinnan
har sprungit uppfor trappan for att ta upp sitt skri-
kande barn dd maken hor en duns,skyndar dit och fin-
ner hustrun liggande pa rygg okontaktbar med lapp-
cyanos. Han paborjar HLR, och kvinnan vaknar efter
nigra minuter - hon blir snabbt helt kontaktbar och
Kklar. vilo-EKG pa sjukhuset visar lang QT-tid; bed6ms
initialt som forlangd QTc efter kramp. Hon laggs in
med EKG-6vervakning och far samma natt ventrikel-
takykardi. Diagnosen bedéms vara forenlig med LQTS.
Betablockad sétts in och ICD implanteras. Hon remit-
teras for genetisk viagledning med information om
sjukdomen och arftlighetsgang.I samband med detta
erbjuds hon diagnostisk screening av LQTS-generna.

Den genetiska analysen pavisar en patogen muta-
tion i KCNH2-genen (LQTS2). Denna jonkanalsjuk-
dom é&r forknippad med ventrikeltakykardi av typen
»torsade de pointes« och plotslig dod. Da arftligheten
ar dominant (det vill sdga 50 procents risk for forsta-
gradsslaktingar att bara det skadade anlaget) pabor-
jas en familjeutredning efter genetisk vigledning och
kvinnan far ett familjebrev att distribuera i slakten.

Brevet leder till att 11 familjemedlemmar hor av sig.
Efterspecialistvardsremisser fran fyrasjukvardsregio-
ner genomfors genetisk vagledning via telefon. Flera
i slakten anger tidigare oforklarade svimningar, som
har tolkats som vasovagalt utlosta. Efter att skriftligt
samtycke inhdmtats, rekvireras kopior pa EKG och
journalhandlingar. Majoriteten av dessa EKG inger
misstanke om LQTS. Blodprov tas pa 6 olika orter i lan-
det och anlagsbararanalyserna pavisar 10 barare, var-
av 6 barn, vilka samtliga efter bedomning och medi-
cinsk radgivning av barn-/vuxenkardiolog insitts pa
profylaktisk betablockad.

Denna familj ar ett utméarkt exempel pa de nya ut-
maningar sjukvarden stélls infor nir det giller ut-
redning, diagnostik samt behandling av &rftliga kar-
diovaskuldra sjukdomar. Med dagens kunskapsmas-
sa inom omradet ar det omdjligt for en enskild likare
att beharska ett helhetsgrepp kring en kardiogenetisk
sjukdom. For att mota de krav som sjukvarden star in-
for, startades internationellt de foérsta kardiogenetiska
klinikerna under senare delen av1990-talet [1]. Centralt
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for dessa kardiogenetiska kliniker &r det ndra samarbe-
tet mellan flera olika specialiteter [2]. Specialister finns
redan idag pa enskilda enheter, men till skillnad fran
annan vard erbjuder den kardiogenetiska kliniken en
samlad multiprofessionell utredning, uppf6ljning och
behandling av personer och slikter med dessa sjukdo-
mar. Vid en sidan utredning forflyttas fokus snabbt
fran individen till att gilla en hel familj som kan vara
spridd 6ver hela landet. Den sedvanliga remissbase-
rade lagstafetten mellan olika specialister 4r mindre
lamplig i en familjekontext. Instrumenteringen for
ett vialfungerande omhéndertagande av dessa familjer
underlittas av en dedikerad organisation i ett somldst
och nira samarbete 6ver etablerade klinikgréinser.

Centrum for kardiovaskular genetik (CKG)
CKG bedriver idag utrednings- och mottagnings-
verksamhet for patienter och familjer med mono-
gent nedirvda kardiovaskuldra sjukdomar. Centrum-
bildningen &r resultatet av ett ndra samarbete mellan
Barn- och ungdomscentrum, Hjartcentrum, Medicin-
centrum och Laboratoriemedicin vid Norrlands uni-
versitetssjukhus. Verksamheten startade 2005, invig-
des formellt ar 2007 och har successivt utvecklats ut-
ifran kriterierna att sjukdomar som utreds ska ha 1)
monogen nedarvning, 2) allvarlig klinisk karaktar, 3)
tillforlitlig klinisk fenotypkarakterisering, 4) tillgang
till genetisk diagnostik och 5) effektiv behandling. Ex-
empel pa de sjukdomsgrupper som handlaggs fram-
gar av Tabell 1.

Arbetssittet vid CKG innebér en kraftsamling over
klinikgranserna syftande till att skapa en multidis-

HUVUDBUDSKAP

e Utredning, behandling och uppféljning av arftliga
kardiovaskulara sjukdomar kraver multidisciplinart
omhandertagande.

o For att utveckla arbetsséttet kring dessa sjukdomar
startades 2007 en klinikdvergripande centrumbildning
i kardiovaskular genetik vid Norrlands universitetssjuk-
hus, dar kliniker samarbetar utan internremisser.

o En hornsten i verksamheten ar familjemottagning, dit
proband och néra slaktingar med genetisk risk inbjuds.
® Arbetssattet kraver en organisation som uppfyller krav
pa hantering av integritet och etiska dilemman avseende
information bade till individer och familjer.

e VVerksamheten har hittills innefattat 325 familjemottag-
ningar med 2102 deltagare.
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TABELL 1. Exempel pa arftliga hjart-karlsjukdomar som handlaggs vid Centrum fér kardiovaskular genetik.

Sjukdom Kliniska karakteristika Arftlighet Prevalens

Kardiomyopatier

@ Hypertrofisk kardiomyopati (HCM) Vénsterkammarhypertrofi, ventrikular arytmi, synkope och plétslig dod AD 1/500

o Dilaterad kardiomyopati (DCM) Vansterkammardilatation med systolisk dysfunktion och hjértsvikt AD, (AR) 1/2500

@ Arrytmogen hogerkammar-kardiomyopati (ARVC) | Ventrikular arytmi med synkope i tidig sjukdomsfas, senare dilaterad AD, (AR) 1/2500-5000
hdgerkammare med nedsatt funktion och hjértsvikt

Jonkanalsjukdomar

o Langt QT-syndrom (LQTS) Forlangd QT-tid, ventrikular arytmi och synkope AD 1/1000-2000

@ Jervells och Lange-Nielsens syndrom (JLNS) Forlangd QT-tid (ofta QTc >500 ms), sensorineural hérselnedsattning AR 1/200 000
eller dévhet och ventrikular arytmi

o Katekolaminerg polymorf ventrikeltakykardi (CPVT) | Anstrdngnings- eller emotionellt utlost polymorf ventrikeltakykardi med AD, (AR) 1710 000
synkope eller plétslig dod

@ Brugadas syndrom ST-héjningar med olika utseenden i bréstavledningar V-3 och risk for AD 1/2000-5000
ventrikular arytmi

Lipidomsattningssjukdomar

o Familjar hyperkolesterolemi (FH) Senxantom och xantelasmata. Kardiovaskular handelse hos 50 procent AD 17300
avman och kvinnor vid 50 respektive 60 ars alder

Aortasjukdomar

o Hereditér torakal aortasjukdom (HTAD) Foretradesvis torakala aneurysm och dissektioner med fé eller inga AD Vanligast men preva-
manifestationer fran andra organ lens okand

o Marfans syndrom Aortarot-/ascendensaneurysm, linsluxationer eller kraftig myopi, skelett- AD 1/5000-10 000
forandringar

o Ehlers-Danlos syndrom av vaskular typ Dissektioneriaorta och aven andra karl, tarmruptur, uterusruptur under AD 1/60 000-1/200 000
graviditet

o Loeys-Dietz syndrom Aortadissektioner, aneurysm i flera andra medelstora kérl, spondylolistes AD <1/100 000

@ ACTA2-associerad aortasjukdom Aortaaneurysm och dissektioner. Aneurysm, dissektioner och stenoseri AD prevalens okand
medelstora karl, &ven intracerebralt

Hereditar pulmonell arteriell hypertension

© BMPR2/TBX4-associerad PAH Forhojt tryck i lilla kretsloppet. Progredierande andfaddhet och trétthet AD 5-15/1000 000

AD = autosomalt dominant, AR = autosomalt recessiv

ciplindr erfarenhet och specialkompetens av dessa
sjukdomar. Av sirskild vikt dr en centraliserad miljo,
som tillater ett naturligt mote mellan olika speciali-
teter och kliniker, dar det finns en viktig sammanhal-
lande kompetens i form av utredningskoordinatorer/
genetiska vigledare. Detta ar i linje med Socialstyrel-
sens rekommendationer i »Nationella riktlinjer for
hjartsjukvard« 2018.

For att skapa denna nya verksamhet kravdes det
en klar malbild, ekonomiska medel och administra-
tiva 16sningar. Region Vasterbotten utsag CKG till ett
prioriterat profilomrade och har darfor tillfort resur-
ser. Administrativa och ekonomiska utmaningar med
klinikoverskridande arbetssdtt har handlagts kon-
struktivt, vilket lett till att arbetsformen kunnat ut-
vecklas. Det har dven fran starten funnits en striavan
att stimulera till forskningsaktivitet inom alla delar
avverksamheten, vilket har genererat 6 avhandlingar,
60-talet artiklar, 4 pagaende doktorandprojekt samt
nationella och internationella forskningssamarbeten.
CKG ingar i ett EU-samarbete i form av ett European
Reference Network (ERN), ndtverket GUARD-HEART,
som initierar forskningsprojekt men aven utbyter kli-
nisk kunskap inkluderande en moijlighet till diskus-
sion av sarskilt komplicerade avidentifierade patient-
fall via en digital plattform.
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Rondverksamhet

En av flera hornstenar i arbetsséttet ar regelbundna
ronder - bade kliniska ronder och gemensamma ron-
der for bedomning av genetiska varianter. Vid de mul-
tidisciplindra kliniska ronderna deltar koordinatorer/
viagledare, berorda kliniska specialister samt klinisk
genetiker. Har diskuterar man bade kliniska och gene-
tiska data for att faststélla vilken diagnos som ar mest
sannolik och vilken utredningsgang som ar lamplig i
den aktuella familjen. Utfallet kan ibland bli att man
behover inhamta mer klinisk (eller genetisk) informa-
tion innan en slutlig bedomning kan goras. Samspelet
mellan de olika specialisterna vid dessa ronder &r es-
sentiellt ur kvalitetssynpunkt.

Vid de gemensamma ronderna fér beddomning av
genetiska varianter deltar sjukhusgenetiker, klinisk
genetiker och patientansvarig kliniker. Antalet gener
som analyseras per kardiogenetisk sjukdomsgrupp
har 6kat med inférande av nya analysmetoder. Dar-
av foljer att antalet sekvensvarianter som pévisas ef-
ter den bioinformatiska filtreringen ocksa okar. Det ar
inte ovanligt att man vid en multigenpanel pavisar
5-10 genetiska varianter vars enskilda betydelse mas-
te varderas. Tolkning av dessa dr en av de storsta ut-
maningarna idag. Den ansvarige sjukhusgenetikern
presenterar de genetiska varianter som pavisats i den
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aktuella familjen. Det sker en samlad och strukture-
rad genetisk och medicinsk bedomning baserad pa
American College of Medical Genetics and Genomics
(ACMG) riktlinjer [3]. Dar varderas variantens bety-
delse utifran ett antal olika kriterier, exempelvis om
varianten tidigare finns rapporterad, om den &r van-
ligt forekommande i normalpopulationen, algoritmer
som predicerar variantens effekt samt anamnestis-
ka och kliniska data om familjemedlemmar. Darefter
klassificeras varianten in i ndgon av fem kategorier:
patogen, sannolikt patogen, variant av oklar betydelse
(VUS), sannolikt benign eller benign.

Utfallet av denna bedémning ar av central betydel-
se, da resultatet har stora konsekvenser for kontroll-
program samt behandling, savil for individen som for
familjen och kommande generationer. Kliniskt kan
det vara sarskilt svart att handldgga varianter av oklar
betydelse, ddar man inte sdkert kan uttala sig om deras
eventuella roll som orsak till familjens sjukdom. Dess-
utom utvecklas standigt kunskapen om genetik och
dess betydelse inom det medicinska féltet. Detta leder
ibland till att tolkningen av en variant omprovas, vil-
ket kan fa konsekvenser for familjen.

Familjemottagning

Vid en familjemottagning samlas slaktingar fran fle-
ra generationer for att fa information om sjukdomens
arftlighet, symtom, behandlingsalternativ och upp-
foljning. Mojlighet till anlagsbarartest diskuteras. Fa-
miljen traffar ett team med hjartlakare/internmedi-
cinare, barnhjartliakare, klinisk genetiker, genetisk
viagledare och vid behov kurator eller dietist. Vid mot-
tagningen informeras familjemedlemmarna sam-
tidigt, vilket ar en stor fordel och minskar risken for
missforstind i andra eller tredje hand. Till barn, som

alltid erbjuds delta, ges aldersanpassad information.

Samtalet priglas ofta av familjemedlemmarnas enga-
gemang och delaktighet. Vid mottagningen foreslas

individanpassade behandlings- och kontrollprogram.

Ibland gors dven kliniska undersokningar i anslut-
ning till familjemottagningen.

Forutom den gemensamma informationen &r det
viktigt att erbjuda enskilda samtal till dem som sa
onskar.

Under en familjeutredning kan en rad etiska dilem-
man uppsta,som att probanden inte 6nskar informera
sldktingar pa grund av dalig kontakt, 6nskan att inte
oroa eller att man inte vill lamna ut sig sjdlv som den
som &r upphov till sjukdomen i familjen. Slaktingar-
na & sin sida far information om framtida hélsoris-
ker,som de inte har efterfragat. Familjemottagningen
sker numera ofta via videolank, da familjen befinner
sig pa sitt hemortssjukhus, pd annan videokonferens-
lokal eller i hemmet och CKG:s personal befinner sig
vid universitetssjukhuset. Mottagningen kan ocksa
genomforas genom att familjen kommer till univer-
sitetssjukhuset i Umea, och om det ror sig om stora
familjer kan ibland CKG:s personal resa till familjens
hemortssjukhus och halla mottagningen dar.

Till och med 2020 har vi haft sammanlagt 325 famil-

jemottagningar med totalt 2102 familjemedlemmar.

Fordelning mellan olika ar och mellan olika diagno-
ser framgar av Figur 1 och Figur 2. Eftersom personer
i en sldkt ofta ar spridda 6ver landet har vi sedan 2013
i allt hogre utstrackning nyttjat rent digitala familje-

mottagningar, vilket &ven underlattat fortsatt arbete
under pagaende pandemi (Figur 3).

FIGUR 1. Antal personer med genetisk sjukdom eller
misstanke om genetisk sjukdom som deltagit i
familjemottagningar 2012-2020
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» Under 2020 minskade antalet familjemottagningar pa grund av
pandemiorsakad omflyttning av personal och svarigheter att
genomfora fysiska familjemottagningar.

FIGUR 2. Antal familjemottagningar 2007-2020
uppdelade efter diagnoser
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FIGUR 3. Antal familjemottagningar fran 2007 till och
med 2020 fordelade efter var mottagningen hallits
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» Forkortningar: NUS = Familjemottagning pa Norrlands
universitetssjukhus, Annan ort = Familjemottagningar som CKG
hallit pa andra sjukhus. Video = familjemottagning fran CKG via
videokonferenssystem med familjen pa andra orter. Under 2020
minskade antalet familjemottagningar pa grund av pandemiorsakad
omflyttning av personal och svarigheter att genomféra fysiska
familjemottagningar.

Lakartidningen
Volym 118




4

OVERSIKT

Utredningsgang vid CKG

Personer med misstankt arftlig kardiovaskular sjuk-
dom remitteras fran priméarvard eller specialistvard
till CKG for utredning. Denna person betecknas som
proband i familjen (= den férsta som soker sjukvar-
den). Behovet av genetisk utredning viarderas,och i de
fall det bedoms befogat initieras en familjeutredning
(Figur 4).

1. Forsta steget i diagnostiserande av en familjar sjuk-
dom omfattar probanden och forstagradsslaktingar,
vid vissa sjukdomar dven andragradssldktingar. Har
ingar kontakt med probanden, inhdmtande av kli-
niska uppgifter och eventuella journalhandlingar pa
nira slaktingar. Ett sliakttrad upprattas. Detta ar ofta
ett tidskravande och grannlaga arbete som skots av
koordinator pa CKG.

2. De inkomna uppgifterna bedoms vid multidisciplinar
remissrond med kliniker, klinisk genetiker och ko-
ordinator. Om familjens sjukdom bedémes arftlig er-
bjuds den med allvarligast fenotyp, vilket ofta ar pro-
banden, DNA-diagnostik av relevanta gener efter ge-
netisk vigledning.

3. Forekomst av arftlig sjukdom i slakten kan bekriftas
antingen genom att genetisk analys pavisar en pato-
gen avvikelse och/eller att man vid klinisk undersok-
ning av forstagradsslaktingar diagnostiserar fler fall
ifamiljen.

4. Oavsett om en genetisk avvikelse pavisas eller ej sa
kan probanden erbjudas en familjemottagning. Den-
na mottagning ar multidisciplinar, med kliniker, kli-
nisk genetiker, genetisk vigledare och vid behov med
dietist och/eller kurator. Probanden och intressera-
de familjemedlemmar far da samlad information om
sjukdomens kliniska och genetiska aspekter. Om ett
sjukdomsanlag har pavisats erbjuds presymtomatiskt
genetisk analys efter genetisk vigledning. Nér gene-
tisk analys ar negativ men familjeanamnes och feno-
typ talar starkt for genetisk sjukdom, erbjuds famil-
jemedlemmar med risk f6r sjukdomen en klinisk ut-
redning.

5. Probanden aterremitteras till hemorten for fortsatta
kliniska kontroller. Forstagradsslaktingar omhéander-
tas i enlighet med sin kliniska eller genetiska status.
Anlagsbérare eller de med klinisk sjukdom inkluderas
i kontrollprogram. De familjemedlemmar som vid an-
lagsbarartest inte visar sig bara pa sjukdomsanlaget
kan avskrivas fran vidare kontroller. Personer som har
konstaterad sjukdom eller dr anlagsbarare som bor
inom vart ndromrade kan f6ljas upp via CKG:s likare
men pa respektive hemmaklinik.

Familjeutredningarna omfattar ofta individer med
stor geografisk spridning, dar en dedikerad organisa-
tion dr nodvandig for att pa ett effektivt satt kunna
halla kontakt och samla information som dr nédvén-
dig for utredningen. Koordinatorerna fyller en mycket
viktig roll - navet i verksamheten, dar det multidisci-
plindra samarbetet mellan kliniker och genetiker ar
helt nédvandigt.

Informationsbehovet avseende kardiogenetiska
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FIGUR 4. Schematiserad utredningsgang vid Centrum for kardiovaskular genetik
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behandling anlaget vidare

sjukdomar &r stort bade hos allmédnheten och profes-
sionen. For ett flertal av dessa diagnoser har CKG ut-
arbetat informationsbroschyrer och information pa
1177.se for patienter och deras familjer [4]. Syftet ar
att underlitta spridning av relevant sjukdomsinfor-
mation till medlemmarna i de drabbade familjerna.
Dessa broschyrer anvidnds dven av andra kardioge-
netiska mottagningar i Sverige. For nagra diagnoser
(HTAD, HCM, DCM, LQTS, FH; se Tabell 1) har vi ocksa
utarbetat mer ingaende skriftlig information avsedd
for professionen [5].

Sedan 2007 har familjemottagningarna utvarderats
med en enkit som skickas till alla som deltagit i en
familjemottagning. Utvardering visar att modellen
upplevs som vilfungerande, och 96 procent av de till-
fragade anser sig néjda med mottagningen.

Gemensamt for de sjukdomar som utreds och be-
handlas inom denna form avverksamhet ar att de ofta
drabbar unga, till synes friska individer, inte sillan
med plotslig dod som f6ljd. Det finns en klinisk och
(oftast) genetisk diagnostik for dessa tillstand. Detta
innebar att utredningen far en praktisk konsekvens
for bade den enskilda individen och familjen. Indi-
vider med en genetisk risk for sjukdom (anlagsbara-
re),som dnnu inte utvecklat kliniska symtom, kan in-
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kluderas i kontrollprogram med regelbunden klinisk
uppfoljning for att detektera tidiga sjukdomsmani-
festationer, eventuellt sitta in forebyggande behand-
ling och undvika d6dsfall. var modell med végledning,
familjemottagningar och multidisciplinért arbetssétt
leder till att anlagsbarare och deras narstiende enga-
geras pa ett mer aktivt sitt i beslut kring atgérder, vil-
ket leder till tidigarelagda diagnoser och interventio-
ner jamfort med tidigare. Fler anlagsbérare upptécks
och de far forebyggande lakemedelsbehandling eller
operationer for att forebygga dodsfall. Aven den spe-
cifikt sjukdomsorsakande genvarianten paverkar in-
dividers uppf6ljning, operationsindikation for aorta-
sjukdom, indikationer for implanterbar defibrillator,
ladkemedelsbehandling etc.

Lika viktigt ar att de individer som inte visar sig
bara pa det i familjen identifierade sjukdomsanla-
get kan ges lugnande besked och inte behover ga pa
nagra ytterligare kontroller. Har finns ocksa en klar
hélsoekonomisk vinst, eftersom man statistiskt sett
kommer att kunna avskriva hilften av familjemed-
lemmarna fran vidare kontroller i de familjer dar man
har funnit den genetiska orsaken till sjukdomen.

Det finns vanligen i familjerna en stor oro bade
for risken att sjdlv drabbas och att Gverfora ett sjuk-
domsanlag till sina barn. I dessa sammanhang &r fa-
miljemottagning ett mycket kraftfullt instrument for
information. Ett satt att forebygga och hantera tank-
bara etiska konflikter ar att tidigt ta upp och diskutera
mojliga problem. Vi har inte ratt att forbiga proban-
den och direkt kontakta slaktingar, men vi kan stét-
ta heni att formedla information. I enstaka fall har vi
haft delade familjemottagningar pa grund av interna
konflikter i familjen.

I de nationella riktlinjerna fér hjartsjukvarden
fran Socialstyrelsen 2018 lyfts atgarder kring kardio-
vaskular genetik fram [6]. Omradet har fatt hog prio-
ritet med tanke pa mojligheterna att behandla och f6-
rebygga dod och tidiga komplikationer. Det framgar
dven av de nationella riktlinjerna att verksamheten
ar komplex och att samarbete krivs for goda resul-
tat. Svenskt kardiogenetiskt natverk bildades 2014 for
att gemensamt utveckla utredning och behandling av
monogena hjirt-kirlsjukdomar. Majligheter till ut-
redning och behandling av sjukdomar inom detta om-
rade finns siledes pa flera orter. Organisationsformer-

na varierar mellan sjukhusen. Det kan finnas risker i
att enskilda kliniker anvander genetiska analyser dar
det for tillfallet &r billigast och sedan pa egen hand
skoter diagnostik, utredning och behandling. Ur indi-
videns och familjernas perspektiv och for kommande
generationer ger den samlade multidisciplindra kom-
petensen vid ett specialiserat kardiogenetiskt cen-
trum storre mojligheter till en sdker och uppdaterad
diagnostik, utredning och uppf6ljning.

Sammanfattningsvis ar kardiogenetiken ett vixande
verksamhetsfilt som under de senaste tva decennier-
na genomgatt en kunskapsexplosion. Omradet har ut-
vecklats fran att primért vara ett forskningsomrade
till att bli en komplex hogspecialiserad verksamhet
i den kliniska vardagen. Det har skett en utveckling,
fran utredning av monogena familjara fall, till att nu
omfatta familjescreening med presymtomatisk test-
ning, riskvardering och behandling. Den genetiska in-
formationen har visat sig vara viktig - och under vis-
sa forhallanden till och med kritisk - f6r behandlings-
beslut. Sjukhusgenetiker, kliniska genetiker och and-
ra kliniska specialister i samarbete krévs for korrekt
tolkning av dessa genetiska och kliniska resultat, med
atf6ljande rekommendationer om behandling och fa-
miljeradgivning. Den snabba utvecklingen inom ge-
netisk diagnostik och bioinformatik staller allt storre
krav pa uppdaterad kunskap och erfarenhet hos tea-
met runt familjen for att kunna stélla ratt diagnos, op-
timera riskvardering, ha beredskap for etiska dilem-
man och for att ta stéllning till eventuell atgard eller
presymtomatisk behandling. O
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SUMMARY

Experiences from a multidisciplinary cardiogenetic
clinic

Comprehensive genetic and clinical care of families

with monogenic cardiovascular diseases requires
competences from different medical specialties.
Genetic assessment, cascade screening, risk estimation,
treatment and follow-up is difficult to cover. Fourteen
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years ago, a center for cardiovascular diseases was
created in our hospital, to improve the care of families
with monogenic cardiovascular diseases. At our center,
clinical geneticists, cardiologists, angiologists, pediatric
cardiologists and genetic counselors work together in a
seamless organization, while still having different clinic
affiliations.

A key feature of this organization are the family
outpatient clinics, where the proband and his/her
relatives at genetic risk are invited to take part. When
the family or relatives live in other parts of the country,
they are invited to participate through video conference.

In this paper we report our experiences and working
routines from more than 300 families and 2000
individuals.

Lakartidningen
Volym 118




