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Hvilken plass har pasientens familiehistorie
| morgendagens medisin?

Pasientens familiehistorie vil
trolig spille en viktig rolle som
diagnostisk og prognostisk red-
skap i morgendagens medisin.
Informasjon om sykdomsbelast-
ningen i pasientens slekt kan
bringe klinikeren péa sporet av
arvelig sykdom og arvelige risiko-
faktorer. Familieanamnesen kan
utgjere et supplement til diagnos-
tiske tester, kliniske funn og opp-
lysninger om livsstil og nar man
skal vurdere en pasients risiko for
sykdom. Pasienter foretar dess-
uten vurderinger om egen sarbar-
het for sykdom med bakgrunn

i sin familiehistorie, og det er
vesentlig for klinikeren & ta disse
i betraktning ved kommunikasjon
om risiko.
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Det finnes i dag genetiske tester for om lag
tusen medisinske tilstander (1). Dette vitner
om en kommende genomisk medisin med
nye muligheter innen diagnostikk, forebyg-
ging og behandling (2). Helsetjenesten vil
utvilsomt mete store utfordringer i & for-
valte og anvende molekylarbiologisk kunn-
skap og teknologi i forhold til den enkelte
pasient og befolkningen (3—6).

Ved enkelte arvelige tilstander er det godt
samsvar mellom molekylarbiologisk dia-
gnostikk og det kliniske forlgpet. I mange
tilfeller gir ikke en diagnostisk test i seg
selv et godt nok grunnlag for & vurdere
risiko for sykdom hos den enkelte pasient.
De fleste sykdommer skyldes et komplekst
samspill mellom forskjellige gener, genva-
rianter og miljofaktorer. Familieanamnesen
kan gi viktig informasjon om helheten

i dette samspillet. Eksempelvis vil et total-
kolesterolnivé pa 6,8 mmol/l hos en 45 ér
gammel kvinne fa en annen betydning og
trolig vekke mistanke om familier hyper-
kolesterolemi hvis det fremkommer i fami-
lieanamnesen at mor og bestemor begge
dede av hjerneinfarkt i 50-arsalderen.

Et nyttig redskap?

De siste arene er betydningen av en grundig
og systematisk familieanamnese blitt vekt-
lagt som en kilde til kunnskap om pasien-
tens arvelige disposisjon for sykdom
(7—11). Enkelte hevder endog at familie-
anamnesen er blitt viktigere i dag enn tid-
ligere (7). Bevisstheten omkring arvelige
faktorer ved sykdom er stigende i befolk-
ningen, og pasienter vil trolig i gkende grad
oppseke lege for & fi en vurdering av sin
arvelige risiko for sykdom (12, 13). Fami-
lieanamnesen kan i denne sammenhengen
fungere som et redskap som kan bidra til

a legge grunnlaget for en bedre, individuali-
sert og skreddersydd behandling (ramme 1).

American Medical Association har nylig
tatt initiativ til & eke legers kompetanse om
pasientens familiehistorie i relasjon til arve-
lig sykdom og arvelige sykdomsdispone-
rende faktorer (14). Det er foreslatt at leger
ber konstruere et tregenerasjoners familie-
tre for hver enkelt pasient (11).

Helsemyndighetene i USA har lansert en
kampanje kalt U.S. Surgeon General’s
Family History Initiative, hvor mélet er
a oke befolkningens kunnskap om egen
familiehistorie og hva det vil si & vere

arvelig belastet med sykdom (15). National
Human Genome Research Institute i USA
har publisert programvare pa nettet som kan
hjelpe bade helsepersonell og pasienter

a systematisere medisinsk informasjon fra
familiehistorien (16).

Opplevelsen av sarbarhet
Kvalitative intervjustudier viser at pasienter
ofte tar utgangspunkt i sin familiehistorie
nar de vurderer egen sarbarhet for & rammes
av sykdommer som kreft, diabetes og
hjerteinfarkt (17—19). Pasienter med fami-
lizer hyperkolesterolemi bruker for eksem-
pel egen familiehistorie som utgangspunkt
for & vurdere ved hvilken alder de kan for-
vente & utvikle symptomer pé iskemisk
hjertesykdom (19). Den faktiske familiehis-
torien vil endre seg pa grunn av nye syk-
domstilfeller eller dedsfall i slekten, og
likesé kan pasientens livssituasjon endre
seg over tid. Dette kan resultere i at pasien-
tens opplevelse av sarbarhet for hjertesyk-
dom og motivasjon for behandling kan
variere over tid (fig 1).

Betydningen av dialog

Ikke alle opplever at de har ekt risiko for
sykdom, selv om det objektivt sett fore-
ligger opphopning av sykdom i slekten
(20). Hvis en pasient oppfatter seg som
arvelig disponert, synes imidlertid dette

a ha en viss positiv innvirkning pa helse-
relatert atferd (21). En okt opplevelse av
sarbarhet for sykdom synes ogsa & vere
relatert til okt motivasjon for forebyggende
behandling og tiltak (22, 23). Det kan vere
nyttig & ta heyde for at pasienters kunnskap
om slektningers helse ofte er upresis (24),
og at det ikke alltid er samsvar mellom
pasienters og medisinens begrep om hva det

Ramme 1

Familieanamnesen er:

— En ferste screeningtest for pasienter
eventuelt henvises for genetisk dia-
gnostikk

— Den viktigste «genetiske testen» for
arvelig sykdom der det ikke foreligger
genetiske tester

— En nekkel til vurdering av risiko for
sykdom hos den enkelte pasient

— Et grunnlag for individualisert forebyg-
ging og behandling (14)
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Figur 1

Legens medisinske vurdering av
pasientens arvelige belastning

Pasientens familiehistorie

Pasientens kunnskap om arvelig
belastning for sykdom i slekten

Pasientens helserelaterte verdier
og motivasjon for diagnostikk,
forebygging og behandling

Pasientens risikofaktorer

Legens samlede vurdering av
pasientens risiko

Kommunikasjon mellom
lege og pasient om risiko
for sykdom og eventuelle
forebyggende tiltak

Pasientens opplevelse av
egen sarbarhet for sykdom

Pasientens livssituasjon
(f.eks. alder, sykdom, dedsfall
i slekten, sosiale forpliktelser)

Individualisert og skreddersydd kommunikasjon om risiko ved arvelig belastning for sykdom
krever at legen har kjennskap til pasientens familiehistorie og andre risikofaktorer, men ogsa
faktorer som innvirker pa pasientens opplevelse av sarbarhet for sykdom (stiplet boks).
Modellen er konstruert med bakgrunn i en kvalitativ intervjustudie av pasienter med familiger

hyperkolesterolemi

vil si & ha en arvelig belastning for sykdom
i slekten (25).

Forskningen omkring pasienters oppfat-
ninger om egen familiehistorie viser at
pasienters vurdering av egen sérbarhet for
sykdom kan vere i mer eller mindre sam-
svar med medisinske vurderinger. Dette
understreker viktigheten av at leger er i en
dialog med pasienten og tar i betraktning
hans/hennes vurderinger av arvelig disposi-
sjon og sérbarhet for sykdom. En pasient
som helt klart overestimerer sin risiko, ber
fa vite om dette, og i tilfeller hvor pasienten
underestimerer sin risiko, kan det vere
nyttig for legen a tenke pa dette i kommuni-
kasjonen.

Utfordringer

Pasienters familichistorie vil spille en viktig
rolle i morgendagens medisin. I en del
sammenhenger er familieanamnesen helt
klart et redskap til en mer individualisert og
skreddersydd behandling og oppfelging.
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Hvis vi skal mete utfordringene i morgen-
dagens medisin, med storre vektlegging av
genetisk risiko og arvelig sykdom, trengs
det okt bevissthet om og forskningsinnsats
pa familieanamnesens kliniske anvendelse
og betydning. Det er viktig 4 4 en bedre

forstaelse av hvordan pasienter vurderer og

forholder seg til sykdomsbelastning i egen
slekt.

Manuskriptet ble godkjent 25.6. 2006.
Medisinsk redakter Jens Bjerheim.
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