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Onkogenetisk utredning

Vardniva och remiss
Detta dokument ger vigledning kring onkogenetisk utredning vid misstanke om
arftlig orsak till insjuknande i cancer.

Mottagningsverksamhet bedrivs sedan april 2013 sévil vid onkologkliniken,
Lianssjukhuset Ryhov tillsammans med klinisk genetik regionmottagning,
LinkSping. Remiss sdnds till Onkogenetiska mottagningen, onkologkliniken,
Léanssjukhuset Ryhov, for en forsta bedomning. Kostnader 1 samband med
onkogenetisk utredning belastar inte enskild virdenhet. Det dr viktigt att remissen
innehaller uppgifter om indikation, se nedan, och en tydlig sliktanamnes.
Persondata pa slidktingar efterfrdgas inte i remissen.

Den onkogenetiska utredningen kan starta bade for en person som haft cancer
eller frisk sldkting till denna. Den forsta genetiska analysen (screening) i en slékt
gors pa individ som dr/har varit sjuk i1 cancer. For en fullstdndig utredning behovs
DNA fran en person som varit sjuk 1 cancer. Vid palliativ patient dr det darfor
viktigt att spara blodprov. Remiss for bankning av blodprov finns i ROS. I
undantagsfall kan utredning genomforas fran sparat material fran en
canceroperation. Har man hittat att det finns en mutation i slidkten sa kan friska
personer 1 sldkten erbjudas genetisk analys (anlagsbirartest). Sddan testning
brukar generellt sett inte ske innan personen blivit myndig och kan ta ett
valgrundat beslut vad denne 6nskar géra med informationen.

De vanligast forekommande arftliga cancersyndromen &r brost-/aggstocks-
/aggledar- respektive tjocktarmscancer dér hittills mutation i generna BRCA1/2
samt Lynch-generna utgor de vanligaste genetiska fordndringarna. Det finns dven
en méngd andra syndrom med érftlighet for tumorsjukdomar. Exempel hér ar
malignt melanom/buksportkortelcancer, ventrikel-/brostcancer, familjar polypos,
Gorlin, multipel endokrin neoplasi 1/2, Von Hippel Lindau, Cowden, Peutz
Jeghers, retinoblastom, NF1/2 etc.

Uppf6ljning av individer dar man pavisat en mutation foljer ett fastlagt screening-
och kontrollprogram, oftast enligt nationella rekommendationer.

Eventuella fragor om remittering kan stillas till Onkogenetiska mottagningen,
Ryhov tel. 010-242 64 13, 010-242 64 14, 010-242 64 24, 010-242 64 12 eller
direkt till Onkogenetiskt Centrum, Universitetssjukhuset, Linkoping, tel. 010-
103 44 57.

Definitioner:
e Forstagradsslékting: Forédldrar, barn och syskon
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Andragradssléktning: Far- och morforéldrar, barnbarn, fastrar och
farbroder, mostrar och morbroder.

Allmanna indikationer:

Flera néra sldktningar med samma typ av cancer

Flera nira slaktingar med associerade cancerformer — brost-
/dggstockscancer, tjocktarms-/livmodercancer, malignt
melanom/bukspottkortelcancer

Multipla primértumdrer

Missténkt specifikt syndrom, t.ex. alla fall av medullér skoldkortelcancer
Ovanlig cancerform

Ungt insjuknande — brdstcancer fore 40 ér eller tjocktarmscancer fore 45 ar
Onkogenetisk utredning péavisat arftlighet hos slékting

Diagnostik och utredning

Brost- och/eller aggstocks-/aggledarcancer
Vid forekomst av:

Brostcancer < 40 drs alder.

Brostcancer < 50 ar, om det i samma sldktgren finns minst ett ytterligare
fall av brostcancer hos forstagradssliktingar eller andragradssléktingar.
Bilateral brostcancer riknas som tva fall. Det andra fallet kan ocksa vara
ovarialcancer, tidig prostatacancer (fore 65 ars dlder), eller pancreascancer.
Brostcancer < 60 dr, om det i samma sliktgren finns minst tva ytterligare
fall av brostcancer hos forstagradssliaktingar eller andragradssliktingar.
Bilateral brostcancer rdknas som tva fall. De andra fallen kan ocksa vara
ovarialcancer, tidig prostatacancer (fore 65 ars alder), eller pancreascancer.
Trippelnegativ brdstcancer (Ostrogen-, progesteronreceptor och HER2-
negativ brostcancer) < 60 ars alder.

Manlig brdstcancer oavsett alder.

Ovarialcancer inklusive tubarcancer och primir peritoneal carcinomatos
(icke-mucinds, icke-borderline) oavsett dlder.

Kiriterier uppfyllda for annat drftligt syndrom dér brost-/ovarialcancer
ingar

Se fordjupning Faktadokument Brost- och/eller dggstocks-/dggledarcancer.

Tjock- och andtarmscancer
Vid forekomst av:

Individ/familj dir ndgon insjuknat i kolorektal- eller endometriecancer
fore 50 ars alder
Individ/familj med tva eller flera personer med kolorektal cancer
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e Individ/familj med tvé eller flera personer med maligna tumdrer
associerade till drftlig kolorektal cancer (kolorektal cancer samt cancer i
endometrium, ovarier, tunntarm, ventrikel eller urinvigar)

e Individ med metakron/synkron tumor associerad till drftlig kolorektal
cancer (frimst kolon, rektum, endometrium, ovarier, tunntarm, ventrikel,
ovre urinvagar och hjarntumor)

e Individ med 10 eller fler kolorektala polyper

Se fordjupning Faktadokument Tjock- och dndtarmscancer.

Malignt melanom
Vid forekomst av:

¢ Familj med melanom (invasiva eller in situ) hos minst tva sinsemellan
forstagradssléktingar dér minst en diagnostiserats fore 55 ars alder.

e Familj med tre eller fler melanom (invasiva eller in situ) hos individer i
samma sldktgren. Fallen ska sinsemellan vara forsta-, andra- eller
tredjegradssldktingar.

e Individ med tre eller fler primédra melanom (invasiva eller in situ) dér
forsta melanomet diagnostiserats fore 55 rs alder (alderskriterium enbart
om inga melanom- eller bukspottkorteldiagnoser finns hos sldktingar).

e Familj eller individ med melanom (invasiva eller in situ) 1 kombination
med bukspottkortelcancer (adenocarcinom) (tre eller fler diagnoser krévs)
hos individer i samma sldktgren. Fallen ska sinsemellan vara forsta-,
andra- eller tredjegradssléktingar.

Utredningsgang
1. Naér remiss inkommit skickas sliktunderlag samt informerat samtycke till
patient.

2. Sléktunderlaget ligger till grund for slékttradet och samtycken ér till for att
vi skall kunna fa ta del av register och journaluppgifter om egen och
slaktingars diagnos.

3. Dérefter sker sammanstillning av inkomna uppgifter och fallet diskuteras
pa gemensam rond med ldkare i Linkdping for beslut angédende utredning
och typ av mottagningsbesok.

4. Vid mottagningsbesoket i Jonkoping diskuteras konsekvenserna av en
genetisk utredning och om mgjlighet till genetisk analys foreligger.

5. Finns inte mojligheterna till genetisk testning gors en riskbeddmning
utifrdn slakttrdd och epidemiologiska data.

6. Patienten erhéller skriftlig information efter vigledarbesok.

7. Nér svar pa den genetiska analysen foreligger kallas patienten pa
lakarbesok dér information ges om vad detta innebér samt behov av
eventuella kontrollprogram. Rekommendation om férebyggande kan bli
aktuell. Patient erhéller kopia av journalanteckning samt vid behov
informationsbrev till sldktingar.

8. Om mutation identifierats bokas patient in for telefonuppfoljning.
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9. Patient remitteras till berérda specialister for eventuella kontrollprogram.

10. I samband med att utredningen avslutas uppmanas patient att hora av sig
om denne far ytterligare information om insjuknande 1 slédkten. Detta for
att kunna fi en fornyad bedomning om det skulle paverka tidigare
rekommendation och kontrollprogram.

Patientinformation
Vanliga fragor och svar om cancer, 1177:s webbsida.

Mer information
Nationella riktlinjer for brost-, prostata-, tjocktarms- och dndtarmscancervérd,
Socialstyrelsens webbsida.

Svensk forening for medicinsk genetiks webbsida.

Vardprogram, Regionala cancercentrum i samverkans webbsida.
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