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Genetiskt sjukdomspanorama 

 

• Kromosomavvikelser    4-5/1000 

 

• Monogena sjukdomar            40-80/1000 

 

• Komplexa sjukdomar  600-700/1000 



Genetiskt sjukdomspanorama 

•        Autos  X-link   Y-link   Mito    Total  

• Känd sekvens 11303   525 48 37    11914 

• Känd sekv + fenotyp     349     30   0   0         379 

• Fenot + mol bas   1998   186   2 26      2212 

• Okända    1463   129   4   0      1596

   

• Misstänkt genetiska  1965   142   2  0      2109 

 

• Total  17078 1013 56 63    18210 



Genetiskt sjukdomspanorama 

• Var 15 svensk kommer att vara i riskzonen 

drabbas av en specifik ärftlig sjukdom  

• Varje person har 3 anhöriga 

• 20 procent av befolkningen kommer att 

vilja  efterfråga genetisk vägledning i 

någon form någon gång under livet 

• Det motsvarar 300 000 boende i Södra 

Sjukvårdsregionen 



Genetiskt sjukdomspanorama 

• Kompetensen att känna igen och 

handlägga genetiska frågeställningar I 

sjukvården är begränsad utanför 

specialiserade centra  

• Utbildningen i klinisk genetik är sparsam 

inom såväl grund som efterutbildning 

 

 

 



Vad gör en klinisk genetiker? 

 Mottagningar för genetisk vägledning 

 Allmän mottagning 

 Neurogenetisk mottagning 

 Onkogenetisk mottagning  

 Kardiogenetikmottagning 

 

 Laboratorieutredningar 

 Konsultationer 

 

 



kromosomerna- cytogenetik 

Arvsmassan kan studeras på några olika nivåer  

genernas avläsning - arrayer  

genernas plats - FISH 

den genetiska koden - sekvensering 

cellen - mikroskopi  



Medfödda sjukdomar 

Prenatal diagnostik 

Postnatal diagnostik 

 kromosomanalyser  

 mutationsanalyser   

 

 

 

NGSpaneler för syndrom, 

neurogenetiska sjukdomar 

NIPT, Cystisk fibros mm 

 

 

Förvärvade sjukdomar 

Diagnostik av  

Barntumörer 

Skelett och mjukdelstumörer 

Leukemier/lymfom 
Mjukdelstumörer   

   

 

NGSpaneler för 

tumör/leukemidiagnostik för 

Diagnos, prognos, behandling 

   

Analyser på Genetiska Kliniken 

Vilka analyser görs idag? 

Nya analyser som tillkommer 



Next generation sequencing –   

möjligheter 



Flaskhalsen 

Tolkningen av erhållna resultat 



Omfattning 

• Solidarisk finansiering omfattar: 

– Mottagningsbesök i öppen vård 
• Inget remisskrav 

– Viss onkogenetisk labverksamhet för 

screening 

– Labkostnader för familjeutredningar 

– Uppföljningsregister 



Struktur 

• Genetiska kliniken  

– Läkare 
• 2 specialistläkare 

– Genetiska vägledare 
• 3,5 (onko, kardio, neuro, allmän) 

– Verksamhetsregister OnkGenSyd 
Kvalitets-, uppföljnings, och forskningregister 

• 1,0 registeransvarig 

– Sekretariat 
• 1,2 läkarsekreterare 

– Labutredningar i familj med känd mutation 



Struktur 

– Labverksamhet 
• Mutationsscreening för BRCA1 och BRCA2  

• MMS och immunfluorscens för HNPCC 

• Mutationsscreening för MLH1, MSH2 och MLH6 

• Mutationsscreening för FAP 

• CDK2NA analyser vid malignt melanom 

– Presymptomatiska labutredningar 

 
– Allmän/Kardio/neuro grundutredningar omfattas inte 



Ex på utredning 



1972             30-årig man noterar blodig avföring 
   Opereras i Kalmar för en rektal cancer, dör 1973 
 
1980 Änkan söker genetisk vägledning 
 
1992             19-årig student med ”ont i magen” 
   Opereras i Växjö för en colon cancer  
 
1993  Tumör recidiv, dör pga sin sjukdom 

 
2000   Brodern och modern söker genetisk vägledning 
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Individer med mycket hög risk för cancer i familj med Lynch syndrom 

före prediktiv genetisk testning (jmf föregående bild) 

55         81 

?                               50                         35                                25   
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Pedigree: Mef Nilbert 
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Pedigree: Mef Nilbert 

Efter prediktiv genetisk testning (jmf föregående bild): 



Kontroller = Prevention 

• Ca 6000 i Sverige får årligen 

tjocktarmscancer, av dem är ca 600 

ärftliga.  

• Med uppföljningsprogam hittar man 

tumörerna innan cancer  

 

 

 

 



ARVC enligt obduktion 

a 41 

a 65-70 

21 år 24 år 



Vinster vid presymptomatiska utredningar 

• Minskad morbiditet och mortalitet bland 

anlagsbärare 

• Behov av kontroller av familjemedlemmar 

som inte är mutationsbärare bortfaller 

• Mindre opportunistiskt vårdsökande  

• Psykologisk vinst av att veta och vara 

omhändertagen 



Nyfödd pojke  
 

Symtom/tecken första året 

 
- myoklon epilepsi (SME typ 1) 

 

- anal atresi 

 

- gomspalt 

 

- Mikrocefali /kraniosynostosis 

 

- syndaktyli 

 

- atrium septum defekt 

Genetiska undersökningar 

 
- Kromosombandning  

 

- FISH för del22q11-syndromet 

 

- Subtelomer FISH-analys 

 

Samtliga med normalt utfall 



CHN1 

DLX1 

COBLL1 

SCN1A 

SCN2A 

SCN3A 

SCN7A 

SCN9A 

CMYA3 

HOXD3 

HOXD13 

Array 



Varför behövs en genetisk diagnos? 

•Säkrare prognostik ger bättre klinisk 

handläggning 

 

•Underlättar för familjen att få stödresurser 

 

•Underlättar psykologisk bearbetning i familjen 

 

•Återupprepningsrisk kan beräknas 

 

•Möjliggör ofta prenatal diagnostik vid nästa 

graviditet 

 

 



 Par som funderar kring 
fosterdiagnostik 

 

 Graviditet;ultraljudsmissbildning, 
avvikande fostervattensanalys, risk 
för ärftlig sjukdom 

 

 Vuxen med 50% risk drabbas av 
sent debuterande ärftlig sjukdom 

 

 Syskon till sjuka 

 

 Andra släktingar 

 

 Den som är drabbad 

 

 

 

Vem kan behöva genetisk 

vägledning ? 



Utmaningar vid genetisk vägledning 

• Tidpunkten 

• “Ångestgeneration” 

• Falskt positiva/negativa 

• Oklara fynd 

• Försäkringar 

• Meningsskiljaktigheter paret emellan 

• Hur långt ska vi gå 



Genetisk vägledning 

• Diagnos 

• Riskuppskattning 

• Informationsförmedling 

• ”Non-directivness”, men lätt att icke verbalt 

kommunicera åsikt 

• Inget fel/rätt 

• Fallgropar- (fel diagnos, penetrans, 

expressivitet) 



Genetisk vägledning 

• Icke föreskrivande 

 

 

 

• Viktigaste syftet är att hjälpa personer eller 

familjer att förstå eller uthärda genetisk 

sjukdom, inte minska förekomsten av 

denna 

 



Uppgiftsskydd 

• Rädsla för missbruk och att tredje part får 

tillgång till information 

• Rädsla för diskriminering  

• Sekretess är en grundläggande rättighet 

• Den enskilde har både rätt att få veta och 

att inte behöva veta 





Skillnader 

Sjukvården är individinriktad 

Ditt problem är något som bara angår Dig och Din 

doktor 

Doktorns utredningar angår bara Dig 

 

Genetiken är individ- och familjeinriktad 

Ditt problem är något som orsakas av något som 

finns i Din släkt 

Doktorns utredningar och dess resultat är en 

angelägenhet för familjen 



Verksamheten  
• Mottagningsverksamhet 

– Onkogenetik  ca 800 besök 

– Allmän mott ca 350 besök 

– Neuromott   

– Kardiomott   

• Konsultverksamhet 
– Ca 600 konsultremisser 

– Telefonkontakter med allmänhet och kollegor 

• Utbildningsverksamhet 
– Patientinformationer/patientorganisationer 

– Vårdinformationsblad  

– Vårdprogramarbete HNPCC/HBOC/pancreascancer/Li-Fraumeni 

– Nätverksmöten 

– Konferenser/seminarier   
 onkologi/pediatrik/obstetrik/neurologi/kardiologi/endokrinologi 

• RMC (reproduktions medicinskt centrum 

• Minnesmottagning 

• Neurorond 
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Kostnader 

C. Kostnader personal Utfall 2014 Budget 2015 Utfall 2015 

tkr       

A. Intäkter produktion 3 958 4 236 5 254 

B. Intäkter övrigt 9 558 9 819 9 872 

C. Kostnader personal -4 661 -5 204 -7 222 

D. Kostnader produktion -5 606 -7 309 -7 363 

E. Kostnader övrigt -1 085 -1 498 -497 

        

Resultat 2 163 44 44 



Genetiska kostnader 

”Once in life time”  

• Familjeutredningar  ca 8000 kr/patient 

– Vägledning vid känd sjukdom 

• ”vanliga tillstånd” >1/10000  ca 500 sjukdomar 

• ”sällsynta tillstånd”  

• ”folksjukdomar” cs 5% av dem med symptom 

– Syndromologi 

• Labutredningar  2000 – 10000kr/analys  

 

Men familjen kommer tillbaka i nästa generation! 



Kompetensförsörjning 

• Totalt 11 läkare 

• 7 födda 60-talet (pension inom ca 1-15 år) 

• 2 födda 70-talet 

• 1 född 80-talet 

• Senaste ST-utbildning tog 10 år 

• Senaste 10-års period 1 ST inom klinisk 

genetik 

 

 



 

TACK! 


