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Plotslig dod hos unga: PM for Klinisk och molekylirgenetisk
screening av familjemedlemmar

Bakgrund. Plotsliga, ovintade dodsfall hos unga kan bero pé arytmi orsakad av arftlig
hjartsjukdom. I Sverige berdknas detta intrédffa i cirka 50 fall per &r. Om den bakomliggande
sjukdomen kan diagnosticeras kan detta ofta medfora att sldktingar till den avlidne kan skyddas mot
risk for plotslig dod. Detta PM avser utredning efter plotsliga dodsfall hos personer med en alder >1
ar och <40 ér, diar man vid dodsfallet har skil att misstidnka drftlig hjartsjukdom.
Provtagningsanvisningarna for genetisk analys kan emellertid anvindas dven for barn som avlidit
fore 1 ars alder.

Etiologi och kliniskt genetiska analysmojligheter. Postmortal genetisk analys kan i vissa fall
forklara pl6tslig arytmidod genom diagnos av mutationer forknippade med bl.a. langt QT-syndrom,
katekolaminerg polymorf ventrikeltachycardi, Brugadas syndrom, kort QT-syndrom, hypertrofisk
kardiomyopati, arytmogen hogerkammarkardiomyopati, eller dilaterad kardiomyopati med AV-
block.

Handlingsplan
Plotsligt dodsfall
-Alder 1 t.o.m 40 ar
-Oklar dodsorsak, méjlig arftlig hjartsjukdom
Remiss for klinisk obduktion

Obs! Hanvisning till detta PM i obduktionsremiss

Obduktion

- inkl. provtagning av vavnad (mjalte) for nedfrysning och

arkivering

Ingen pavisbar dédsorsak | Strukturell hjartsjukdom av | Annan doédsorsak

sannolikt arftligt slag
Hypertrofisk kardiomyopati
Arytmogen hégerkammarkardiomyopati

I

Klinisk screening av forstagradsslaktingar
Noggrann familjeanamnes

EKG

Arbetsprov med EKG

Bandspelar-EKG

Ekokardiografi

Ev. ytterligare undersokningar

Positivt fynd Negativt fynd
Riktad molekyldrgenetisk utredning Overvig "molekyléir obduktion”
-Pé arkiverat prov frén den avlidne pa arkiverat prov fran den avlidne
-Ev. pa prov fran forstagradsslaktingar (fr.a. om alarmerande familjeanamnes)

OBS! Obduktion ér essentiell — skicka remiss med tydlig fragestillning till patologen!

Provtagning vid plotsligt dodsfall med misstanke om kardiell orsak. Vid klinisk eller
rattsmedicinsk obduktion tas vivnadsprov frdn mjilte och sparas nedfryst (-80°C) for eventuell
analys 1 framtiden. Kostnaden for provhanteringen (i nuldget c:a 600:-) debiteras remitterande
enhet.
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Klinisk obduktion:

1. Obduktionsresultat meddelas till den ldkare som handlagt dodsfallet. Vederborande ldkare
ansvarar for formedling av obduktionsresultat och eventuell remittering av anhoriga till
kardiogenetisk mottagning for familjescreening. Ang. utformning av obd.svaret, se separat
PM.

2. Om obduktionen visar tecken pa strukturell hjartsjukdom av sannolikt arftligt slag
(hypertrofisk kardiomyopati eller arytmogen hogerkammarkardiomyopati) eller inte kan
pavisa nagon dodsorsak, skall forstagradslaktingar (fordldrar, barn och syskon till den
avlidne) erbjudas klinisk screening for arftlig hjéartsjukdom.

Rittsmedicinsk obduktion:

1. Om den avlidne forts direkt till rdttsmedicinsk obduktion, och anhoriga tar kontakt med den
rattsmedicinska avdelningen for besked om dédsorsaken, bor den som meddelar obduktions-
resultatet (dvs. ingen pévisbar dodsorsak, eller strukturell hjartsjukdom av sannolikt arftligt
slag) informera om att klinisk screening av forstagradssliaktingar bor genomforas av
hjartspecialist 1 samrad med klinisk genetiker.

2. Den som handldgger dodsfall pa rattsmedicinsk avdelning skall d&ven ldmna ut
kontaktuppgifter till kardiogenetisk mottagning dit berérda familjemedlemmar kan vinda
sig for information om klinisk och i forekommande fall genetisk screening.

Kardiogenetisk mottagning:

1. Hjartspecialist och klinisk genetiker som for diskussionen pa kardiogenetisk mottagning
(Genetiska kliniken, Laboratoriemedicin Skane, Lund) ansvarar for att, i samrad med de
berorda familjemedlemmarna, initiera klinisk screening och remittera till relevanta kliniska
undersokningarna (beroende pa obduktionsresultat).

2. I samband med besok pa kardiogenetisk mottagning, dér flera familjemedlemmar kan delta,
remitteras enskilda failjemedlemmarna till individuella ldkarbesok till Arytmimottagningen
for genomgéing av undersdkningsresultat.

Arytmimottagningen:
1. Hjartspecialist pa arytmimottagningen tar stdllning till undersokningsresultat och planerar
klinisk uppfoljning och i férekommande fall behandling enligt géllande rekommendationer.

Molekylirgenetisk utredning:

Baserat pd fynden vid den kliniska screeningen kan riktad molekylargenetisk utredning dérefter
goras pa det arkiverade provet fran den avlidne eller fran forstagradssléktingar dir hjartsjukdomen
kunnat faststillas, for att bekréifta diagnosen molekylargenetiskt. Om en sjukdomsorsakande
mutation kan identifieras, s& kan detta fynd anvéndas for presymptomatisk testning i den aktuella
familjen. En sddan molekylargenetisk utredning sker i samarbete mellan kardiolog och avd. for
klinisk genetik, som ansvarar for de genetiska analyserna. Familjemedlemmar som visar sig vara
anlagsbarare skall erbjudas prevention och behandling samt inkluderas i ett kontrollprogram.

Om tecken pa adrftlig hjartsjukdom hos forstagradssléktingar inte kan pavisas vid screeningen kan
sekventiell molekylargenetisk utredning pa det arkiverade provet frdn den avlidne dndé 6vervigas
(’molekylar obduktion”). I sa fall bor 1 forsta hand dvervigas genetiska analyser for
jonkanalsjukdomar som inte &r associerade med strukturell hjartsjukdom, d.v.s. langt QT-syndrom,
katekolaminerg polymorf ventrikeltachykardi och Brugadas syndrom.

Version 1.0, 2013-08-19
Pyotr Platonov & Catarina Lundin



P16tslig dod hos unga: PM for klinisk och molekylargenetisk screening av familjemedlemmar
Skénes universitetssjukhus Lund/Malmo

Ansvarsfordelning

Akutkliniken:
- remiss for obduktion
- handliggning av obduktionsresultat och remittering av ndgon av forstagradssliktingarna
till kardiogenetisk mottagning ifall obduktion pavisar tecken till drftlig hjdrtsjukdom

Klinisk patologi:
- klinisk obduktion med mikroskopi enl separat PM
- vdvnadsprovtagning och arkivering

Genetiska kliniken:
- kardiogenetisk mottagning inklusive information till familjemedlemmar om sjukdomens art
- identifiering av riskindivider och remittering till relevanta kliniska undersékningarna via
hemortskliniker
- genetisk analys av den avlidne (exkl faktura) guidad av fynden vid obduktion eller resultat
av klinisk screening av familjemedlemmar
- presymptomatisk genetisk analys av familjemedlemmar (inkl faktura)

Kardiologisk enhet:
- bestdllning av genetisk analys pa den avlidne (+ faktura)
- klinisk utredning och i forekommande fall uppfoljning av familjemedlemmar (via
hemortskliniker i Region Skdne).

Dokumentansvariga:
Catarina Lundin, VO Klinisk genetik
Pyotr Platonov, Arytmikliniken, Division 3, SUS

Godkint: 2013-08-23

Maria Soller, VO Klinisk genetik, Labmedicin Skane
Johan Brandt, Arytmikliniken, Division 3, SUS
Mattias Wieloch, Akutmottagningen SUS Malmo
Peter Kardum, Akutmottagningen SUS Lund

Lena Luts, VO Klinisk Patologi, Labmedicin Skane

Version 1.0, 2013-08-19
Pyotr Platonov & Catarina Lundin



