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Bakgrund

Mismatch reparations generna (MMR-gener) och de proteiner de kodar for (MMR- proteiner)
ar viktiga for att skydda arvsmassan mot fellasningar som uppstar nar celler delar sig.

Nér en person diagnostiseras med tjocktarmscancer ger undersokning av tumoérvavnaden med
pavisad defekt MMR-protein (dAMMR)

1) Information hur patienten skall behandlas.

Person som insjuknat i CRC och har ett begrénsat sjukdomsstadium slipper
behandling med cellgifter om dMMR pavisas.

2) Information om att en arftlighet kan foreligga. AMMR talar starkt for Lynchs
syndrom (LS) och fortsatt analys av blodprov genomfors for att avgéra om det ror
sig om LS. S&dan analys &r ocksé en férutsattning for att kunna erbjuda friska
sléktingar genetisk analys. LS orsakas av arftliga forandringar som framst ger en
kraftigt 6kad risk for kolorektal cancer (CRC) men éven annan cancersjukdom dar
cancer i livmoder &r betydande. Sannolikheten att under sin livstid insjukna i CRC
vid LS &r 30-70% och i livmoderkroppscancer (LKC) 15-55%. Detta skall
jamforas med befolkningsrisken som &r 5.5% for CRC och knappt 3 % for LKC.
Insjuknandeéldern &r vid LS betydligt tidigare med insjuknande i CRC vid 27-46
ar respektive 48-62 ar i LKC, jamfort med icke arftlig insjuknande dar dessa
aldern &r ca 70 ar respektive 69 ar. For detta delprojekt galler denna fragestallning
enbart da efterfragan finns.

Om LS pavisas ger detta information om:

1) Hur den person som insjuknat i CRC skall foljas upp efter avslutad
cancerbehandling. Férebyggande koloskopier, kontroller/férbyggande op. av
livmoder, ev. kontroller fér cancer i urinvagarna.

2) Att slaktingar har méjlighet att erhdlla genetisk vagledning och genomgé genetisk
analys. Om de inte har arvt forandringen har de ingen 6kad risk for LS associerad
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cancersjukdom. Om de har &rvt forandringen ar det angelaget
att de kan erbjudas kontrollprogram/intervention for att
forhindra insjuknande.

Ett forarbete ar genomfért med en ekonomisk analys med bakgrunden att det i sodra
sjukvardsregionen arligen insjuknar 1400 personer i CRC. Resultatet visar att rutinmassig
analys av alla tumorer fran dessa patienter ar kostnadseffektivt. Detta ar i linje med
europeiska och amerikanska riktlinjer samt en nylig brittisk halsoekonomisk rapport som
rekommenderar rutinmassig analys av dMMR. Danmark har sadan analys sedan 10 ar.

| sodra sjukvardsregionen finns inte nagra gemensamma riktlinjer for rutinmassig dAMMR
analys. Vid forfragan vid de olika patologiavdelningarna har det framkommit att det skiljer
sig Over tid huruvida analys genomfors men vid sista forfragan framkommer att det &r en
analys som inte alls genomfors, till att det gors fatal ganger alternativt att det gors
rutinmassigt pa vissa undergrupper av tumérer eller enbart som efterbestallning efter beslut pa
multidisciplindr rond (MDK) eller pa remiss frn den onkogenetiska mottagningen vid
sléktutredning.

Utifran ovanstaende och att det foreligger en kraftig underdiagnostisering av LS synes det
motiverat att ndrmare utreda rutinméssig dMMR analys inom ramen for Sddra
sjukvardsregionens arbetsgrupp for samarbete battre vard.

Malsattning med delprojektet (Varfor)

e Skapa gemensamma riktlinjer for att sakerstalla god, jamlik och likvérdig vard i Sodra
sjukvardsregionen.

e Attisamverkan med RCC syd utforma gemensamma riktlinjer

e Ge forutsattningar for att ratt behandling ges till berdrda patienter

e Ge forutsattning att kunna erbjuda friska slaktingar genetisk analys nar sa efterfragas.
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Tidplan SODRA SJUKVARDSREGIONEN
Delrapport maj 2019 och slutrapport oktober 2019

Forutsattningar for uppdraget

Forslag ska utga fran patientprocessen samt beakta saval kvalitet och patientsakerhet som
resurser, kompetensfbrsérjning och FoU inom omradet.

| uppdraget ingar ocksa att beskriva eventuella effekter for narliggande omraden.
Onskvart ar patientmedverkan under arbetets gang.
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Nulige

Rapporten bor innehélla:
+ Kartldggning av patientprocessen och hur arbetsprocessen ser ut idag

Utreda Atgarda

'4
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lr“- begiran behov atgarder Ja upp

Socialstyrelsens nationella informationsstruktur,
http://www.socialstyrelsen.se/SiteCollectionDocuments/Modeller-halso-och-sjukvard-

2017.pdf

Hur ser processen ut idag?

Forekomst av dMMR analys, om sadan genomfors vilken &r indikationen?

Floden — antal analyser

Svarstid?

Hur ser det ut nationellt?

Definiera erforderlig kompetens.

Beskriva fortsatt handlaggning/process vid pavisad dMMR inklusive utbildningsbehov.
Etiska aspekter.

Forslag pa hur oka samarbetet/arbetsfordelningen kan ske.

Konklusion dvergripande:

Rutinméssig dMMR analys bér inforas for optimerad cancerprocess och for att forebygga
cancerinsjuknande

initieras NLEER ATENS Forslag SRVN Huvudm
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Analys
Rapporten bor innehalla:

e Analys av framtagna fakta
e Avgrénsning av projektet
e Konsekvenser for narliggande omraden

Nulige och analys presenteras och aterrapporteras till samarbetsgruppen.

Analysen ska vara avstdmd och forankrad i berdrda verksamheter. Forankringen av analysen
ska dokumenteras i rapporten. Vid fragestéllningar som inte kan lsas i gruppen aterkopplas
fragan till samarbetsgruppen.
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Forslag pa 6kat samarbete/arbetsfordelning
Rapporten bor innehélla:

e Konklusion

e Utformning av samarbete/arbetsfordelning (framtida arbetsprocessen utifran patientens
bésta) med vérdering av ev behov av kompetenscentrum/-noder for specifika diagnoser.

e Konsekvenser for patienterna och for sjukvarden évergripande samt ekonomiskt, tekniskt,

FoUU-méssigt etc

Eventuella specifika problem-/utvecklingsomraden

Langsiktighet

Ansvarsfordelning

HR-aspekter och ekonomiska effekter (kunskap finns att hamta pa kansliet)

Konsekvenser for narliggande omraden och eventuella undantrangningseffekter

Tidsplan

Uppfoljningskriterier

Implementeringsplan (inklusive forutsattningar/krav for genomforande)

Forankring av forslaget
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Beslutsprocess
Den fortsatta beslutsprocessen samt verkstéllande av forslaget 4gs av SRVN samt respektive
huvudman.
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