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I cirka 5-10 % av all cancer bedoms drftliga faktorer spela en tydlig roll. En del av dessa kan
forklaras av en medfodd genetisk fordndring som ger en tydligt 6kad risk for cancer.
Vanligaste érftligheterna dr for cancer 1 brost och dggstockar (forandringar i generna BRCA1
och BRCA2) och cancer i tjocktarm och livmoder (Lynchs syndrom). Utdver detta finns en
méngd ovanliga medfodda genetiska fordndringar som ger en dkad risk for tumorsjukdomar,
allt ifrdn barnaaldern till vuxen élder.

Utredningen om det finns en drftlighet for cancer sker for Sodra sjukvérdsregionen vid den
Onkogenetiska mottagningen vid Klinisk genetik i Lund. Utredningen kan initieras antingen
av patienten sjdlv genom egenremiss alternativt via remiss fran sjukvarden. Denna utredning
innefattar bedomning hur insjuknande 1 sldkten ser ut, ofta genetisk analys samt genetisk
vigledning till berdrda personer. Arftligheten ir lika for bade min och kvinnor, vilket gor att
det ar viktigt att alla nds av informationen. En person med arftlighet kan ha en mycket hog
risk att insjukna i cancer nagon géng under livet, t.ex. upp emot 80 % vid vissa varianter av
Lynchs syndrom. Cancerinsjuknandet sker ocksa betydligt tidigare 1 livet jamfort med icke
arftlig cancer. Den 6kade risken for ny cancer kvarstar hela livet, &ven om personen redan har
insjuknat en géng 1 cancer.

For personer med érftlighet rekommenderas ofta kontrollprogram av riskorgan for att
upptécka icke-symptomgivande cancer alternativt fordndringar innan de hunnit utvecklas till
cancer. Detta kan vara antingen regelbundna rontgenundersdkningar, exempelvis av brost
(mammografi) eller undersokning av tjocktarm med koloskopi (”’slangkikare”). Ett annat
alternativ kan vara forebyggande operation, till exempel av brost och dggstockar. Detta for att
helt forebygga insjuknande 1 cancer.

For en person med érftlighet s kan flera organ ha en 6kad risk for cancer, t. x. bade brdst och
dggstockar (BRCA1 och BRCA2) eller tjocktarm, livmoder och urinvigar (Lynchs syndrom).
Det finns for dessa drftligheter tydliga riktlinjer i de nationella vardprogrammen hur
omhéandertagandet skall ske. Bakgrunden till delprojektet dr att det har patalats bade fran
patienter och fran sjukvérden att uppf6ljningen av personer med drftlighet inte fungerat eller
varierat.

En kartlaggning har genomforts med intervju av regionala och lokala patientprocessledare for
brost- och tjocktarmscancer, representant for primérvarden och patient- och narstdenderdd och
den Onkogenetiska mottagningen pa Klinisk genetik 1 Lund.

Framtagna fakta visar att det oftast saknas en systematisk uppf6ljning av personer med
arftlighet for cancer och att det foreligger skillnader inom och mellan regionerna. For en
betydande andel av personerna med érftlig risk for cancer liksom f6r ldkare och
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sjukskoterskor rader oklarhet om vilken instans i sjukvarden som har ansvaret. Likasd finns
ett stort behov av anpassat psykosocialt stod for personer med érftlighet och att detta behover
vara anpassat efter livets olika skeenden. Vidare har tydligt framkommit ett omfattande behov
av 0kad kunskap och utbildning inom omradet érftlig cancer 1 sjukvarden. Berdkningar for de
olika regionerna visar att drftlig cancer ar kraftigt underdiagnostiserad, d.v.s. det &r fa
personer som har identifierats med en drftlighet jamfort med vad som &r forvantat.

Forslaget ér att det hos varje huvudman etableras en struktur for att uppna ett tydligt
sammanhaéllet och samordnat omhadndertagande for personer med arftlig risk for cancer samt
att det sjukvardsregionalt finns en funktion som stddjer den lokala strukturen.

Bakgrund

Vid en onkogenetisk eller cancergenetisk mottagning sker utredning om det finns misstanke
om é&rftlig cancersjukdom i slidkten, vanligast drftlig brostcancer, tjocktarmscancer eller
aggstockscancer. Det finns dven en midngd mindre vanliga medfodda genetiska fordndringar
som kan ge upphov till 6kad risk for tumorsjukdom i ett eller flera organ och som ger sig
tillkédnna allt ifrdn nyfoddhetsperioden till vuxen alder.

Det finns ocksé familjer med en kraftig ansamling av t.ex. brdstcancer eller tjocktarmscancer
dér genetisk analys inte kunnat pavisa ndgon genetisk forandring, s.k. epidemiologisk
riskdkning. Dessa familjer rekommenderas ocksé kontroller av aktuellt organ.

I Sodra sjukvardsregionen sker de onkogenetiska utredningarna vid Klinisk genetik i Lund.
Till denna mottagning kan personer komma via remiss fran:

Klinik pa sjukhus
Vardcentral
Privat vardgivare
Egenremiss

Personerna som utreds har olika situationer:

e Tidigare behandling for cancer
e Pagdende behandling for cancer
e Ingen kind cancer men en eller flera slédktingar med cancersjukdom

Om utredningen skulle pévisa att personen har en genetisk fordndring associerad med 6kad
risk for cancersjukdom eller epidemiologiskt 6kad risk, rekommenderas uppfoljningsprogram.
Patienten aterremitteras for detta till inremitterande vardgivare eller uppmanas sjilv kontakta
sin vardcentral.

Den enda specifika mottagningen for personer med 6kad risk for cancersjukdom ar den som
finns for kvinnor och dr mutationsbérare for drftlig brostcancer. Mottagningen finns pa
onkologiska kliniken, Sus och &r i forsta hand avsedd for Region Skane medan kvinnor i
ovriga regioner dterremitteras till respektive brostmottagning. Vid genetiskt dkad risk for
tjocktarmscancer aterremitteras patienterna vanligtvis till intresserad kirurg eller
gastroenterolog. Vid familjért 6kad risk for brostcancer sker uppfoljning antingen via
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brostmottagning eller primérvarden medan for tjocktarmscancer sa ar det sannolikt
primdrvarden som patienterna hénvisas till. Séledes finns det i Sodra sjukvérdsregionen inte
en strukturerad aterremittering till en véldefinierad sammanhallen enhet hos respektive
huvudman.

En aktuell genomgéang visar ocksd en mycket ojimn fordelning av remisser for onkogenetisk
utredning mellan de olika huvudménnen. Det forekommer fortfarande att patienter kommer
mycket sent i sjukdomsforloppet for utredning och 1 vissa fall hinner avlida utan att genetisk
analys genomforts.

Sammanfattningsvis skulle en enhetlig organisation i Sodra sjukvardsregionen for
strukturerad uppf6ljning innebéra att kontroller genomfors enligt gdllande rekommendationer
och att fler personer i behov av onkogenetisk utredning identifierades. En sddan organisation
skulle medfora en mer jadmlik vard med minskat insjuknande i cancer.

Utifrdn ovanstadende har det bedomts motiverat att ndrmare utreda mdjligheten till en
organisation for strukturerad uppfoljning inom ramen for Sédra sjukvardsregionens
arbetsgrupp for samarbete for béttre vard.

Malsittning med delprojektet (varfor)

Utreda forutsattningarna for en organisation for uppfoljning av patienter med 6kad risk for
cancersjukdom som &r av hog kvalitet och likvérdig i Sodra sjukvérdsregionen.

Detta ger mgjlighet for:

e Patienten respektive sléktingarna att erhalla kontroller for att tidigt upptécka och/eller
forebyggande operationer for att helt forhindra cancersjukdom
e Sldktingar att erhélla genetisk vigledning och genetisk analys

Sammantaget skulle detta minska bade sjuklighet och dodlighet i cancersjukdom som
debuterar ca 20 ar tidigare dn nér den vanligtvis ses i befolkningen

Uppdrag

Att inventera antal personer med arftlig 6kad risk for cancersjukdom alternativt
epidemiologiskt dkad risk i Sodra sjukvéirdsregionen samt att beskriva hur uppfoljningen av
dessa personer genomfors. Att ldgga fram ett forslag pa hur omhiandertagandet skulle kunna
se ut for att sdkerstdlla att utredning, uppfoljning och omhéndertagande av dessa personer sker
pa ett jamlikt sétt 1 hela S6dra sjukvardsregionen.

Gruppmedlemmar

Varje huvudman representeras av sin/sina cancersamordnare och aktuella lokala
processledare. Fran arbetsgruppen Samarbete béttre vard ingar Birger Pélsson och Marie
Stenmark Askmalm, regional patientprocessledare (RPPL) for drftlig cancer, vilken ar
sammankallande.
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Ordférande Marie Stenmark Askmalm, dverlékare klinisk genetik, RPPL for arftlig cancer
Didrik von Porat, patientrepresentant

Lena Luts, Region Skéne och Samarbete for battre vard

Birger Pélsson, Region Kronoberg och Samarbete for béttre vard
Jeanette Thornqvist, Region Halland t.o.m. 2019-12-31

Maria Thomasson, Region Halland fr.o.m. 2020-01-01

Mia Dreier, Region Blekinge

Cecilia Mathisson, Region Blekinge

Mattias Soderholm, Region Blekinge

Tina Eriksson, Region Kronoberg

Ulrika Palenius, Region Kronoberg

Leif Haendler, Centralsjukhuset Kristianstad

Katarina Bjddefors, Centralsjukhuset Kristianstad

Bengt Ahringberg-Kald, Sus

Peter Mangell, Sus

Cecilia Utterstrom, Helsingborgs lasarett

Adjungerad Sten Tyrberg ordférande i sjukvéardsregionala primarvéardsradet

Forutsittningar for uppdraget

Forslag ska utgé fran patientprocessen samt beakta sdvil kvalitet och patientsédkerhet som
resurser, kompetensforsorjning och FoU inom omradet.

I uppdraget ingér ocksa att beskriva eventuella effekter for niarliggande omraden.
Onskvirt #r patientmedverkan under arbetets ging.

Arbetets genomforande

Delprojektets gruppmedlemmar valde att enbart processerna for brdst- och
tjocktarmsarftlighet skulle kartldggas.

Arbetet har genomforts enligt foljande:

Marie Stenmark Askmalm har genomfort intervjuer enligt frageformuldr med samtliga
regionala patientprocessledare (RPPL) och samtliga lokala patientprocessledare (LPPL) for
brdst- och koloncancer samt med patient och nirstaenderddets (PNR:s) ordforande, RCC Syd,

liksom ansvariga for 6vriga onkogenetiska mottagningar i Sverige.

Datauttag har gjorts fran registret Onkgen Syd péa Klinisk genetik.
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Nulage

Kartliggning av patientprocessen och hur arbetsprocessen ser ut idag

1. Egenremiss 2. VC 3. Privat vardgivare 4, Klinik pa sjukhus
| J

!

Onkogenetiska mottagningen pa Klinisk genetik

|

Utredning
1. Pavisad mutation 2. Familjar ansamling 3. Ingen arftlighet
Informeras om forebyggande Ingen pavisad mutation i slikten Inga kontroller
,I atgdrder, op och/eller kontroller Informeras om uppfdljningsprogram l

!

Onkogenetiska mottagningen remitterar ater

Figur 1.

Patient kan remitteras till den Onkogenetiska mottagningen pd Klinisk genetik pé flertal olika
sétt. Nar den onkogenetiska utredningen dr genomford remitteras patient ater. For patienter
som behover uppfoljning kan lamplig vardgivare behova identifieras.

Person som har ett nyinsjuknande i brost- och dggstockscancer:

Sedan drygt ett ér tillbaka sker genetisk analys for drftlig brostcancer om patienten uppfyller
kriterierna enligt nationellt vardprogram (NVP) for misstinkt drftlig brostcancer pa
kirurgklinikerna. Ett liknande utredningsforfarande sker for kvinnor dar analys av
dggstockscancer pavisar en mutation 1 nagon av BRCA generna, (for forklaring till generna se
bilaga 1). Ndr mutation pévisas remitteras patienten till den onkogenetiska mottagningen for
fordjupad information och sliktutredning. For 6vriga diagnoser, t.ex. i tjocktarmscancer, gors
dven en primirutredning det vill sdga den forsta genetiska analysen av person med sjukdom,
symtomatisk testning, av klinisk genetik. Forst ndr mutation pévisats hos person som ér eller
har varit sjuk i cancer, kan ovrig slikt erbjudas genetisk analys, sé kallad presymtomatisk
testning.

Person med sliikting som insjuknat i brost- eller diggstockscancer eller tjocktarmscancer
alternativt eget insjuknande i tjocktarmscancer:

Personen/patienten remitteras till den onkogenetiska mottagningen sasom redogjorts i
bakgrund. V.g. se dven figur 1. Personen/patienten erhaller ett sliktunderlag for upprittande
av slakttrad, darefter sker en bedomning om det foreligger indikation for genetisk analys av

5
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slakting som varit sjuk. Om personen sjilv inte haft cancersjukdom etableras kontakt med
sldktingen som far information om utredningen, dess syfte och konsekvenser. Denna person
far 1dmna blodprov och skulle genetisk analys pdvisa mutation ges personen genetisk
vagledning och remitteras for fortsatt omhidndertagande till 1amplig klinik enigt NVP.
Harefter finns mojlighet for sldktingar att erhalla genetisk vigledning och genetisk analys om
de sa onskar. Skulle utredningen for dessa personer pavisa mutation rekommenderas
uppfoljningsprogram enligt NVP.

Aterremittering frin den onkogenetiska mottagningen. Intervju/enkiit med
personal pa klinisk genetik, Sus.

Den onkogenetiska mottagningen har idag inte nagot uppfoljningsansvar avseende
rekommenderade kontrollprogram eller andra interventioner sasom riskreducerande
operationer. Det finns inte heller nagra nedskrivna riktlinjer hur patienten med arftligt 6kad
risk for cancer ska handldggas nér utredningen pa den onkogenetiska mottagningen ar klar.

Likare och en genetisk véigledare som handhar den onkogenetiska mottagningen har
tillfrigats om hur patienterna handldggs nar den onkogenetiska utredningen avslutas.
Tillvigagéngssittet varierar men generellt forsoker man beddma var patienten far det bésta
omhéndertagandet och remittera patienten dit, v.g. se figur 1.

Majoriteten av kvinnor med pévisad hog risk for brostcancer remitteras i Region Skéne till
Onkogenetisk uppfoljningsmottagning pa onkologiska kliniken pa SUS, (OGU) och for
ovriga regioner ofta till brostmottagning. Vid Lynchs syndrom (risk for drftlig
tjocktarmscancer) remitteras patienten oftast till specifik ldkare pa kirurgmottagningen pa
SUS i Malmo om boendes i Skane men ibland till annan kirurgmottagning. I dvriga regioner,
antingen till bréstmottagning respektive kirurgisk klinik. Patienter med familjar polypos (6kad
risk for tjocktarmscancer) remitteras till kirurgmottagning och i enstaka fall till annan
specialistklinik.

For patienter med mutationer i de gener som ger en mellanhog risk for brostcancer eller en
epidemiologiskt dkad risk &r variationerna stora avseende remittering for det fortsatta
omhéndertagandet.

Intervjuer med RPPL:er och LPPL:er for brostcancerprocessen

For kvinnor med hog risk att insjukna 1 bréstcancer finns 1 Skdne OGU som har ett
helhetsomhéndertagande. For dvriga regioner foljs kvinnorna via bréstmottagningarna for
brostkontroller. Vid behov av gynekolog (BRCA-positiva) remitteras patienten initialt till
kvinnokliniken (KK) for fortsatt omhéndertagande. For de med mutation i generna CHEK?2
och ATM samt epidemiologiskt 6kad risk, sker uppf6ljning antingen via bréstmottagning eller
primdrvard. Férebyggande operation och rekonstruktion med proteser sker inte centraliserat.
Tid fran att MR-unders6kning dr genomford till forbyggande operation varierar mellan olika
sjukhus. Lang tid mellan MR-unders6kningen och operationen innebér en dkad risk att en
brostcancer kan ha utvecklats. Vid den forebyggande operationen kan detta innebéra att en
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sadan brostcancer skulle kunna undgé upptéckt och att patienten inte far den behandling som
annars giller vid brostcancerdiagnos.

For utforlig redogorelse var god se bilaga 3.

Intervjuer med RPPL:er och LPPL:er for koloncancerprocessen

Ett enhetligt omhéndertagande framkommer tydligast for Kronoberg och Blekinge. I Halland
ar det svarare att ange sékert hur omhiandertagandet sker. I Skdne ombesorjs ett flertal
kontroller for Lynchs syndrom av en specifik ldkare pé kirurgkliniken, Sus i Malmé. Det finns
daremot kirurgkliniker som inte alls ansvarar for patienter med Lynchs syndrom utan
remitterar dessa patienter till primédrvérd for uppfoljning. Personer med familjér polypos
kontrolleras via kirurgklinik avseende tarm/kvarvarande tarm. For patientens dvriga organ
finns ingen tydlig bild av hur kontrollerna sker. Fér personer med epidemiologiskt 6kad risk
hénvisas oftast for uppfoljning via primarvarden. Den mindre klinikens fordelar med god
overblick av de patienter som behdvde kontrollprogram framkom. Dock angavs dven att nigra
LPPL:er enbart kunde svara for hur man sjilv gjorde men inte for hur 6vriga kollegor gjorde
pa kliniken. Likasa uppgavs att riktlinjer i NVP f6ljs, men star inte kontroller av annat organ 1
just det specifika NVP for viss diagnos sé dr man inte insatt i dessa kontroller. For utforlig
redogorelse var god se bilaga 1.

Intervjuer med RPPL:er och LPPL:er om behov av kunskap och
stodfunktion

For bade brost- och koloncancerprocesserna si angav néstan samtliga av de 4 intervjuade
RPPL:erna och 12 intervjuade LPPL:erna att det i sjukvarden behovs 6kad kunskap om érftlig
cancer. Majoriteten anger att det finns ett behov av stodfunktion i sjukvarden som kan hjilpa
till att samordna de insatser som behdvs for personer med arftlighet for cancer. Nagon LPPL
angav att det sistndmnda inte behdvdes och ytterligare ndgon ansag att onkogenetiken i Lund
fyller denna funktion. En del tyckte att det pa varje klinik behdvdes nagon som var ansvarig
for arftligheten for specifik diagnos, medan andra ansag att det &r sarbart. Majoriteten ansag
att det behovs en funktion 1 varje region eller for Sodra sjukvérdsregionen som kan facilitera
att uppfoljningen fungerar och att till exempel uppdatera med nya riktlinjer samt vid behov
samordna kontroller om dessa gors vid flera kliniker.

Via en region kom tydligt fram att man 6nskade en kontaktskoterska for att ha en person som
har 6verblick dver patienterna och kontrollerar sldkthistoria vid nya fall samt ocksa vara
uppdaterad — dé utvecklingen &r stark inom detta omrade. En annan 6nskar en liknande
mottagning for kolon som OGU for brost.

Dialog med ordforande i sjukvirdsregionala primirvardsgruppen
Primérvarden 6nskar tydliga riktlinjer for vilka patienter/personer som ska utredas

onkogenetiskt och vilka man kan ge lugnande besked. Riktlinjerna ska vara anpassade till
primédrvarden.
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Primérvarden anger att det dr naturligt att de har ett omhé@ndertagande av de patienter som har
en familjéart 6kad risk for cancer (utan mutation) och som inte behover nagot kontrollprogram.
Har ar det viktigt att det finns uppgifter i journalen om detta. De patienter som behdver
kontrollprogram pa grund av familjért 6kad risk handlaggs bést i specialistvarden. For utforlig
redogorelse var god se bilaga 1.

Intervju med patient- och narstienderad (PNR)

En érftlighet med tydligt 6kad risk for cancer alternativt insjuknande 1 sddan cancer innebar
att personen ett mindre vanligt tillstdnd. Utifrdn detta bedoms det foreligga ett behov av ett
omhéandertagande 1 specialistvarden. Att tillstdndet &r arftligt innebir att det foreligger behov
av genetisk véigledning och psykologiskt stod. Viktigt med medicinsk kompetens samt
koordinering av uppf6ljning och av till exempel forebyggande kirurgi och att
omhéndertagandet ar rittvist. For utforlig redogorelse var god se bilaga 1.

Intervjuer med representanter for de ovriga onkogenetiska mottagningarna
i Sverige

I varje sjukvardsregion finns en onkogenetisk mottagning, saledes en i Syd, Vist, SydOst,
Stockholm-Gotland, Uppsala-Orebro och Norr. Utdver detta finns en lokal mottagning i
Jonkoping 1 samarbete med mottagningen 1 Link6ping.

Man anger att bdde kunskapen och omhéndertagandet dr varierande om hur uppféljningen
sker av personer med &rftlighet. Svérare att beskriva for sjukvéardsregioner med flera regioner.
Samtliga representanter for 6vriga sjukvardsregioner ansdg att det behovs en 6kad kunskap
om é&rftlig cancer och att det behdvs ndgon form av stodfunktion. For utforlig redogorelse var
god se bilaga 1.

Statistik

Figur 2 och 3 visar antal personer med pévisad mutation i BRCA1 och BRCA2 respektive for
Lynchs syndrom. Detta innefattar bade de som identifierats via symtomatisk testning och
presymtomatisk testning samt uppdelade pé region samt inkluderar &ven personer som ar
avlidna. Statistiken géller fran 1994 tom september 2019.

Figurerna visar dven forvintat antal barare 6ver 24 ar med mutation i BRCA1 och BRCA2
och for Lynchs syndrom utifrdn befolkningsstorlek med beréknad forekomst av mutation pa
1/450 respektive 1/440.

Totalt hade Sodra sjukvardsregionen under denna tidsperiod 1642 personer diagnostiserade
med mutation i ndgon av generna BRCA1, BRCA2 eller for Lynchs syndrom.

For 6vriga landet sé finns enbart data for Stockholm fran sommaren 2019 da 327 personer

gick pa koloskopikontroller for Lynchs syndrom och 130-159 personer med familjir polypos,
(FAP).
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Figur 2. Antal registrerade bérare for mutation i BRCA1 och BRCA2 under dren 1994-2019
och forvantat antal utifrdn befolkningsstorlek och berdknad forekomst av mutation i
befolkningen pa 1/450.

Lynchs syndrom
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Figur 3. Antal registrerade birare av mutation for Lynchs syndrom under tiden 1994-2019
samt forvintat antal utifran befolkningsstorlek och berdknad forekomst av mutation i
befolkningen pé 1/440.
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Sammanfattning: Det foreligger en generell underdiagnostisering av antal mutationsbérare av
de olika generna inom samtliga regioner. Den dr mest uttalad for Lynchs syndrom. Det finns
262 registrerade bérare i Sodra sjukvardsregionen vilket skall jamforas med att 2945 personer
berdknas vara bérare. Detta nir berdkningen gors for personer 6ver 24 &r och med en
bararfrekvens péd 1/440 for Lynchs syndrom.

Forskning och utveckling

Kunskapen, om de genetiska fordndringar som forklarar arftlighet for cancersjukdom samt
behandling och uppfoljning av densamma dr dnnu begrédnsad men under stark utveckling.
Dagens riktlinjer och végledning bygger pa aktuellt kunskapsldge. Det dr angelédget att
personer med drftlighet inte bara kan ta del av aktuellt kunskapsldge men ocksa kan bidra till
kunskapsutvecklingen genom att delta 1 de studier som bedrivs.

Nationella studier har tidigare genomforts och pagér for att undersdka om det finns andra
gener dn de traditionella generna som orsakar insjuknande i viss cancerform. Dessa ligger
bland annat till grund for de gener som analyseras vid misstanke pa arftlig brost- eller
koloncancer. Det pdgar dessutom en nationell studie for att utvirdera effekten av
kontrollprogram vid sdllsynt genetisk fordndring med mycket hog risk for cancersjukdom.

Utifrén att kunskapen inom omradet arftlig cancer ar relativt begransad och antalet personer ér
forhallandevis fa inom respektive diagnos, ér det viktigt att det finns forutsittningar i
sjukvérden for att vetenskapliga studier ska kunna bedrivas. Ett forsta steg ar att
omhéndertagandet och varden organiseras sa att det finns en mdjlighet att systematiskt kunna
erbjuda patienter deltagande 1 studier. For utforlig redogorelse var god se bilaga 1.

Delprojekt . . Beslut Beslut .
initieras Nulage Analys Forslag SRVN Huvudm Infora
Analys

Kénnetecknande for cancersjukdom som orsakas av arftlighet dr att insjuknandet sker i yngre
ar, att samma person insjuknar flera gdnger i olika cancersjukdomar samt att flera i slédkten har
insjuknat pa liknande sétt i cancer.

En genomgang har skett for att inventera hur uppféljningen av personer med arftligt 6kad risk
for cancersjukdom ser ut i Sodra sjukvérdsregionen. Arbetet dr begrinsat till processerna for
brost- och tjocktarmscancerarftlighet. Sannolikt dr resultaten dven overforbara till andra mer
sdllsynta adrftliga cancer- eller tumorsjukdomar.

10

Sodra sjukvardsregionen



Framtagna fakta visar att det oftast saknas en systematisk uppfoljning av personer med en
arftlig 6kad risk for cancersjukdom samt att det foreligger stora skillnader inom och mellan
regionerna. Utifran detta sd foreligger ett starkt behov av tydliga rutiner och struktur dér
huvudansvaret bor ligga i1 specialistvarden. En sadan struktur skulle mojliggéra rapportering
till det nationella kvalitetsregistret NOGA (Nationellt onkogenetiskt register). En av
uppgifterna som rapporteras dr var och nér patient skall erhélla sina kontroller.

Det foreligger ocksé ett behov av 6kad kunskap och utbildning inom omradet &rftlig cancer 1
sjukvarden. Liksom psykosocialt stod som dr anpassat efter det behov som en person med
arftligt 6kad risk for cancer har under livets olika skeenden.

For att mojliggora en systematisk uppfoljning bade avseende omhindertagande av den
enskilda personen samt kvalitetsutvirdering av varden, bedoms det foreligga ett behov av en
sjukvérdsregional enhet. Enheten bor tillsammans med den regionala patientprocessledaren
for arftlig cancer ha ett 6vergripande sjukvérdsregionalt ansvar for informationsspridning,
utbildning och forskning. Angeldget dr en sammanhallen vardprocess for personer med arftlig
okad risk for cancer som &r patientcentrerad, kunskapsstyrd och med ett "hela livet”-
perspektiv.

Tydliga rutiner och strukturer for omhéndertagande av personer med 6kad risk for cancer ger
en mer jamlik réttvis vard och mojligheter till prevention. Sammantaget skulle detta leda till
minskad belastning pa sjukvarden, minskat lidande och 6kad hélsa for den enskilda personen
och dennes familj.

Konsekvenser for nirliggande omraden

Personer med érftligt 6kad risk for cancersjukdom eller som behandlas for cancersjukdom
finns inom flertal olika specialiteter — bdde inom den hogspecialiserade varden och
primédrvarden.

Tydliga rutiner och strukturer for omhéndertagandet av dessa personer torde innebéra att
resurser anvdands mer optimalt och dirmed skapar mindre belastning pé sjukvarden generellt.
Det skulle ytterst leda till minskad sjuklighet och dodlighet i drftlig cancer men ocksa
minskad oro i denna grupp.

Delprojekt .. .. Beslut Beslut .
initieras Nulage Analys Forslag SRUN Huvudm Infora

Forslag pa okat samarbete/arbetsfordelning
Forslag:

1. Personer med okad risk for cancer har ofta behov av kontroller av flera organ, vilket
innebér att olika kliniker behover involveras. Arbetsgruppens huvudforslag ar att det hos varje
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huvudman etableras en struktur for att uppna ett tydligt, ssmmanhallet och samordnat
omhédndertagande.

2. Denna struktur tjanar som mottagare av remisser for patienter som utretts vid den
onkogenetiska regionmottagningen pa SUS, Lund, och vilken samordnar fortsatt uppf6ljning
och kontroller pa hemorten.

3. Det finns ocksa ett behov av sjukvardsregional informationsspridning, utbildning och
forskning inom érftlig cancer. Darfor behdvs en funktion pé sjukvardsregional niva som i
samverkan med RPPL for arftlig cancer inom RCC Syd, héller samman detta och samverkar
med den lokala strukturen.

Kommentar till forslagen:

Syftet med att erbjuda kontrollprogram/interventioner for personer med hog 6kad risk for
arftlig cancer &r att tidigt upptécka och/eller helt forebygga cancer. For en person med sadan
arftlighet foreligger ofta kontrollbehov av flera organ. Utifran att remitteringen for
onkogenetisk utredning kan ske pé flertal olika sétt kan det medfora en otydlighet i vem eller
vilka kliniker som bér huvudansvaret for omhindertagande av de personer som har behov av
uppfoljningsprogram. Hér foreligger krav pa en tydlig vardprocess for att tydliggora
overgangen mellan den onkogenetiska mottagningen och uppféljande enheter. D4 de senare
kan vara flera och skiljer sig 4t mellan de olika regionerna i Sodra sjukvérdsregionen,
foreligger behov av en tydlig struktur inom specialistvarden hos varje huvudman. Denna utgér
en remissinstans for personer med uppfoljningsbehov.

Vidare underlittar en sddan struktur informationsspridning fran den onkogenetiska
mottagningen till regionerna. En 6kad kunskap hos vardpersonal om arftlig cancer bidrar till
en okad mojlighet att fler personer med potentiell drftlighet for cancersjukdom, identifieras
och ges mojlighet till genetisk vigledning och genetisk analys. Genom ett korrekt medicinskt
omhéndertagande och genetisk végledning inklusive psykosocialt stdd, kan cancersjukdom
forebyggas for denna grupp. Bade for den enskilde personen och dennes slidkt medfor detta
battre mojligheter att hantera arftligheten.

Behov foreligger dven for en sjukvardsregional funktion, vars uppdrag ér att tillsammans med
den regionala patientprocessledaren for arftlig cancer inom RCC Syd, ansvara for
informationsspridning och utbildningsinsatser. En viktig uppgift for denna funktion ar ocksa
att vara en sammanhallande enhet for att stodja forskning inom &rftlig cancer. Psykosocial
kompetens dr angeldgen bade som stod for den onkogenetiska mottagningen men dven till de
olika psykosociala enheterna i de olika regionerna si att patienten kan erhalla psykosocialt
stod decentraliserat. Den sjukvardsregionala funktionen kan skapas genom ett utékat uppdrag
till den onkogenetiska regionmottagningen pa SUS, Lund, eller genom att en sdrskild enhet
inréttas for detta &ndamal.

Sammanfattningsvis ér forslaget:

e Attetablera en tydlig struktur hos varje huvudman som tjanar som remissmottagare
for ett decentraliserat omhéndertagande i specialistvarden for personer med risk for
arftlig cancer.
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e Att det etableras ett centralt stod i Sdra sjukvardsregionen med ansvar for
informationsspridning, utbildning, kvalitetsregister och klinisk forskning.

Delprojekt . .. Beslut Beslut .
initieras Nulage Analys Forslag SRUN Huvudm Infora
Beslutsprocess

Den fortsatta beslutsprocessen samt verkstéllande av forslaget 4gs av SRVN samt respektive
huvudman.
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Bilaga 1 delprojekt 18

Ordforklaring:

APC
ATM
BRCAI
BRCA2
CHEK?

de novo

FoU
Hogpenetrant
LPPL

Lynchs syndrom
Mastektomi
Mellanpenetrant
MLHI

MSH?2

MSHG6

MR

NVP

oGuU

PALB2
PMS2

PNR

Polypos

RCC Syd
RPPL

SUS

TP53

VC

Gen, fordndring i denna gen ger 6kad polypbildning i tarm v.g. se bilaga 2

Gen v.g. se bilaga 2
Gen v.g. se bilaga 2
Gen v.g. se bilaga 2
Gen v.g. se bilaga 2

Genforéndringen ér inte nedirvd hos individen som bér pé den, men
déremot har personens en risk att fora forédndringen vidare till sina barn

Forskning och utveckling

Hog risk for sjukdom

Lokal patientprocessledare

Medfodd érftlig 6kad risk for bl.a. tjocktarmscancer v.g. se bilaga 2
Borttagande av brost

Mellanhog risk for sjukdom

Gen, forandring i denna gen ger Lynchs syndrom v.g. se bilaga 2
Gen, fordndring i denna gen ger Lynchs syndrom v.g. se bilaga 2
Gen, fordndring i denna gen ger Lynchs syndrom v.g. se bilaga 2
Magnetkameraundersdkning

Nationellt vardprogram

Onkogenetisk uppfoljningsmottagning pa onkologiska kliniken i Lund
Gen, v.g. se bilaga 2

Gen, fordndring i denna gen ger Lynchs syndrom v.g. se bilaga 2
Patient och nérstaenderad

Okad polypbildning, oftast i tjocktarm

Regionalt cancercentrum syd

Regional patientprocessledare

Skanes universitetssjukhus

Gen v.g. se bilaga 2

Vardcentral
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Sammanfattning av de gener och érftlig sjukdom som omnamns 1 delrapporten

Samtliga gener och sjukdomstillstind innebér en genetisk fordndring som ger en 6kad risk for
cancer. Sannolikheten att drva fordndringen dr 50 % om ndgon av fordldrarna ér bérare av
fordndringen. Sannolikheten &r lika for bade mén och kvinnor att drva forédndringen.

BRCAI

Sjukdomsassocierad fordndring 1 denna gen ger en starkt forhojd risk for kvinnor att insjukna
1 brostcancer, den ger ocksé en 6kad risk for cancer i dggstockar och dggledare. Livstidsrisken
for brostcancer dr 50-80 % och for cancer 1 4ggstockar/dggledare 30-60 %.

Main som &r bérare av mutation har inte ndgon 6kad risk for cancersjukdom.

BRCA2

Sjukdomsassocierad fordndring i denna gen ger en starkt forhojd risk for kvinnor att insjukna
1 brostcancer, den ger ocksé en 6kad risk for cancer i dggstockar och dggledare. Livstidsrisken
for brostcancer dr 50-80 % och for cancer 1 dggstockar/dggledare 10-25 %. Mén som &r barare
av mutation har en livstidsrisk att insjukna i prostatacancer pa 20-35 %.

PALB2

Sjukdomsassocierad fordndring i denna gen ger en mattligt till starkt 6kad risk for kvinnor att
insjukna i brostcancer. Livstidsrisken &r 30-60 % for brostcancer. Utifran dagens
kunskapslédge foreligger inte nagon tydligt 6kad risk for annan cancersjukdom.

TP53

Sjukdomsassocierad fordndring i denna gen ar sillsynt men ger for kvinnor en mycket starkt
forhojd livstidsrisk att insjukna i brostcancer. Fordndringar i denna gen kan ocksd vara
kopplad till 6kad risk f6r annan cancersjukdom bdde hos vuxna och hos barn. Fordndringar i
denna gen uppstar relativt ofta som de novo, vilket innebér att det saknas en sldkthistoria for
cancersjukdom.

CHEK?2 och ATM

Sjukdomsassocierad fordandring i denna gen ger en maéttligt forhojd risk for brostcancer med
en livstidsrisk pa 20-40 %. Dar den hogre risken dr forknippad med en familjehistoria for
brostcancer. Utifran dagens kunskapslidge foreligger inte ndgon tydligt 6kad risk for annan
cancersjukdom.

Lynchs syndrom

Forklaras av sjukdomsassocierad fordndring i ndgon av generna MLH1, MSH2, MSHG6 eller
PMS?2. Ger en starkt forhojd risk for tjocktarmscancer hos badde méan och kvinnor med en
livstidsrisk pa 50-80%. For kvinnor en 6kad risk for livmoderkroppscancer med en livstidsrisk
pa 25-60 % och en okad risk for dggstockscancer med livstidsrisk pa ca 12 %. I vissa fall &ven
en Okad risk for cancer i urinvdgarna med livstidsrisk upp till 20 %. Bdde méin och kvinnor
har samma sannolikhet att &rva mutationen om nigon av fordldrarna ar bérare.

Familjar polypos, FAP

Forklaras av sjukdomsassocierad fordndring i genen APC, vilket oftast ger en massiv kad
polypforekomst i tjocktarm med pafoljande mycket hog risk for koloncancer. FAP ér
associerad med en 6kad risk for tumorer i magsdack och tunntarm samt andra tumorformer.



Bilaga 3 delprojekt 18

Fordjupad resultatredovisning av intervjuer

Aterremittering fran den onkogenetiska mottagningen. Intervju/enkiit med
personal pa klinisk genetik, Sus.

Patient boendes i Skine

BRCAI1/2, PALB2, TP53: For kvinnor med pavisad mutation i gen med hog risk for
brostcancer remitteras dessa till dr Niklas Loman, onkogenetisk uppf6ljningsmottagning
(OGU) pé Sus 1 Lund.

CHEK?2, ATM: For kvinnor med péavisad mutation i gen med mellanhog risk for bréstcancer
remitteras antingen till onkogenetisk uppf6ljning mottagning (OGU), alternativt till
brostmottagning, eller till vardcentral. Eventuellt kan ocksé svaret ga endast till den
remitterande om specialistklinik.

Epidemiologiskt okad risk for brostcancer: Remitteras antingen till brostmottagning eller till
vardcentral, alternativt till inremitterande om detta &r en specialistklinik.

Vid mutation for Lynchs syndrom: Remitteras till storsta del till specifik lédkare pa
kirurgmottagning, Sus, Malmo, alternativt i vissa fall till annan kirurgmottagning. Vissa
remitterar dven till kvinnokliniken.

Polypos med mutation i APC genen: Antingen remiss till dr Peter Mangell
kirurgmottagningen, Malmo, Sus eller annan kirurgmottagning eller tillbaka till remitterande
specialistklinik.

Patient boendes i Halland, Kronoberg eller Blekinge:

BRCAI1/2, PALB2, TP53: Har forekommer flera olika varianter, majoriteten av patienter
remitteras till brostmottagning, (for BRCA1/2 dven remiss till KK). Kommer remiss fran
specialistklinik forekommer att svaret gé enbart till denna klinik.

CHEK?2, ATM: Oftast remiss till brostmottagning, men dven remiss till VC eller enbart till
inremitterande om detta dr en specialistklinik.

Vid mutation for Lynchs syndrom: Oftast remiss till kirurgmottagning, men 1 vissa fall enbart
aterremittering till specialistklinik. Ibland &ven remiss till kvinnokliniken.

Polypos med mutation i APC genen: Remiss till kirurgmottagning. Enstaka fall enbart ater till
specialistklinik.

Vid mutation 1 CHEK? eller ATM eller epidemiologiskt dkad risk foreligger olika typer av
ater remittering.
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Intervjuer med RPPL:er och LPPL:er for brostcancerprocess

Uppf6ljning av kvinnor med hdg risk {or brostcancer (BRCAI, BRCA2, PALB2, TP53): 1
Skane sker uppfoljning via OGU och for dvriga regioner via brostmottagningar. Kvinnliga
béarare far arliga MR undersokningar mellan 25-55 ar. Flera fér ett 1:a mottagningsbesok och
foljs darefter med arlig mammografi och/eller MR brést. Verkar fungera val dven for kvinnor
som insjuknat 1 bréstcancer, man tar dd hansyn till om patient & mutationsbérare vid val av
kirurgi och efterbehandling.

Varje sjukhus genomfor profylaktiska mastektomier vilket innebér forbyggande bortoperation
av brostvdavnad med rekonstruktion. En del brostkirurgiska kliniker genomfor enbart fétal
operationer. Operation som omfattande rekonstruktioner med kroppsegen vdvnad sker i
Malmo. Patienter med mutation i generna PALB2 och TP53 ér ovanliga, flest sddana patienter
i Skdne. I vissa regioner forekommer dessa patienter inte alls. Alder pA MR undersokning
infor profylaktisk operation varierar mellan 3 manader till uppemot 1 ar.

Uppf6ljning av kvinnor med mellanhog risk for brostcancer (CHEK2 och ATM): Dessa
patienter dr relativt ovanliga men en 6kande grupp med flest i Skéne. I vissa regioner
forekommer dessa patienter inte alls. I Skane varierar omhéindertagandet, i1 vissa fall via OGU,
men dven via brostmottagning och via vardcentral (VC).

Uppf6ljning av kvinnor med epidemiologisk dkad risk for brostcancer: Varierande
omhéndertagande. I Skdne antigen via brostmottagning eller via VC. I 6vriga regioner sker
oftast uppfoljning via brostmottagning.

Kontaktperson: For patient som gér pa kontroller pA OGU eller brostmottagning finns en
kontaktperson dven om denna person inte alltid & namngiven.

Psykologiskt stod: antingen via klinikens kurator eller via VC.

Rehabilitering efter forbyggande operation: Ingen specifik.

Intervjuer med RPPL:er och LPPL:er for koloncancerprocess

Uppf6ljning av personer med Lynchs syndrom: I Skane handldggs flera kontroller via specifik
lakare pa kirurgkliniken, Sus, Malmd, men manga foljs ocksa via andra kirurgmottagningar 1
Skane och det forekommer ocksaé att de foljs via primérvarden och ett sjukhus remitterar ut
alla patienter med Lynchs syndrom till primérvarden. I Vixjo, Blekinge och Halland f6ljs
patienterna via kirurgmottagning.

Uppf6ljning av personer med polyposer: Foljs via kirurgkliniker. Inte alltid pa
mottagningsbesok. Oftast inga kontroller av skoldkortel. I vissa fall kan sadana kontroller ske
via VC.




Bilaga 3 delprojekt 18

Epidemiologisk 6kad risk for koloncancer: Oftast uppfoljning via primérvard. I Kronoberg
och Blekinge och Halland via kirurgkliniken &ven om vissa kontroller sannolikt sker via VC.

Kontaktperson: For patient som gér pa kirurgmottagning finns det inte ndgon namngiven
kontaktperson men patienterna kan de vénda sig till mottagningen. For patienter som gér pa
kirurgmottagningen i Malmé kan dessa ringa mottagningen som dérefter bokas for tid till dr
Mangell.

Psykologiskt stod: Kan antingen ges via klinikens kurator eller via VC.

Rehabilitering efter forbyggande operation: Ingen specifik sddan foreligger men vid behov
kan 1 vissa fall via cancer rehabiliteringen hjdlpa till, men oftast finns ingen séddan eller
hénvisas patient till primérvarden.

Dialog med ordforande i sjukvirdsregionala primirvardsgruppen
Fran priméarvéarden sida sa anges bland annat bland annat att:

e Det skett en kraftig kunskapsutveckling och det foreligger en god nytta med att hitta
och behandla personer med arftlighet.

e Det foreligger ett behov for struktur bade for utredning och for uppfoljande
verksamhet. Bra med sjukvérdsregionsdvergripande. Alla medborgare listade pd VC
men det innebdr inte att alla tillstdnd skots via VC.

e Det behovs en sammanstéllning av de riktlinjer som finns 6ver vilka som ska utredas
och att det finns en forstaelse for varfor. Har har den onkogenetiska mottagningen bast
kunskap.

e Uppfoljning av personer med tydligt 6kad risk bor ligga inom specialiserad vard, detta
dé personer genomgar olika faser i livet och just framforallt med tanke pa den stora
kunskapsutvecklingen. Inom primérvarden finns inga sdkrade system att folja patienter
livslangt. Det finns inte ens sékrade system, bland annat pa grund av datalagar, att
aktivt fora 6ver information om planerade kontroller da patienten flyttar och byter
vardcentral. Allt beror da pé patienten sjdlv. Syftet med viktiga sédllankontroller hos
patienter med Okad arftlig risk dr ocksa att hitta forandringar och da méste man ocksa
veta hur man handlégger eventuella fynd.

e Diremot dr det primédrvardens uppgift att ha ett omhéndertagande av personer som
enbart allmént har en 6kad risk men som dé inte behdver regelbundna kontroller. Dock
ar det viktigt att det finns ett system for att det pa bra sétt finns dokumenterat 1
journalen sa att det 1att gar att hitta 1 kontakten med patient.

Det som primdrvarden efterfragar &r att riktlinjer for onkogenetisk utredning tas fram
pa ett lampligt sitt — gdrna med lankar — sa kan de anpassas till
allménldkarkonsultmallen (AKO mallen) som primérvérdsriktlinjerna kallas i Region
Skane, samt att det direfter behdvs utbildningsinsatser
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Intervju med patient och nérstaenderad (PNR)

Personer med érftlighet for cancer, i synnerhet for mutationsbérare, innebér i hogre grad att
personen har ett mindre vanligt tillstdnd, och i vissa fall en séllsynt diagnos. Som patient finns
en Onskan att fi ett omhéndertagande av kunnig vardgivare och med tanke pd att det ofta &r en
ovanlig diagnos s& behdvs ett omhéndertagande i specialistvarden. Det dr ocksd viktigt att det
ar en réttvis vard.

Bedomer att det finns tvd “patient”-grupper som berdrs av fragan:

Den ena gruppen bestar av de som redan har fatt en cancerdiagnos och den andra gruppen av
de som dnnu inte diagnosticerats med cancer men som &dr/kan vara bérare av mutation som
kan ge cancer.

PNR har nog mest tankt i formerna for den forsta gruppen: det vill sédga, hur vill
cancerpatienter ha varden organiserad? Utifran det perspektivet ar:

e Vardens kunskap om genetisk cancer viktig. Manga (t.0o.m. de flesta?) cancerpatienter
stdller sig fragan — varfor har just jag fatt cancer?

e Ar det drftligt? Kan det drabba mina nirstidende och sliktingar? Vad kan de gora for
att inte ocksd drabbas?

e D4 vill jag kunna tala med ndgon som kan ge svar, och som dr kunnig inom genetisk
cancer och som ocksa kan ge rad vad géller profylaktisk kirurgi.

Utifrén den andra gruppen behdvs dven annat stod:

e Ambivalens att bade vilja och inte vilja veta om man &r barare? Behov av genetisk
vagledning som kan leda fram till ett beslut om man ska léta testa sig eller inte?

e Personerna kanske o6nskar tala med andra personer som varit i samma situation? Hur ar
det att leva med kunskapen om att jag har hog risk for cancer?

e De som fatt besked om genetisk mutation/hdg risk for cancer behdver kanske bade
psykologiskt stod for att hantera beskedet men ocksd medicinskt
kompetens/koordinering av uppfoljning och eventuell profylaktisk kirurgi.

Intervjuer med representanter for ovriga onkogenetiska mottagningarna i
Sverige

Sydostra: Uppfoljning av bade personer med kolon- och brostcancerdrftlighet sker for 6stgotar
via den onkogenetiska mottagningen i Linkdping som remitterar for koloskopier och
mammografier/magnetkamera undersokning (MR) enligt vardprogram. Andra kontroller sker
pa specialistklinikerna. Inga kontroller via primdrvarden. Kontaktperson finns for dessa
undersokningar. Det saknas dvergripande ansvar for patientens omhédndertagande och
patienter med risk for tumorer i flera organ. Den onkogenetiska mottagningen i Jonkdping
remitterar patienter till specialistkliniker beroende pa vilken kontroll som krivs. Kontroller i
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Kalmar sker via specialistkliniker enligt rekommendation fran onkogenetiska mottagningen.
Forebyggande mastektomi med rekonstruktion sker alla centraliserat pé plastikkirurgen i
Link&ping efter gemensam multidisciplindr konferens (MDK).

Norr: Utredning av personer med misstinkt 6kad arftlig risk for kolon och brostcancer, sker
via den cancergenetiska mottagningen, som &r organiserad under RCC Norr. Via denna
mottagning skrivs langtidsremisser for mammografi och MR brost. Alla som onskar
riskreducerande mastektomi och rekonstruktion remitteras till Norrlands universitetssjukhus.
Dir efterhdr man specialistvardsremiss. Denna utférdas inte alltid, vilket kan innebéra att alla
inte fir en operation som &r centraliserad. MR undersokningen av brost skall tidigast ha
utforts 6 veckor innan operation dven om maélet dr fyra veckor. Vid 6kad érftlig risk for
koloncancer s& ordnar cancergenetiska mottagningen remisser. De med epidemiologiskt 6kad
risk skickas pé langtidsremiss till kirurgkliniker som inte behdver rapportera tillbaka
undersokningsresultatet.

Vistra: Langtidsremiss till respektive kirurgklinik. Vid arftlighet for brostcancer sker
kontrollerar i Borés pa onkologen for 6vrigt sker kontrollerna via bréstkirurgerna. Kirurgen
kontrollerar samtliga med okad risk for koloncancer. Kontaktsjukskoterska finns pa
brostmottagning annars hor patienten av sig till den cancergenetiska mottagningen. Psykolog
och samtalsgrupper finns pa den cancergenetiska mottagningen. Férebyggande mastektomi
och rekonstruktion sker alltid pa Sahlgrenska. MR undersdkning av brost far hogst vara 4
veckor gammal.

Uppsala-Orebro: For Uppsala finns det en ansvarig likare som ordnar kontroller, giller dven
generna med medelhog risk for brostcancer. [ vriga storregionen dr det inremitterande som
foljer upp patienten. Uppsalas uppdrag med sju regioner, innebér att det ar svart att ange hur
uppfoljningen fungerar pa de enskilda klinikerna. God kunskap finns ddremot om
upptagningsomradet for Uppsala. Riktlinjer for MR undersokning infor forebyggande
brostoperation anger att denna skall vara genomford tidigast tre ménader innan operation.
Kvalitetsutvérdering av forebyggande operation finns. Patient kallas tillbaka 1 gang per ér i
fem éars tid. Rehabilitering via sexualmedicin. Den kvarstidende kontakten med patient beror
pa att man fran sjukvardens sida upplever att patient som genomgatt forebyggande operation
ofta har problem pa olika sétt. Kontakten patient erbjuds &r besok men oftast blir det en
telefonkontakt. Man kan inte ange hur det fungerar for 6vriga regioner. Man drar slutsatsen att
kontrollerna for Lynchs syndrom sannolikt fungerar da man inte fatt nagra patienter som ringt
och klagat oatt dessa inte skulle fungera. De foljs via kolorektalkirurg i Uppsala men kan i
ovriga regioner ske pad medicinkliniker. Personer med polypbildning i tarm kontrolleras via
kirurgklinikerna, likasd de med epidemiologisk 6kad risk. Ingen kunskap om patienterna har
kontaktperson.

Stockholm-Gotland: Alla med en érftlig 6kad risk for brost-dggstockscancer fir kontroller via
verksamheten drftlig cancer inom Tema cancer pa Karolinska Universitetssjukhuset.
nuldget finns inom verksamheten utvecklade kontrollprogram for drftlig brost-, kolon-,
gyncancer samt malignt melanom och komplexa cancersyndrom s som TP53. Ovriga
cancersyndrom som endokrina tumdorer eller drftlig njurcancer remitteras till respektive klinik
for uppfoljning. Alla erbjuds nybesok och aterbesok sker vid behov. Alla som haft cancer far
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arliga besok, dvriga far brev. Individer som diagnosticerats med BRCA-mutation och tillhor
Sodersjukhuset eller St Gorans sjukhus, far ga pa fortsatta kontroller pa dessa enheter efter
avslutad onkologisk uppfoljning. Patienter med livstidsrisk for brostcancer ver 30 % kan
foljas med MR-undersdkning dven 55 ér, likasd mammografier efter 75 ar. CHEK2 och ATM
barare far ocksd MR brost och mgjlighet att genomgé profylaktisk mastektomi och
rekonstruktion. Personer med epidemiologisk 6kad risk far ett nybesok och darefter enbart
remisser for undersokning. Kvinnor med livstidsrisk 6ver 24 % kan ocksé fa profylaktisk
operation.. Forebyggande operation sker alltid efter MDK med brostkirurg, plastikkirurg,
psykolog, genetisk vagledare.

Alla personer med Lynchs syndrom eller érftlig polypos omhéndertas via érftlig cancer pa
Karolinska. Kvinnor med Lynchs syndrom tréffar gynekolog med sérskild kompetens inom
arftlig cancer och kan remitteras for profylaktisk operation pa annat sjukhus. Individer utan
mutation men med empirisk 6kad risk kontrolleras pa St Gorans sjukhus eller via remiss fran
vardcentral.

Gotland har bra kontroller for brost via kirurgklinik, oklart vad géller kolon.

Alla som gar pa kontroller pd Karolinska har kontaktperson. Psykolog finns knuten till
mottagningen via psykosociala enheten som anlitas.

Forskning och utveckling

Utifrén att kunskapen &r begransad om de genetiska forandringar som forklarar drftlighet for
cancersjukdom samt behandling och uppf6ljning av densamma sé &r det viktigt att kunna
erbjuda personer med sédan &rftlighet deltagande i studier.

Nationella studier har tidigare genomforts for att undersoka om det finns andra gener 4n de
traditionella generna som orsakar insjuknande i viss cancerform.

Ett exempel dr hir SWEA studien som systematiskt erbjod inklusion i studien dar patienten
fick genomga analys av ytterligare gener i tilldgg till BRCA1 och BRCA2 generna. Detta har
lett fram till att den genetiska analysen vid misstanke pa arftlighet for brostcancer innefattar
ytterligare gener bland annat 7P53. TP53 ar en central gen som skyddar mot cancer men om
den dr muterad innebér en dkad risk for cancer, framforallt for brostcancer men dven flertal
andra cancersjukdomar och dér insjuknande kan ske redan under barnaaren. Sedan 2015 har
de olika onkogenetiska mottagningarna i Sverige forsokt att starta upp en nationell studie
SVEPS3 for att undersoka effekten av kontrollprogram for personer som dr barare av mutation
i genen TP53. Ett stort problem &r att f medel som kan tdcka dels kostanden for personal men
dven kostnaden for bilddiagnostik. Vi har nu i S6dra sjukvardsregionen inkluderat personer i
studien framforallt sedan 2019 men en mycket stor utmaning &r fortfarande kostnaden for
helkropps MR som studiepatienterna genomgar 1 gang per éar.

Ett annat exempel har varit vid Lynchs syndrom déar vi med kort varsel fick information om
att det fanns mojlighet att erbjuda mutationsbérare deltagande i studie. Pa grund av att det 1
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dagsliaget inte finns ndgon spéarbarhet av dessa patienter sa fanns ingen mojlighet att erbjuda
deltagande i studien till annat &n en mycket liten grupp av personer.

Personer/familjer med drftlighet efterfragar ofta kunskap och vid den genetiska vigledningen
anges ofta att kunskapen ar under utveckling och att det dr viktigt att hora av sig om négra ars
tid for att erhélla det aktuella kunskapsléget.
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