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Varför gör vi genetisk testning?

•För den som redan har klinisk diagnos?

- Bättre diagnos?

- Prognos?

- Behandlingsval?

•För de friska familjemedlemmarna?

- Vem ska avskrivas från uppföljning?

- Vem ska följas upp?



2022 ESC Guidelines for the 
management of patients with 
ventricular arrhythmias and the 
prevention of sudden cardiac death
Official ESC Guidelines slide set



För patient med Ds

Kommer jag att behandla min 
patient annorlunda om jag vet 

genetisk bakgrund Ds?

Har det betydelse för utredning av 
familjemedlemmar?

Finns det risk för plötslig död som 
första symtom? 

EHRA 2022



Inte alltid enkelt!

• Vilka gener ska vi testa för?

• Vilka stavfel är tillräckligt allvarliga för att förklara 
sjukdomen?

• Vad händer om vi ta fel på genen? På genetiska 
varianten?





Vilka gener ska vi testa för? Alla?

definitive/strong 

evidence

moderate evidence

limited, no association or 

dispute evidence

generally rare, sporadic, yet 

not classified/ evaluated by 

ClinGen



Vilka genetiska varianter är ”sjuka nog” för att 
användas för genetisk screening i familjen?



Från gen sekvensering till familjeskreening



Genenetisk variant som vi tror är 
sjukdomsorsakande 

Äkta sjukdomsorsakande variant

• Gen ska ha klinisk relevans

• Genetisk variant ska vara 

patogen/troligen patogen.

• Ej VUS!

Vad händer om vi tar fel på genen eller 
varianten?



Dilaterad kardiomyopati – hur gör vi nu?
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”Where resources are limited….”



”Where resources are limited….”

”Cases associated with familial SCD, extensive LGE, conduction disorders, or specific metabolic red flags should be 

evaluated as a priority.”

”Where available, phenotype-genotype correlations (e.g. presence of red flags suggestive for Fabry or ATTR 

cardiomyopathy could prompt to first test for these diseases) and predictive scores (e.g. Toronto and Mayo scores for HCM, 

Madrid score for DCM) may be used to prioritize genetic testing in patients who may be more likely to have a positive 

genetic yield.”

”Cases where the implications of the genetic test go beyond aetiological diagnosis should be prioritized”

• Fabry disease or ATTRv cardiomyopathy which could benefit from specific therapies

• High-risk mutations in DCM and NDLVCM
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Dilaterad kardiomyopati – hur gör vi nu?



Dilaterad kardiomyopati – hur gör vi nu?
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Dilaterad kardiomyopati – hur gör vi nu?



När ska jag planera för genetisk testning?

• Sjukdomen är ärftlig (även om inga andra kända fall i familjen)

• Genetisk information är användbar

• Det är den med diagnosen som testas först

• Var tydlig ang diagnosen/fenotypen i remiss till klinisk genetik – det 

kan påverka tolkning av genetiska fynd

• Enbart klass 4 (sannolikt patogen) och 5 (patogen) räknas
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