Klinisk genetik: En verksamhet med regionalt
uppdrag for bade laborativ genetisk diagnostik och
patientmottagnings- och konsultverksamhet

Klinisk genetik omfattar bade laboratoriemedicinsk verksamhet och
patientmottagnings- och konsultverksamhet. Uppdragsgivare och
inremittenter &r framfor allt specialiserad 6ppen- och slutenvard men ocksa
priméarvard, i regionen och nationellt.

Den laborativa kliniskt genetiska diagnostiken bedrivs inom Centrum for
medicinsk genomik som &r en del av vart verksamhetsomrade och Regional
laboratoriemedicin. Exempel p& diagnostikomrdden &r genetiska
tumeéranalyser, séllsynta sjukdomar och fosterdiagnostik men ocksd genetisk
uppdragsforskning.

Inom den klinisk genetiska mottagningsverksamheten traffar vi patienter och
familjer for genetisk utredning och vagledning. Patienterna har misstankt eller
faststéllt genetiskt tillstand. Patienter och familjemedlemmar kan ocksa vara
friska med forhéjd risk fér sjukdom.

Klinisk genetik ar huvudsakligen lokaliserat till Medicinareberget och tillhér
Sahlgrenska universitetssjukhuset. Vi kan ha gemensamma mottagningar,
ronder, och vid behov samarbeten med andra enheter p& sjukhus i Véastra
Gotalandsregionen.

Hos oss finns ocksd Centrum for séllsynta diagnoser Vast med ett regionalt
uppdrag att vara ett kompetenscentrum och utveckla varden for patienter
med séllsynta halsotillstand.

Laborativ klinisk genetisk diagnostik

Laborativ klinisk genetisk utredning for séllsynta tillstdnd och sjukdomar gors
pa uppdrag av patientens utredande ldkare. P& laboratoriet screenas, lases,
den genetiska DNA-koden, en mer eller mindre omfattande analys gors av for
frégestéllningen intressanta gener och funna genetiska varianter, mutationer,
tolkas.

Exempelvis kan man analysera en enstaka gen, ex. GALC-genen vid Krabbes
sjukdom, eller en panel med gener kopplade till en diagnosgrupp, ex.
skelettdysplasier eller epilepsisjukdom. Man kan ocksa analysera alla gener,
vid oklart men sannolikt monogent orsakat syndrom. Har anvand vid tolkning



av DNA-koden s k HPO-termer motsvarande t ex intellektuell
funktionsnedsattning, psykomotorisk utvecklingspaverkan, beteendestérning,
missbildningar, nedsatt syn eller hérsel, utseendemassiga tecken.

Praktisk information om att bestélla en laborativ klinisk genetisk utredning
finns i RMR fér séllsynta tillstand och sjukdomar (under publicering hésten
2026) och via webbportalen Labbutbud

Patientmottagning och konsultverksamhet

Mottagningen p& Klinisk genetik har ett sjukvardsregionalt
upptagningsomrade, vardbegaran kommer fran hégspecialiserad vard sdval
som primarvard.

Patienter med misstanke om genetisk orsakat tillstdnd utreds av behandlande
eller uppféljande mottagning, oavsett vardnivd men oftast i hogspecialiserad
vard.

Vardbegéran skrivs till var mottagning nar man énskar en férdjupad
information om faststalld genetisk, séllsynt diagnos men ocksa for att géra en
kompletterande klinisk bedémning av en patient nar ett utredningsresultat ar
svarbedomt eller inremitterande énskar stod.

Vi har flera olika mottagningslinjer; syndrom/sallsynta-mottagning,
allmangenetik, neurogenetik, kardiogenetik och cancergenetik.

Vi tar emot egenremiss fran patienter och bedémer om de ska kallas till oss
eller om de ska hanvisas till pagdende vardkontakt eller om det finns annan
Iamplig mottagning eller enhet fér utredning, information, uppféljning.

Genetisk vagledning

Begreppet genetisk vagledning anvands fér medicinska konsultationer som
avhandlar genetiska, medicinska och psykologiska fragestallningar
associerade med (risken for en) genetisk sjukdom hos en individ eller i en
familj.

Basal genetisk information och vagledning ges idag av lakare, och ibland
sjukskoterskor, i de flesta olika specialiteter. Nar, hur och av vem genetisk
vagledning kan ges ar inte reglerat och det kan ges av legitimerad
vardpersonal om man har uppdrag och kompetens.

Med férdjupad végledning menas att vara lakare som &r kliniska genetiker och
genetiska vagledare som i sin grundprofession ar sjukskoéterskor, kurator eller
psykolog, kan komplettera basal genetisk information och vagledning given av
patientens behandlande och uppféljande lakare. Vi kan samtala om den
sallsynta diagnosen, genetiska utredningsresultat, arftlighet och
familjebildning, fosterdiagnostik.
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Vi kan ocksa tréffa patienter under en langre tid vid presymtomatisk testning
for allvarliga, obotliga genetiska tillstand.

Klinisk genetik bedriver konsultverksamhet per telefon och brev, och genom
multidisciplindra samarbeten och ronder med andra enheter och
mottagningar. Pa sikt planeras &ven regionala digitala ronder fér sallsynta
tillstand.

Utredning av friska slaktingar, barn och vuxna, utifran
kand genetisk sjukdom i familjen

Om det galler friska slaktingar till individer med allvarliga arftliga tillstand
traffar vi dom pa nadgon av vara olika mottagningslinjer; allméngenetik,
neurogenetik, kardiogenetik och cancergenetik. Vi ger férdjupad genetisk
vagledning

Klinisk genetik har som uppdrag att erbjuda genetisk vagledning och
anlagsbarartest for friska familjemedlemmar. Det kan géras antingen via
remiss fran vardgivare eller via egenremiss.

Anlagsbarartestning goérs som s k presymtomatisk testning i syfte att erbjuda
riktat riskkontrollprogram eller infér familjebildning.

Anlagsbérartest gors ibland pd andra hégspecialiserade sjukvardsenheter,
framfor allt for barn dar detta framst gors inom barnsjukvarden. Ett exempel
ar barnkardiologin och familjara kardiomyopatier.

Foraldrar kan erbjudas genetisk testning av mindredriga barn om barnen har
direkt medicinsk nytta av kunskapen, annars ska man avvakta till barnet nar
vuxen alder och sjélv efterfragar testning. Detta &r en etisk grundprincip.

Om du eller er enhet dvervager anlagsbarartestning av frisk individ oavsett
alder men inte har tidigare kunskap och erfarenhet av detta, konsultera garna
Klinisk genetik per brev eller telefon.

Familjebildning, konventionell fosterdiagnostik och IVF-
PGT

Genetisk vdgledning till gravid kvinna med partner infor stallningstagande till
riktad genetisk fosterdiagnostik gérs alltid och bara av klinisk genetiker,
genetisk vagledare, barnmorska eller obstetriker.

Om ett sjukdomsorsakande anlag ar bekraftat hos kvinnan eller hennes
partner och de énskar undvika att féra tillstandet vidare till ett blivande barn
finns det olika alternativ att erbjuda: Under pagdende graviditet kan
moderkaksprov gdras och innan graviditet kan man évervaga
provrorsbefruktning med selektion av pre-embryon, s.k. Preimplantatorisk
genetisk testning IVF-PGT som utférs inom ramen fér NHV-vard i samarbete
mellan Klinisk genetik och Reproduktionsmedicin.
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https://www.sahlgrenska.se/omraden/omrade-4/verksamhet-klinisk-genetik-och-genomik/enheter/klinisk-genetik-mottagning/
https://www.sahlgrenska.se/patient/nationell-hogspecialiserad-vard/PGD/

