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Plotslig hjartdod bland unga
—viktigt hitta riskindivider

Ett antal bakomliggande diagnoser har identifierats, flera av dem ar arftliga
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Plotslig hjartdoéd bland unga ar en ovanlig men djupt tragisk
handelse. Pa flera satt skiljer sig dessa dodsfall fran plotslig
hjartdod i hogre aldrar. De drabbar vanligen till synes helt
friska personer. Dodsfallen &r séallsynt forekommande och or-
sakas av ett flertal olika hjartsjukdomar, som ofta ar svardia-
gnostiserade bade i livet och efter doden. Incidensen &r inte
minskande, till skillnad fran plotslig hjartdod i den generella
populationen.

De flesta studier av dessa dodsfall ar retrospektiva och om-
fattar tavlingsidrottare, militérer [1-4] eller den generella
unga populationen inom ett visst geografiskt omrade [5-8]. En
tongivande studie ar den prospektiva italienska studien med
screening av tavlingsidrottare fran Venedigregionen i aldern
12 till 35 ar. Den har pagatt sedan 1980-talet och legat till
grund for de europeiska riktlinjerna fran 2005 for screening
av tavlingsidrottare [9, 10].

Pasenare ar har det kommit tre nationella retrospektivain-
cidensstudier av plétslig hjartddéd bland unga: en svensk, enis-
landsk och en irlandsk [11-13]. | avhandlingsarbetet »Sudden
cardiac death among the young in Sweden 1992-1999« har 181
fall av pl6tslig hjartdod i aldern 15 till 35 ar identifierats via
Rattsmedicinalverkets databas och studerats med avseende
pa incidens, EKG, diagnoser, symtom och livsstilsfaktorer
[14].

Det ar en utmaning att forsoka forhindra en del av dessa
dodsfall. Ett viktigt bidrag till detta arbete ar att utveckla och
forbattra de akuta insatserna vid plotsligt hjartstopp, vilket
belyses p& annan plats i denna veckas nummer av Lakartid-
ningen.

Det ar ocksa viktigt att forbattra diagnostik och riskbedom-
ning sa att fler patienter far korrekt diagnos och optimal be-
handling. Om molekylargenetisk utredning genomfors post-
mortalt och en sjukdomsférklarande mutation identifieras,
kan férstagradsslaktingar erbjudas prevention och behand-
ling.

Definition och incidens

Plotslig hjartdod definieras som ett dodsfall till foljd av tidiga-
re kand eller okand hjartsjukdom, som intréffar inom en tim-
me efter det att de akuta symtomen upptrader eller, om dods-
fallet &r obevittnat, inom 24 timmar efter det att personen se-
nast sags vid god halsa [15].

Incidensen av plétslig hjartdod bland unga (<35 ar) ar 0,4—
4,3/100000/ar [5, 6, 8, 9, 11, 16], vilket &r ca 1 procent av inci-
densen av plotslig hjartdéd generellt i befolkningen [17-19].
Méan drabbas 3—7 ganger oftare &n kvinnor [11, 12, 16]. Inci-
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»Dessa dddsfall drabbar vanligen
till synes helt friska personer.«

densen okar snabbt i hogre aldrar med kranskarlssjukdom
som dominerande diagnos.

Diagnoser

Forutom kranskarlssjukdom finns ett flertal andra sjuk-
domstillstdand som kan orsaka plotslig hjartdod. Det kan
handla om medfodda eller forvarvade férandringar i hjart-
muskeln, retledningssystemet eller i hjartklaffarna eller ar-
tarerna ndra hjartat. Diagnostiken efter déden kan vara be-
svérlig, eftersom det ibland handlar om diskreta strukturella
fordndringar i hjartmuskulaturen eller inflammatoriska for-
andringar i hjartats retledningssystem, vilka ar svara att pa-
visa. Det kan ocksa forekomma genetiskt bestamda forand-
ringar pd molekylar niva, vilka inte kan pavisas vid en sedvan-
lig rattsmedicinsk obduktion. En speciell riskgrupp ar perso-
ner med postoperativ kongenital hjartsjukdom.

I den italienska prospektivastudien av plotslig hjartdod i al-
dersgruppen 12 till 35 ar var arytmogen hogerkammarkardio-
myopati den vanligaste diagnosen bland idrottare och krans-
karlssjukdom den vanligaste bland icke-idrottare [9]. Bland
idrottare i USA var hypertrofisk kardiomyopati den vanligas-
te diagnosen [1, 20, 21]. Det har diskuterats om det kan handla
om geografiska skillnader med ovanligt hdg férekomst av
arytmogen hdgerkammarkardiomyopati i Venedigregionen.
Enannan téankbar orsak till den hdga férekomsten avarytmo-
gen hogerkammarkardiomyopati bland idrottare i Italien kan
varaattdennadiagnos ar svar att upptacka vid screening jam-
fort med hypertrofisk kardiomyopati.

I den svenska studien [14] hade samtliga 12 individer med
arytmogen hdgerkammarkardiomyopati som obduktionsdia-
gnosutretts pagrundavsinasymtom med EKG ochekokardio-
grafi, men baraenav dem fick denna diagnos—idetfallet gjor-
des &ven magnetrontgen.

Kranskarlssjukdom &ar den vanligaste obduktionsdiagno-

|
msammanfattat

Incidensen av plétslig hjart-
dod bland unga minskar inte,
till skillnad fran incidensen i
den generella populationen.
Riskpatienten ar svar att
identifiera. EKG-férandringar
och symtom ar dock vanliga
och bor utredas.

Ett flertal bakomliggande
diagnoser har identifierats:
»normalt« hjarta och krans-
karlssjukdom var vanligast i
en svensk studie.
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Individer med kranskarls-
sjukdom har de typiska risk-
faktorerna for ateroskleros.
Vad galler livsstilsfaktorer,
tex fysisk aktivitetsniva, lik-
nar gruppen som helhet nor-
malbefolkningen.

Arftlighet férekommer vid
flera av de bakomliggande
tillstdnden, och molekylarge-
netisk utredning bor erbju-
das vid de monogenetiska
sjukdomarna.
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Figur 1. Diagnoser hos 132 man och 49 kvinnor i aldern 15 till 35 &r som drabbades av plotslig hjartdod i Sve-

rige 1992—1999. Gruppen »’ normalt’ hjarta« omfattar totalt 41 fall, varav 1 fall av avbrott pa véanster fascikel,

1 fall av Iangt QT-syndrom och 1 fall av Wolff—Parkinson—Whites syndrom. Gruppen »klaffsjukdom/ventrikel-
septumdefekt/formaksseptumdefekt« inkluderar 4 fall av postoperativ kongenital sjukdom. Efter forlaga:

Wisten A (2005) [14].

sen i flera studier av pl6tslig hjartddd bland unga [8, 13, 16]. |
den irlandska studien fran 2005 omfattande aldersgruppen
<35 &r var normalt hjartfynd (inklusive SIDS [sudden infant
death syndrome]) vanligast upp till 14 ar, medan hypertrofisk
kardiomyopati var vanligast mellan 14 och 35 ar [12]. I flera
studier inklusive den svenska dominerar normalt hjartfynd
vid obduktionen [4, 11, 22, 23].

I dessa fall kan det foreligga olika priméra arytmisjukdo-
mar, tex langt QT-syndrom, kort QT-syndrom, Brugadas syn-
drom, Wolff-Parkinson-Whites syndrom och familjar kate-
kolaminerg polymorfventrikeltakykardi. Aven kardiomyopa-
tier kanivissafall varasvaraatt pavisavid obduktionen. Flera
av dessa tillstand har en arftlig bakgrund, och i dag finns det
mojlighet att utreda dddsfall med molekylargenetiska meto-
der, sk molekylar obduktion.

I den svenska incidensstudien var dilaterad kardiomyopati
den vanligaste kardiomyopatin i gruppen som helhet (22/181,
12,2 procent) [11]. Hypertrofisk kardiomyopati férekom 6ver-
vagande bland man (18 mén och 1 kvinna). Liknande skillna-
der mellan mé&n och kvinnor har man sett i andra studier [9,
24]. Dissekerande aortaaneurysm var ocksa betydligt vanli-
garebland man an bland kvinnor i den svenska studien, dar 73
procent (139/181) av de drabbade var man (Figur 1).

Symtom

Det &r vanligt med symtom en tid fore dodsfallet, men symto-
men &r ofta svartolkade, och kanske associeras de inte i forsta
hand med hjartsjukdom. Det kan vara ospecifika symtom, tex
trotthet och allmén svaghetskansla, ibland efter en influensa,
eller mer specifika symtom sdsom svimning, hjartklappning,
bréstsmarta och andfaddhet.

Sammanvégda data fran 9 studier omfattande 469 fall av
plotslig hjartdéd bland unga visade att ca 50 procent hade
symtom en tid fore dodsfallet [25]. Drory et al rapporterade
prodromalsymtom hos 52 procent med kranskarlssjukdom,
hos 35 procent med myokardit och hos 60 procent med hyper-
trofisk kardiomyopati [26]. Det vanligaste symtomet var
bréstsmartai gruppen éver 20 ar och yrsel i gruppen <20 ar.

I den svenska studien av symtom och pl6tslig hjartdod
hade 92/162 (56 procent) specifika symtom (hjartklappning,
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svimning, bréstsmartaeller andfaddhet) och 35/162 (22 pro-
cent) hade ospecifika symtom (trétthet, influensa, huvud-
vark, mardrommar) [27]. Hos badde man och kvinnor var
svimning det vanligaste symtomet liksom dven i ett par and-
rastudier [6, 28]. Specifikasymtom var sarskilt vanliga bland
dem med arytmogen hdégerkammarkardiomyopati (83 pro-
cent) eller hypertrofisk kardiomyopati (74 procent) (Figur
2). Hjartklappning var vanligare hos mén (P <0,005) och in-
fektionssymtom hos kvinnor (P <0,007), for dvrigt sdgs inga
signifikanta skillnader i symtombilden mellan mé&n och
kvinnor.

Svimning, som ar ett ofta férekommande symtom bland
unga som soker akutmottagningen, har vanligen en icke-kar-
diell genes. I mer &n 80 procent av fallen finner man en vaso-
vagal eller psykogen orsak [29, 30]. Eftersom 1-arsmortali-
tetsrisken for svimning med kardiell genes ligger mellan 18

Arytmogen hégerkammar-
kardiomyopati

Myokardit -
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Svimning Andfaddhet
W Hjartklappning ® Trotthet
B Brostsmarta Infektionssymtom

Inga k&nda symtom

Figur 2. Huvudsymtom i relation till diagnos. Efter forlaga: Wisten A
(2005) [14].
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fakta l

Autosomalt dominant nedérvda hjart—
karlsjukdomar

Familjar hyperkolesterolemi: Prevalens
1:300-1:500. Karakteriseras av hdga ko-
lesterolvarden, vilket medfor 6kad risk for
tidigt insjuknande i hjartinfarkt och slag-
anfall. Effektiv behandling finns. Orsakas
av mutationer i LDLR-, APOB- och PCSK9-
generna.

L&ngt QT-syndrom: Prevalens 1:2500—
1:10000. Fér méan vid QTc >450 msek, for
kvinnor vid QTc >470 msek och for barn
1-15 &r QTc >460 msek (QT-tider korrige-
rade med Bazetts formel) i kombination
med klinisk manifestation, tex svimning
eller plotslig dod. Normal QT-tid utesluter
inte att personen ar mutationsbéarare. Mu-
tationer i tio olika gener kan forklara sjuk-
domen. KCNQ;-genen och KCNH,-genen
paverkar K-jonkanalerna i myocyterna,
och mutationer i SCN5A-genen ger paver-
kan pa Na-jonkanalerna; dessa tre gener
forklarar tillsammans ca 95 procent av fal-
len. Jervell-Lange-Nielsens syndrom ar

autosomalt recessivt nedarvt och karakte-

riseras av sensorineural hérselnedsatt-
ning och l1ang QT-tid och har obehandlat
en dalig prognos.

Kort QT-syndrom: QTc <330 msek i kombi-

nation med klinisk manifestation, tex
svimning eller plotslig dod. Orsakas av
mutationer i KCNH,-, KCNQ;- och KCNJ,-
generna, vilka paverkar K-jonkanalerna.
Normal QT-tid utesluter inte att personen
ar mutationsbérare.

Brugadas syndrom: Hogersidigt grenblock
och typisk ST-hojning i V1-V3. Orsakas av
mutationer i SCN5A- och GPD1-generna
med paverkan pa Na-jonkanalerna.

Katekolaminerg polymorf takykardi: Ofta
utldst av fysisk anstrangning eller emotio-
nell stress. Forklaras av mutationer i
RYR2-genen i minst halften av fallen. Auto-
somalt recessiv form &r mycket sallsynt
och orsakas hos ca 4 procent av mutatio-
ner i CASQ,-genen.

Hypertrofisk kardiomyopati: Prevalens
1:500. Vansterkammarhypertrofi utan di-
latation. Diastolisk dysfunktion. Anstréng-
ningsdyspné, hjartklappning, yrsel och
svimning kan férekomma. Vanligt med
ST-T-forandringar och grenblock pa EKG.
Orsakas av mutationer i 12 kdnda gener,
som kodar fér sarkomerproteiner.
MYBPC3- och MYH7-genen forklarar ca 80
procent av familjara fall.

Arytmogen hdgerkammarkardiomyopati:
Prevalens 1:1000-1:10000. Dilaterad ho-

gerkammare dar delar av myokardiet &r
ersatt med bindvav/fettvav. EKG ofta pa-
tologiskt med inverterade T-vagor i hoger-
sidiga brostavledningar. Associerad med
ventrikuldra arytmier. Ibland symtom sa-
som yrsel, svimning och arytmikéansla.
Mutationer i atta kanda gener kan forklara
ca 43 procent av sjukdomsfallen, féljande
fyra gener ar de vanligast identifierade:
PKP,, DSP, DSG; och RYR,.

Dilaterad kardiomyopati: Tva eller fler nara
anhoriga med sjukdom kravs for diagno-
sen familjar form av dilaterad kardiomyo-
pati. Dilatation av vanster kammare som
ger forsdmrad pumpfunktion och tillta-
gande hjartsvikt. Prevalens 1:3000—
1:5000. EKG ofta normalt. Genetiskt hete-
rogen, kan orsakas av mutationer i ca 20
kanda gener.

= Klinisk genetik i Umed erbjuder genetisk
diagnostik av dessa nedarvda hjart—
kérlsjukdomar. For analys behovs 2x5
ml venblod i EDTA-ror. Proven skickas i
vadderat kuvert till: Klinisk genetik, La-
boratoriemedicin By 6M, Norrlands uni-
versitetssjukhus, 901 85 Umea (telefon
090-785 2819; evalena.stattin@medbio.
umu.se).

och 33 procent, bér svimning dnda alltid utredas med EKG
som ett forsta steg [30]. Svimning som &r anstrangningsutlost
beddms som mera troligt ha en kardiell genes &n svimning
som intraffar i vila eller under normal aktivitet [30]. | den
svenskastudien intraffade dock svimningendasti 30 procent
under eller i néra anslutning till fysisk aktivitet. Ldkarkon-
takt pa grund av symtom férekom i 46 procent av fallen
(74/162), varav halften inom 6 manader fore dodsfallet [27].

EKG
Det finns ett fatal studier som relaterar EKG till plotslig hjart-
dod bland unga. I den svenska EKG-studien med 162 fall av
plotslig hjartdod (efter exklusion av 19 fall med aortaaneu-
rysm) fanns EKG:n tillgdngliga i 41 procent av fallen (66/162).
Av dessa EKG var 50 procent patologiska (33/66) [31]. De van-
ligaste forandringarna var repolariseringsrubbningar sdsom
T-vags- och ST-segmentsforandringar. Fem fall av ej tidigare
diagnostiserat 1dngt QT-syndrom hittades. Det var hog fore-
komstav patologiska EKG:nbland dem med arytmogen hdger-
kammarkardiomyopati eller hypertrofisk kardiomyopati (88
respektive 82 procent) och bland dem med myokardit (50 pro-
cent). | de 20 fall dar det fanns mer &n ett EKG sag man en pa-
tologisk férandring dver tid av EKG:ti 55 procent av fallen.
Bland dem som sokte lakare p& grund av symtom togs EKG
i 32/74 fall, och av dessa var 24 (75 procent) patologiska. | 23
fallgjorde manytterligare minsten undersékning (ekokardio-

»Av tavlingsidrottare som avled
under fysisk aktivitet hade

ca 80 procent strukturella
hjartforandringar ...«
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gram, Holter-EKG, arbetsprov, myokardskintigrafi, magnet-
rontgen), vilket resulterade i 8 diagnoser. Det gallde tre fall
med hypertrofisk kardiomyopati och ett vardera av langt QT-
syndrom, arytmogen hdgerkammarkardiomyopati, dilaterad
kardiomyopati, Wolff—Parkinson-Whites syndrom och hjart-
infarkt. Alla lakemedelsbehandlades, men ingen hade im-
planterbar defibrillator, ICD [31].

I enitaliensk studie av pl6tslig hjartdod i aldersgruppen 12—
35arvar 40 procent av EKG:n patologiska hos idrottare (EKG
fanns tillgangliga for samtliga) [9]. Bland icke-idrottare dar
EKG var tillgdngliga i en tredjedel av fallen var 57 procent pa-
tologiska. I den unga populationen generellt ar frekvensen av
patologiska EKG:n 2-3 procent [2, 32].

Livsstilsfaktorer och plétslig hjartdod

En svensk studie av livsstil och plétslig hjartddd bland unga
visade vissa olikheter mellan mé&n och kvinnor [33]. De mén
som drabbades av pl6tslig hjartdod skiljde sig som helhet inte
fran en kontrollgrupp av samma alder nar det gallde BMI, fy-
sisk aktivitetsniva och deltagande i tavlingsverksamhet. BMI
var dock hogre hos man som avled av kranskérlssjukdom (27,0
vs 23,7; P<0,003), och méanga rokte (64 procent).

Kvinnorna hade lagre fysisk aktivitetsniva och hogre BMI
an en kontrollgrupp. De skiljde sig inte fran kontrollgruppen
nar det gallde rokning eller tavlingsidrott.

En hdg andel av tavlingsidrottare avled under fysisk aktivi-
tet jamfort med dem som inte tavlingsidrottade (63 procentvs
17 procent; P<0,001). Av tavlingsidrottare som avled under fy-
sisk aktivitet hade ca 80 procent strukturella hjartforand-
ringar sasom hypertrofisk kardiomyopati, arytmogen hoger-
kammarkardiomyopati, myokarditeller dilaterad kardiomyo-
pati. Forekomsten av arytmogen hégerkammarkardiomyopa-
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»Det &r en viktig men svar uppgift
att identifiera riskindivider, efter-
som manga i dag kan ges effektiv
behandling om de far ratt diagnos.«

ti var hogre bland idrottarna an bland icke-idrottarna; for
ovrigt fordelade sig diagnoserna lika i de bada grupperna[33].

Genetik

Det ar viktigt att identifiera arftliga hjartsjukdomar som
dodsorsak, eftersom det kan finnas familjemedlemmar som
I6per samma risk; manga kan ges en effektiv behandling och
erbjudas prevention om de far ratt diagnos (Fakta 1). Att faen
forklaring till dodsfallet ar ocksa mycket viktigt for de anho-
riga [34]. Undersdkningar av forstagradsslaktingar till perso-
ner som drabbats av plétslig oklar dod i ung alder (sudden ar-
rhythmic death syndrome) har visat sig vara en fruktbar vag
till diagnos (Fakta 2). I en studie identifierades diagnosen hos
40 procent av familjerna [35], i en annan hos 53 procent av fa-
miljerna [36].

Inga patologiska fynd kunde konstateras i 21-53 procent av
fallen i studier med obduktionsdata [4, 11, 22, 23]. | dessa fall
kan det handla om priméra arytmisjukdomar (jonkanalsjuk-
domar) eller om kardiomyopatier med diskreta strukturella
forandringar. Man har identifierat avvikelser (mutationer) i
ett flertal gener vid dessa tillstdnd, och moderna molekylar-
genetiska tekniker gor det mojligt att lokalisera dem. For ana-
lys av DNA i jakt pa den mutation som orsakar sjukdomen i
fraga kravs venblod eller annat biologiskt material. Formalin-
fixerat, paraffinbédddat material ar degraderat och darmed
svart att sekvensera. Molekylargenetisk utredning av dessa
fall har tidigare endast undantagsvis utforts och ingar annu i
daginteiklinisk rutinsjukvard.

I en pdgéende studie undersoks nu ett 40-tal individer i al-
dern 15 till 35 &r som avled i pl6tslig hjartdod i Sverige under
aren 1992 till 1999 och som vid rattsmedicinsk obduktion
hade normalt hjartfynd. Med hjalp av sparat paraffininbaddat
material fran hjartat finns det méjlighet att verifiera identi-
fierade mutationer manga ar efter dodsfallet. Med modern
molekylargenetisk teknik undersoks om det finns genetiska
avvikelser som tyder pa hjartsjukdom. De sjukdomar som i
forsta hand ar aktuella ar jonkanalsjukdomar (langt QT-syn-
drom, kort QT-syndrom och Brugadas syndrom), familjar
kardiomyopati (framfor allt hypertrofisk), arytmogen héger-
kammarkardiomyopati och familjar katekolaminerg poly-
morf ventrikeltakykardi. De vanligaste kandidatgenerna for
dessa sjukdomar analyseras med screening och direktsekven-
sering av kodande exoner. Féljande gener analyseras: KCNQL,
KCNE1, KCNH2 (HERG), SCN5A, MYH7, MYBPC3 RyR2,
DSP, DSG2 och PKP2.

Vid Norrlands universitetssjukhus i Umed samarbetar
Hjartcentrum, barn- och ungdomskliniken och Klinisk gene-
tik vid utredning av arftliga hjart-kéarlsjukdomar — Centrum
for kardiovaskular genetik. Klinisk genetik i Umed har, som
enda laboratorium i Sverige, etablerat metoder fér analys av
gener av betydelse for arftliga hjart-kéarlsjukdomar. Sjukdo-
mar for vilka analyser erbjuds ar langt QT-syndrom, kort QT-
syndrom, familjar katekolaminerg polymorf ventrikeltaky-
kardi, hypertrofisk kardiomyopati, arytmogen hdgerkam-
markardiomyopati och familjar hyperkolesterolemi. Sjukhus
runtom i landet skickar blodprov for genetisk analys. Malsatt-
ningen ar att forebygga sjuklighet och dod fér de familjer som
ar drabbade (Fakta 2).
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En prospektiv studie har nyligen startat i samarbete mellan
Centrum for kardiovaskular genetik i Umed och samtliga
rattsmedicinskaavdelningar i Sverige. Fall av plotslig ovantad
hjartdod hos personer i aldern 0-40 ar (inklusive sudden in-
fant death syndrome) utreds molekylérgenetiskt for att iden-
tifiera eventuell hjart—karlsjukdom efter informerat sam-
tycke av ndra anhorig. I de fall dar diagnos och sjukdomsfor-
klarande mutation identifieras kommer familjemedlemmar
att erbjudas prediktiv testning. Ett syfte med studien &r att
molekylargenetisk utredning av dessa fall ska bli klinisk ru-
tin.

Prevention och forslag till utveckling

Incidensen av plétslig hjartdod bland unga generellt minskar
inte [11, 37]. Dock ser man en nedatgaende trend for plotsliga
hjartdédsfall bland tévlingsidrottare i Venedigregionen i Ita-
lien. Incidensen fore screening (1979-1981) var 4,2 per
100000/ar, och under aren 2001-2004 var incidensen 0,4 per
100000/ar [37]. Den arliga kontrollen av tavlingsidrottarna
innefattar klinisk undersdkning, screeningprotokoll, EKG
och submaximalt arbetsprov.

I Sverige rekommenderar Riksidrottsforbundet, <http:/
www.rf.se>, och Socialstyrelsen, <http://www.socialstyrelsen.
se», screening av elitidrottare, dock inte av alla unga som
idrottar, eftersom det handlar om l&g prevalens, diagnostiska
svarigheter och problem med falskt positiva EKG-fynd (for
mer information om EKG och screening se artikel i Lakartid-
ningen 2009 [38]).

Det ar en viktig men svar uppgift att identifiera riskindivi-
der, eftersom ménga i dag kan ges effektiv behandling om de

|
mfakta 2

Omhéandertagande av famil-
jervid plétslig dod hos unga

vid behov prevention och
behandling.

= Barn och ungdomar <18 ar
erbjuds prediktiv testning
om vetskap om anlagsba-
rarstatus har medicinsk be-
tydelse fér dem. Barn och
ungdomar i familjer med
arftlig sjukdom med ned-
satt penetrans och/eller
sent insjuknande kan erbju-
das kontrollprogram till 18
ars alder.

| familjer med sékerstalld
arftlig sjukdom, dar ingen
sjukdomsorsakande muta-
tion identifierats, bor fors-
tagradsslakting till drabbad
individ erbjudas kliniska
kontroller.

= Ett ndra samarbete mellan
kardiolog, pediatriker och
kliniska genetiker ar noéd-
vandigt for béasta omhan-
dertagande av dessa famil-
jer; samarbetet behovs for
effektiv utredning, sprid-
ning av information i famil-
jer och for fortsatt omhén-
dertagande av anlagsba-
rande familjemedlemmar.

» Ett antal hjart—karlsjukdo-
mar &r autosomalt domi-
nant nedarvda, vilket inne-
bar att forstagradssléakting-
ar har 50 procents risk att
vara anlagsbéarare. Forsta-
gradsslaktingar ar forald-
rar, syskon och barn till
drabbad individ.

Vid fall av pl6tslig hjartdod
hos ung manniska (<40 ar)
bor venblod eller annat bio-
logiskt material tas till vara
och skickas fér DNA-prepa-
ration till klinisk genetik
och efter obduktion riktad
genetisk analys.
Forstagradsslaktingar till
fall av pl6tslig hjartddd hos
ung individ bér omhéander-
tas och undersokas kliniskt
efter tecken pé arftlig
hjart—karlsjukdom. Identi-
fieras sjukdom bor riktad
genetisk analys utforas.
Om det finns en identifie-
rad mutation, bor samtliga
forstagradsslaktingar er-
bjudas genetisk vagled-
ning, prediktiv testning och
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far ratt diagnos. Hos 4 av 10 som sokte lakare for symtom i den
svenskastudien togs ett EKG, varav 3av 4 var patologiska. Det
visar att EKG ar ett underutnyttjat redskap vid utredning av
symtom. En nationell databas med lagring av EKG vore varde-
full for framtida diagnostik.

Ytterligare utredning bér goras om EKG ar onormalt, vid all-
varligasymtomeller om detfinnsen familjehistoriamed plots-
lig hjartdod. Vanligen innebar denna utredning komplettering
med ekokardiografi och ibland Iangtids-EKG och kliniskt ar-
betsprov. I vissa fall kan det krévas ytterligare utredning, tex
koronarangiografi, datortomografi eller magnetréntgen. Vid
eventuellt fynd av arftlig hjart-karlsjukdom (Fakta 1) bér mo-
lekylargenetisk utredning gdras. Om en mutation identifieras,
bor familjen erbjudas genetisk véagledning, prediktiv testning,
eventuell prevention och behandling (Fakta 2).

I dag blir ICD allt vanligare for hogriskpatienter vid ett fler-
tal hjartdiagnoser [39]. Andra behandlingsméjligheter ar tex
betablockerare vid ldngt QT-syndrom och hypertrofisk kar-
diomyopati. Livsstilsrad ar viktiga. Vid vissa hjartsjukdomar
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