Detta kan komma att innefattas vid utredning pa Centrum for kardiovaskular genetik:

e Utredning av indexpersonen — kliniskt och genetiskt.
e Informationsspridning till slikten fran indexpersonen.
e Utredning av forstagradsslaktingar:
= — kliniskt.
= — genetiskt, om sjukdomsorsakande mutation identifieras.
¢ Erbjudande om familjemottagning.
o Forslag till kontrollprogram for familjemedlemmar.
o Forslag till individuell behandling/profylaktisk behandling.

Att tinka pd infor remiss med fragestéllning utredning av Langt QT Syndrom (LQTS):

Vilka misstankta LQTS-patienter &r lampliga for genetisk utredning?
e Patenten har sléktingar som forvintas ha nytta av en familjeutredning, ev. behandling
e Schwartz diagnoskriterier bor vara virderade (Schwartz et al Circulation
1993;88:782-4). Podngsumma 3,5 poing indicerar genetisk utredning men kan dven
overvigas vid intermediér sannolikhet for LQTS.

Scoring: < 1 poéng = 14g sannolikhet for LQTS
2-3 poidng = intermedidr sannolikhet for LQTS
>3,5 podng = hog sannolikhet for LQTS
. QTc >480 ms.
3 podng
460-470 ms. 2 poéng
450 ms (méin). 1 podng
. Dokumenterad Torsades de Pointes (TdP). 2 poéng
. T-vags alternans. 1 poéng
. ”Notched” T-vag i tre avledningar. 1 poédng
. Lag hjartfrekvens for alder. 0,5 poédng
Anamnes
. Syncope under stress. 2 poéng
. Syncope utan stress. 1 poéng
. Kongenital dovhet. 0,5 poédng
Heriditet
. Familjemedlem med diagnostiserad LQTS. 1 poédng
. Plotslie ovantad dod< 30 &r hos néra slakting. 0.5 poéng

Viktiga uppgifter i remissen:
e Schwartz score.
Ovrig anamnes misstinkt for LQTS.
Vilo-EKG QTec.
Holter utfort?
A-prov utfort?
Ev. medicinering.



Att tanka pa infor remiss med fragestéllning utredning av
Familjara thorakala aortaaneurysm och dissektioner (FTAAD):

Vilka misstankta FTAAD-patienter ar lampliga for genetisk utredning?
e Patient med thorakal aortasjukdom som har 1 eller flera “néra” sldktingar med
verifierad thorakal aortasjukdom men inte dr tidigare genetiskt utredd.
e Patient med pavisad thorakal aortasjukdom och kliniska tecken till syndromsjukdom
(Marfan, Loeys-Dietz Syndrom, vaskuldr Ehlers Danlos syndrom etc.).
e Patienter under 50 ar med aortadissektion eller idiopatiska thorakala aortaaneurysm
utan familjeanamnes.

Viktiga uppgifter i remissen:
¢ Finns thorakal aortasjukdom hos 1:a eller 2:a gradssldkting, verifierad fran
journalhandling eller obduktion?
¢ Finns kliniska tecken till en systemisk bindvidvssjukdom? Klaffanomalier eller
lickage? Overrdrlighet, skolios, dura ectasi, acetabulir protrusion, trattbrost, kolbrost,
klumpfot, linsluxation (6gonldkarbedomning) osv.

e Utbredning av patientens aortasjukdom — resultat frin DT/MRI aorta och/eller
ekokardiografi.

Att tanka pa infor remiss med fragestallning genetisk utredning av
Hypertrofisk kardiomyopati (HCM):

Vilka misstankta HCM-patienter &ar lampliga for genetisk utredning?

e Diagnoskriterier ska vara uppfyllda, dvs. en viggtjocklek pd >15 mm i vénster
kammare som inte forklaras av onormal hemodynamisk belastning, t.ex. hypertoni
eller klaffsjukdom. Métten for vaggtjocklek géller ej for barn-och ungdomar dér detta
matt dr relaterad till kroppsstorlek.

e Patienten har sléktingar som forvintas ha nytta av en familjeutredning.

Viktiga uppgifter i remissen:
e Anamnes: Foreligger hypertoni? Duration och behandling?

e Hereditet: Finns HCM eller annan hjértsjukdom i slédkten? Plotsliga dodstall? Vid
vilken alder?

e Kopia av vilo-EKG.
e Kopia av ekokardiografiutlatande.
e Uppgift om man Gvervigt eller utrett andra, sekundira orsaker till kardiomyopatin.

Att tanka pa infor remiss med fragestallning Familjar Hyperkolesterolemi (FH):

Vilka misstankta FH-patienter &r aktuella for genetisk utredning?
e Individer som vid podngberdkning for FH uppnér minst "trolig” FH. (t.ex. 6 podng
eller mer utifrdn Dutch lipid clinic network criteria)
e Individer som far ldgre score-podng men dir den kliniska misstanken om FH ar
fortsatt stark, kan ocksa bli aktuella f6r genetisk utredning.



Viktiga uppgifter i remissen:
e Finns eget, tidigt insjuknande (mdn < 55 &r, kvinnor < 60 4r) i aterosklerotisk
hjartkarlsjukdom?
e Finns tidig kranskérlssjukdom och/eller hogt LDL-kolesterol (> 95:¢e percentilen) hos
1:a eller 2:a gradssldkting, verifierad fran journalhandling eller obduktion?
e Bifoga aktuellt (och gérna tidigaste tagna/funna) lipidstatus med uppgift om eventuell
samtidig kolesterolsdnkande medicinering.

Ovrigt:
o Beakta att hogt kolesterol 1 séllsynta fall kan vara sekundaért till t.ex. nefrotiskt
syndrom, gallstassjukdom eller hypothyreos.
e Lipidstatus taget under graviditet ar svarvirderat.

Dutch Lipid Clinic Network (DLCN) kriterier for diagnos av heterozygot familjar
hyperkolesterolemi hos vuxna

Scoring: Definitiv FH > 8 podng
Trolig FH 6 — 8 podng
Mgjlig FH 3 - 5 poéng
Sannolikt inte FH 0 — 2 poédng

Grupp 1: Familjeanamnes

(i) Forstagradsslakting med kidnd prematur* kranskarlssjukdom (CHD) 1
ELLER

(i1) Forstagradssldkting med kant LDL-kolesterol > 95:e percentilen 1
(for alder och kon)

(ii1) Forstagradsslékting med senxantom och/eller arcus cornealis 2
ELLER

(iv) Barn < 18 ar med LDL-kolesterol > 95:e percentilen (for alder och koén) 2

Grupp 2: Patientens anamnes

(i) Patienten har prematur* CHD

(i1) Patienten har prematur* cerebral eller perfier kérlsjukdom 1
Grupp 3: Patientens fysikaliska status

(i) Senxantom 6
(i1) Arcus cornealis hos patient <45 ar
Grupp 4: Patientens LDL -kolesterol
> 8.5 mmol/L

6.5 — 8.4 mmol/L

5.0 — 6.4 mmol/L

4.0 — 4.9 mmol/L

Grupp 5: Genetiskt test

(1) Patologisk mutation pavisad i LDLR, ApoB eller PCSK-9 generna 8
*Prematur: man < 55 ar, kvinna < 60 ar.

For varje grupp ridknas endast en podngsiffra, alltid den hogsta.
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