Minnesanteckningar Svenskt kardiogenetiskt natverksmote Lund 140506

Narvarande: Stellan Morner, Annika Rydberg, Peter Nyberg, Umed; Eva-Lena Stattin,
Barbara Kommata, Susanne Wieselblad, Uppsala; Linda Jacobsson, Visby; Eva Rudd,
Stockholm; Lennart Nilsson, Anneli Svensson, Linkdping; Thomas Gilljam, Goéteborg; Pyotr
Platonov, Catarina Lundin, Nina Larsson, UIf Kristoffersson, Karin Svensson, Lund

1.

Thomas Gilljam sammanfattade foregaende mote i Stockholm 131206.

Repeterar/konfirmerar att kontaktpersoner for natverket vid de olika
verksamhetsorterna ar Stellan Mérner, Umed; Carina Blomstrom, Uppsala; Eva
Rudd/Linda Jacobsson, Stockholm; Lennart Nilsson, Linkdping; Thomas Gilljam,
Goteborg; Pyotr Platonov, Lund.

Nyheter fran landets kardiogenetiska verksamheter:

- Umea: Lite fler diagnoser har férekommit, sasom t ex DCM och Danon. Man har
borjat med mutationsronder och distanskonsultationer. Stellan Mérner har uppdrag
fran SoS att ta fram vetenskapligt underlag till nya nationella riktlinjer for
Alkoholablation; FH-diagnostik; respektive Kaskadscreening

- Uppsala: ssk Susanne Wieselblad, kardiologi presenterar sig, samordnare sedan
drygt 2 ar. Okat samarbete Kklinisk genetik/kardiologi, men ingen gemensam
mottagning. 3 genpaneler ar nu i kliniskt bruk via klinisk genetik: bindvéav; HCM,;
respektive jonkanaler.

- Stockholm: ingen gemensam mottagning genetik/kardiologi, men har nu méten en
gang/manad mellan genetiker och kardiolog.

- Goteborg: den kardiogenetiska verksamheten ar sedan arsskiftet ett eget uppdrag
med extern budget, forlagd till kardiologen. Den egna budgeten innefattar bade
personal och labprov.

- Linkoping: ytterligare en ssk har uthildats till genetisk vagledare. Man &r nu ocksa
mer samlade lokalmaéssigt, med genetiker och genetisk véagledare narmare kardiologen.

- Lund: regelbundna regionala ronder har utokats till videoronder for att na fler
kollegor. PM for molekylar obduktion (klinisk obduktion) har efter ca ett ars
“ndtverkande” och foreldsande forankrats lokalt Lund/Malmo.

Register

Lang diskussion om fordelar och nackdelar med de olika registerforslagen, och dven
synpunkter angaende andra former av register. Det finns intresse fran representanter
fran landets universitetssjukhus att ha ett fungerande registerverktyg. Omfattningen av
registrerad information skiljer sig mellan kliniska genetiker och kardiologer och
varierar fran inmatning av grundlaggande information om resultat av gentypning och
pedigree till mer eller mindre detaljerad klinisk information och information om
sjukdomsforlopp/klinisk uppféljning. Klinisk information ar till stor grad
sjukdomsspecifik och behover diskuteras separat.

Linkdping har kommit langst med sitt pilotprojekt via UCR (FH). Slutligen bestams
att Linkoping ska ga vidare med intentionen att utveckla ett nationellt kvalitetsregister



5.

7.

for kardiogenetiska diagnoser. Registret kommer att byggas utifran modulprincipen,
dar utveckling av moduler for enskilda diagnoser kommer att styras av expertgrupper i
respektive omraden, med representation fran landets universitetssjukhus.
Implementering kommer att goras stegvis for olika patientgrupper/diagnoser, till stor
del beroende pa finansieringen. I nulaget & modulen for FH i kliniskt bruk och
anvands av flera centra. Utskick kommer att goras till kontaktpersonerna fran varije ort
i natverket via Lennart Nilsson, angaende forslag till styrgrupsammanstélining,
policydokument inkl. hantering av data for forskningsandamal osv, innan nya
diagnosgrupper beslutas. Lennart Nilsson forbereder utkast till ansdkan om stod till
SKL vilken kommer att skickas till kontaktpersonerna for diskussion/férankring
lokalt.

Oklara varianter

Det betonades att det ar av stor vikt att ENDAST sjukdomsorsakande mutationer
anvands for kliniska stéllningstaganden och anlagsbérartestning. Alla har erfarenhet av
att oklara varianter (VUS) har missbrukats, vilket kan ha allvarliga konsekvenser i
form av avslutande av klinisk kontroll, erbjudanden om fosterdiagnostik osv. Varje ort
som Onskar utreda en VUS gor detta sjalv (segregationsanalys), och ska INTE
rekommendera sléktingar i annan del av landet kontakt med lokal kardiogenetisk
mottagning for sadan analys. Intressant artikel om sekvensvarianter: D.G MacArthur
et al., Nature 508:469-476, 2014.

Att hanvisa slaktingar till annan ort

For att hjalpa slaktingar pa annan ort i landet att kunna fa information om och
mojlighet till anlagsbarartestning utan att de behdver "valsa runt” i primarvard och pa
smakliniker, bor de héanvisas direkt till resp kardiogenetisk mottagning. Dessa
kontaktuppgifter har bl a de genetiska vagledarna och uppgifterna finns ocksa nu
uppdaterade i den skriftliga patientinformationen (broschyrer) fran Umea
(http://www.vll.se/ckq)

Rattsmedicin

UIf Kristoffersson uppdaterar oss om laget nar det galler mojlighet att fa tillgang till
sparat material fran rattsmedicinsk obduktion, for att i efterhand kunna genomfora
genetisk analys pa avliden individ. En lagandring ar pa gang, men forvantas ta tid
(denna kommer &ven att galla mojlighet till molekyl&r obduktion som rutin, inte bara
nér det galler kardiogenetik, utan aven for andra genetiska sjukdomar). Det beslutas att
det brev till justitieministern som pabdrjats av Cecilia Gunnarsson och Eva-Lena
Stattin ska fardigstallas och skickas ut till respektive kontaktperson i natverket.
Kontaktpersonen ansvarar for att kardiolog och genetiker fran de 6 orterna kommer
med synpunkter pa brevet och det beslutas att dessa personer (saledes totalt 12
stycken) skriver under brevet som representanter for Svenskt kardiogenetiskt natverk.

www.kardiogen.se

Linda Jacobsson visar denna hemsida, som &ar under uppbyggnad. Struktur och
sakerhetsaspekter diskuteras och Linda far i uppdrag att justera hemsidan enligt dessa
synpunkter, bl a att patienter inte ska ha tillgang, att I6senord (ej mailadress som enda
I6senord) behdvs. Det beslutas ocksa att vi skickar lankar till Linda for infogande pa
hemsidan. Dessa lankar ska galla till hemsidor dar vi har vara eventuella PM,
patientbroschyrer osv och inte vara direktléankar till dokumenten, eftersom det staller



http://www.vll.se/ckg
http://www.kardiogen.se/

till problem vid uppdateringar.

8. Nasta mote
Nésta natverksmote bestamdes till Uppsala 21 november 2014,

Catarina Lundin och Pyotr Platonov, Lund



