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Anlag for plotslig hjartdod
kan upptackas med genetisk screening

Omkring 80 procent avdem med
arftlig hypertrof kardiomyopati
och som ingar i riskfamiljer, indi-
vider som riskerar att drabbas av
plotslig hjartdod, kan upptackas
med hjalp av genetisk screening.
Det tror UIf Kristoffersson, do-
cent och 6verlakare vid genetiska
kliniken pa Universitetssjukhuset
i Lund.

Il Den vanligaste formen av érftlig kar-
diomyopati, hypertrof kardiomyopati,
har en prevalens pa 200 per 100 000 in-
divider, visar studier fran USA. Och till
skillnad fran en del andra genetiska sjuk-
domar, exempelvis Huntingtons sjuk-
dom, har vetskapen om arftliga anlag for
kardiomyopati ett profylaktiskt vérde.
Fall av plotslig hjartdod skulle kunna
forhindras genom exempelvis en férand-
rad livsstil eller med hjalp av ladkemedel.
Ulf  Kiristof-
w‘- -.] fersson ska inom
kort triaffa barn-
och vuxenkardio-
loger i Lund for
att diskutera hur
genetiker och kar-
diologer tillsam-
mans ska forbattra
utredning och om-
héndertagande av familjer med miss-
tankt drftliga kardiomyopatier.
— Vi triffades redan for ett par ar se-
dan. Men da var kunskapen fortfarande
otillrdcklig pa omradet. Nu vet vi mer
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Nytt register

Ja till genetisk screening av barn
och ungdomar i vissa riskfamiljer
for arftlig kardiomyopati, men
nej till en allman screening. Det
anser overlakare Daniel Holm-
gren, som tagit initiativet till ett
svenskt register for kardiomyo-
patier bland barn och ungdomar.

Barn och ungdomar med kardiomyo-
patier &r en sa pass liten patientgrupp att
det behovs en centraliserad insamling av
patientdata for att utveckla mojligheten
till exempelvis genetisk screening.
Overlikare Daniel Holmgren pi Barn-
hjértcentrum, Drottning Silvias barn-
och ungdomssjukhus i Goteborg, har
darfor tagit initiativ till ett svenskt regis-
ter for kardiomyopatier bland barn och
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och ska darfor diskutera hur vi skulle
kunna implementera kunskapen i det kli-
niska arbetet. Idag har vi dessutom moj-
lighet att, som alternativ till att gora ana-
lyserna i vart eget laboratorium, externt
kopa kvalitetssikrade analyser, sdger
UIf Kristoffersson.

— Men visst saknas det fortfarande
epidemiologisk kunskap och vi vet idag
inte alls hur méanga familjer med arftlig
kardiomyopati som finns i Sverige.

En rimlig méjlighet

I veckans Lakartidning, sid 845 beskrivs
hur exempelvis hypertrof kardiomyopa-
ti kan orsakas av mutationer i upp till 12
olika gener. Men trots den ofta mycket
komplexa bakomliggande genetiken
menar Ulf Kristoffersson dnda att scree-
ning ar en rimlig mojlighet.

— Det finns en grupp pa omkring 20
procent dér det dr svart att anvanda gene-
tisk screening, eftersom de bakomlig-
gande orsakerna ir sd komplexa. Men
for 8o procent av fallen med é&rftlig hy-
pertrof kardiomyopati visar de studier
som gjorts att det handlar om en muta-
tion i en av tva mojliga gener, och inom
dessa riskfamiljer vore screening fullt
realistiskt, sdger Ulf Kristoffersson.

UIf Kristoffersson gor en jamforelse
med verksamheten pa de cancergenetis-
ka mottagningarna, dér bland annat ge-
netiker och kliniker samarbetar.

— Inom cancergenetiken kan vi dels
lugna ménga som annars skulle leva med
stor angest, och for barare av anlag for

oppnar for genetisk screening

ungdomar i dldrarna o till 20 &r. Patien-
ter diagnostiserade fran och med 1987
och framat ska inga i registret.

Malsittningen pa sikt ar att alla barn-
kliniker och barnkardiologiska center i
landet ska delta med patientmaterial till
registret, och i ett senare skede kanske
dven center i 0vriga nordiska lander. Re-
gistret ska bland annat ge information
om hur vanligt forekommande kardio-
myopatier &r, inte minst de arftliga for-
merna. Men det ska ocksd innehélla en
genbank och en plasmabank, for att moj-
liggdra patogenetisk forskning och ut-
veckling av genetisk screening.

— For omkring 15 ar sedan sa hade
sjukvérden inte s& mycket att erbjuda an-
lagsbérare av arftlig kardiomyopati, och
dé var mdjligheten att screena inte sé in-

exempelvis drftlig brost- eller tjock-
tarmscancer kan vi erbjuda flera olika 4t-
gérder. De atgirder som vi kan erbjuda
vid arftlig kardiomyopati skiljer sig na-
turligtvis frdn dem vid cancer, och dess-
utom handlar det sannolikt om betydligt
mindre patientgrupper.

En lonsam satsning

Trots att en genetisk utredning av indivi-
der i riskfamiljer ar relativt kostsam, sa
skulle en sddan dven l6na sig ekono-
miskt for hilso- och sjukvarden, menar
Ulf Kristoffersson. Han har riknat ut att
genetiska undersokningar av riskfamil-
jer for att hitta en enda bérare av anlag
for arftlig kardiomyopati, eller avfarda
bararskap, skulle kosta omkring 25 000
kronor. Upptécks en mutation vid en pri-
mérutredning s& mdjliggdr det dven en
presymtomatisk diagnostik.

— Jimf6r man kostnaden med den for
exempelvis en pacemaker, som dess-
utom maste bytas med jdmna mellan-
rum, ar den 14g. Vi kan samtidigt lugna
alla dem som utredningen frikdnner fran
bérarskap. Men innan sjukvarden ska
satsa pengar pa detta kriavs en ordentlig
hilsoekonomisk analys for att tydligt
kunna peka pa att genetisk screening 16-
nar sig, sager UIf Kristoffersson.

Las dven Ulf Kristofferssons medi-
cinska kommentar om éarftlighet och
hjartsjukdom pa sid 826.

Peter Orn
peter.orn@lakartidningen.se

tressant. Men idag &r situationen annor-
lunda, bland annat eftersom det nu finns
effektiva lakemedel, sdger Daniel
Holmgren.

Ett grundldggande problem med all
screening dr att man inte vet sékert om
sjukdomen kommer att utvecklas dven
om man ir barare, menar Daniel Holm-
gren.

— Ska man bestdmt avrada en person
frén att gora vissa saker, om risken att do
i plotslig hjartdod kanske bara dr ndgon
brékdel av en procent? Vi vet fortfaran-
de alldeles for lite om sambandet mellan
genomtyp och fentotyp hos barn med
kardiomyopati for att kunna tolka resul-
taten av genetiska avvikelser och ge klo-
ka rad. Darfor ar jag negativ till en all-
min screening. Men genom att genetiskt
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