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Vid cancerbehandling ar undersékning av tumérvavnaden en viktig del for att patienten
skall kunna fa ratt behandling. Mismatch-reparationsgenerna (MMR-gener) och dess
proteiner (MMR- proteiner) skyddar arvsmassan. Vid cancer i tjocktarmen ar férandrad
forekomst av MMR-protein i tumdérvavnaden (deficient MMR, dMMR) en markér som kan
paverka behandling och uppfdljning. Bland annat behdver patienter i ett begynnande
sjukdomsstadium med dMMR inte behandlas med cellgifter. dMMR &r aven en markor for
att Lynchs syndrom (LS) kan foreligga. LS innebar en arftligt hog risk for att utveckla
cancer, i forsta i tarm och livmoder.

| det nationella vardprogrammet for tjock- och andtarmscancer sa anges att man vid
insjuknande i kolorektal cancer bor géra en analys avseende forekomsten av dMMR hos
alla patienter for att upptacka dem med LS. | vardprogrammet finns ocksa riktlinjer for
hur utredning och uppféljning for personer med LS skall ske. Genetisk vagledning och
koloskopier for att tidigt upptacka eller helt forebygga tarmcancer ar viktiga delar i
uppfoéljningen, likasa att kvinnor far mojlighet att diskutera férebyggande operation av
livmoder for att forhindra livmodercancer

| Sodra sjukvardsregionen har det fore den utredning som gjordes 2020 i ramen for
Samarbete for bdttre vard: Delprojekt 17 Rutinmdssig testning for defekt mismatch-
reparations proteiner pG tumdérvdvnad vid tjock- och dndtarmscancer inte funnits nagra
gemensamma riktlinjer for rutinmassig dMMR-analys och de analyser som har gjorts har i
manga fall genomforts pa efterbestéllning. Det har ocksa forelegat en kraftig
underdiagnostisering av LS utifran det forvantade antalet patienter med LS.
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Malsattning med delprojektet

o Att skapa gemensamma riktlinjer for att sakerstalla god,
jamlik och likvardig vard i Sodra sjukvardsregionen.

. Att i samverkan med RCC syd utforma gemensamma riktlinjer

. Att ge forutsattningar for att ratt behandling ges

till berérda patienter i S6dra sjukvardsregionen

. Att ge forutsattningar for att kunna erbjuda friska slaktingar

genetisk analys nar sa efterfragas

Beslut i Sodra regionvardsnamnden 2020-08-25
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Den 2020-08-25 beslutade Sédra Regionvardsnamnden att rekommendera rutinmassig
dMMR-analys vid tjock- och andtarmscancer hos samtliga huvudman.
Uppfdljning av beslutet har nu gjorts efter cirka tva ar av Sodra regionvardsnamnden.

Beslutsprocess i respektive region samt uppfoéljning
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Uppfoljning augusti 2022

Efter Sodra regionvardsnamndens stallningstagande tar respektive region i egenskap av
huvudman for slutenvardsbehandlingen beslut om hur féreslagna atgarder ska inforas.
Foéljande punkter har analyserats i uppfoljningen och kommer att presenteras regionsvis
och for den onkogenetiska mottagningen pa SUS i Lund i egenskap av att utgora
regionvardsklinik for hela Sédra sjukvardsregionen:

e Startdatum fér analys hos respektive huvudman.

e Analysmetod.

e Omfattning av analys — genomférs analys av samtliga former av koloncancer?
e Svarigheter att tolka/svara ut resultatet?

e Kontakten gatt med kliniken.

e Hur tolkningen av provsvaret fran klinikerns sida har gatt.

e Nar det foreligger ett MLH1 bortfall — gors alltid BRAF analys?

e Antal tumdrer med dMMR.

Analys

For samtliga regioner gérs immunohistokemisk analys (IHC) féor dMMR pa proteinerna
MSH2, MSH6, MLH1 och PMS2. Analys gors for alla nyinsjukna kolorektal
cancer.Utlatande av analyssvaret kommer pa patologisk anatomisk diagnos (PAD). Analys
med. BRAF-analys gors alltid vid MLH1-bortfall utom i Region Blekinge.

Region Skane

Regionen fattade beslut i hdlso- och sjukvardsnamnden den 24/6 2021 om att inf6ra
rutinmassig testning av tumadrvavnad vid tjock- och andtarmscancer. Testningen sker
inom verksamhetsomradet Klinisk genetik, patologi och molekylar diagnostik. Testningen
infordes i september 2021 efter diskussion kring detaljer mellan berérda verksamheter
inom Region Skane och efter att enhetschefer inom klinisk patologi 16/9 godkant de
rutiner och skrivna instruktioner for testning och tolkning som stallts samman innan start
for den rutinmassiga testningen.

Den 6kade volymen av tester och de nya rutinerna har inneburit en tydlig 6kning av
antalet personer som ar involverade i provsvaren och tolkning av dessa tester.

Efter initiala problem att under de forsta veckorna etablera de nya rutinerna for att fa ut
svar om dMMR-status foreligger vid forsta multidisciplindra konferens (MDK) har
systemet fungerat val.
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Antalet tumorer analyserade med IHC var 324 fall under forsta kvartalet 2022.

Fler analyser har genomforts jamfort med forvantat antal nyinsjuknande i kolorektal
cancer. En forklaring skulle kunna vara att dMMR-analyser har skett i
behandlingsstyrande syfte dar kolokrektalcancerdiagnosen har skett innan den
konsekutiva testningen av dMMR inforts. Likasa skulle en andel ocksa kunna utgoéras av
efterbestallningar av dMMR-analys pa grund av arftlighetsutredningar for LS.

Bada de sistnamnda bor i sddana fall minska ju langre tid som rutinen for dMMR-analys
har pagatt.

Processansvariga har utarbetat ett dokument for dMMR och LS avseende testkriterier och
tolkning av resultat.

Region Halland

Regionen beslot att paborja rutinmadssig screening i mars 2019. Testningen sker inom
klinisk patologi och cytologi. Ansvariga uppger att det inte har varit nagra problem med
att tolka provsvar. Man har god kontakt med kliniker och har inte upplevt att dessa har
nagra bekymmer att tolka provsvaret. Vid MLH1 bortfall gors inte BRAF-analys
rutinmassigt utan pa begaran av onkolog.

Region Kronoberg

Regionen beslutade att paborja rutinmassig screening i oktober 2020. Man anger att det
inte har varit ndgra problem med att tolka och besvara resultatet. Aven mottagande
kliniker har kunnat tolka svaret.

Regionen har genomfort ett kvalitetsarbete dar man har jamfért rutinmassig testning av
dMMR mellan oktober 2020 till och med september 2021 med selektiv testning av dMMR
som gjordes mellan oktober 2019 till och med september 2020. | den rutinmassiga
testningen genomgick 100 personer testning varav 24 personer pavisades ha dMMR.

For gruppen som selektivt testades sa genomgick 51 personer testning och 18 personer
uppvisade dMMR. Nyligen har IHC ersatts av polymerase chain reaction (PCR)-baserad
MSl-analys for undersokning av dMMR.

Region Blekinge

Ett inforande skedde i mars 2021. Testningen sker inom Klinisk cytologi och patologi. Det
som har underlattat inforandet av rutinmassig dMMR-testning i Blekinge har varit att
kompetens inom omradet med erfarenhet fran Kronoberg har funnits. En beskrivning av
diagnostiska anvisningar har utformats utifran de diagnostiska styrdokument for patologi
som rekommenderas av Kvalitets- och standardiseringskommittén (KVAST). Man har inte
upplevt nagra svarigheter med att tolka eller svara ut resultaten. Det var dnskemal att ha
kontakt med kliniken vid inférandet och man har haft en bra kontakt via MDK. Initialt
forelag bekymmer med tolkningen av provsvaret fran kliniken men detta atgardades med
att svaret standardiserades. Sedan inférandet har 201 fall av kolorektal cancer analyserats
och av dessa har dven 40 fall genomgatt analys av BRAF pa grund av MLH1- bortfall.
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Onkogenetiska mottagningen, SUS i Lund

Det finns ingen siffermassig uppfoljning dver antalet patienter som remitteras for dAMMR.
Fran mottagningens sida ar intrycket att det ar farre fall dar dMMR-analys har behovt
efterbestallas.

De fall dar analys inte skett remitteras ater till inremitterande klinik fér komplettering
innan ny remiss skickas ut. Den samlade bedémningen ar att det har blivit mer frekvent
att patienter med dMMR remitteras till Klinisk genetik.

Sammanfattning

Ett inférande av regelmassig dMMR-analys vid nydiagnostiserad kolorektal cancer har
inforts i samtliga regioner som ingar i S6dra sjukvardsregionen. Det innebar att
rekommendationerna i det nationella vardprogrammet for tjock- och andtarmscancer har
implementerats hos huvudmannen i Sédra Sjukvardsregionen.

Den regelmassiga dMMR-analysen innebar att forutsattningen for att kunna uppna malet
om en god, jamlik och likvardig vard i behandlingen av kolorektal cancer i

Sodra sjukvardsregionen har forstarkts. Det 6kar mojligheterna att indentifiera personer
med Lynchs syndrom. Identifiering av personer med Lynchs syndrom innebar att dessa
personer och deras familjer far ett forbattrat omhandertagande.

Genetisk vagledning och kontrollprogram vid Lynchs syndrom bidrar till forbattrad halsa
och forebygger cancer.

Sodra sjukvardsregionen



