Riktlinjer for remisser av patienter
med misstankt arftlig cancer

Fem till tio procent av alla cancersjukdomar i brost, ovarier eller tjocktarm kan vara orsakade av dominant nedarvda ge-
netiska forandringar i cellerna. Under det senaste decenniet har var kunskap om bakomliggande orsaker Okat och detta
har resulterat i molekylargenetiska utredningar som kan utféras da det finns hog risk for dessa cancerformer. Den onko-
genetiska mottagningen ar solidarisk finansierad i Sodra Sjukvardsregionen. Den ar en for Genetiska Kliniken och Skanes
Onkologiska klinik gemensam verksamhet som administreras fran Genetiska Kliniken i Lund. Det regionala Genetiska
radet har faststallt foljande riktlinjer for cancergenetisk utredning inom ramen for den solidariska finansieringen.

Dessa anvisningar baserar sig pa Socialstyrelsen riktlinjer for cancersjukvard: www.socialstyrelsen.se

Indikationer for cancergenetisk utredning kan foreligga om

BROSTCANCER

En forstagradsslakting diagnostiserad med brostcancer fore 35 ars alder.

Tva forstagradsslaktingar i samma slaktgren diagnostiserade med brdstcancer, varav en insjuknat fore 40 ars alder.
Tre eller fler forstagradsslaktingar diagnostiserade med brostcancer varav minst en insjuknat fore 50 ars alder.

Ett fall av manlig brostcancer.

Kand mutation i ndgon av BRCA1 eller BRCA2 generna i slakten.

Kvinna med bade brost- och ovarial/ tubarcancer.

AR Sl A

Egen tumorsjukdom jamnstalls med tumorsjukdom hos forstagradsslakting. Bilateral brostcancer raknas som tva fall av
brostcancer. Fall av ovarial/ tubarcancer likstalls med brostcancer.

OVARIALCANCER

1. Tva forstagradsslaktingar i samma slaktgren diagnostiserade med ovarial/ tubarcancer, varav en insjuknat
fore 50 ars alder.
2. Kand mutation i ndgon av BRCA1 eller BRCA2 generna i slakten.

Egen tumorsjukdom jamnstalls med tumorsjukdom hos forstagradsslakting. Familjar ovarialcancer ar ofta associerat med
fall av brostcancer och forenligt med ett dominant nedarvningsmonster.

MALIGNT MELANOM

* Minst tva fall av malignt melanom hos forstagradsslaktingar.
e Ett fall av malignt melanom och ett fall av brostcancer eller pancreascancer vid ung alder.

Onkogenetiska mottagningen | Genetiska Kliniken | Labmedicin Skéne | 221 85 Lund
046-17 33 62 (sekreterare) | 046-17 75 03 (genetisk véagledare)




COLOREKTALCANCER (CRC)
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En forstagradsslakting diagnostiserad med CRC fore 50 ars alder.

Tva forstagradsslaktingar diagnostiserad med CRC eller en forstagradsslakting och en andragradsslakting i samma
slaktgren diagnostiserad med CRC (oavsett alder).

Misstanke om familjar adenomatds polypos (FAP).

Arftlig non-polyposis colorectal cancer (HNPCC) eller FAP pavisats i slakten.

Patienten som har diagnostiserats med badde CRC och endometriecancer.

Egen tumorsjukdom jamnstalls med tumorsjukdom hos forstagradsslakting. Endometriecancer ar associerat med CRC
och familjer med fall av bade CRC och endometriecancer bor remitteras till cancergenetisk utredning. Se aven regionalt
vardprogram: http://www.ocsyd.lu.se eller www.skane.se/labmedicin/genetik

ANNAN CANCER

Familjehistoria av ett kant cancersyndrom (tex. von Hippel-Lindau, MEN).
Familjer med olika cancerfall i anméarkningsvart lag alder.

UTREDNINGSGANGEN

1.

Efter det att vi fatt remiss, skickas, om slakten inte &r kand tidigare, ett frageformular, utredningsunderlag,
till patienten angéende familjehistoria om eventuella cancersjukdomar.

Tid pa onkogenetisk mottagning ges endast nar patienten har atersant frageformularen. Om utredningsunderlag inte
ar atersant inom 6 manader avfors patienten fran utredning och remissen atersandes.

Da underlag inkommit gors en riskbedémning pa basen av den uppgivna cancerforekomsten i familjen. Vid behov
bekraftas familjehistoria och eventuella cancerdiagnoser efter kontakt med den vardsokande och berdrda slaktingar.

a. Om riskbedémning av familjebakgrunden indikerar en dominant nedarvd tumorsjukdom i familjen kallas patienten
till mottagningen.

b. Om riskbedémningen indikerar en epidemiologiskt beddmd forhojd risk, men utan tydligt arftlighetsmonster for
tidigt debuterad tumorsjukdom eller om ndgon forhojd risk inte anses foreligga, informeras patienten och inremitte-

rande om bedomningen och eventuellt behov av forebyggande atgarder i forsta hand brevledes.

Vid mottagningsbesoket informeras patienten om bedémningen och ges information om den molekylargenetiska
utredning som kan vara indicerad. Patienten erhaller ocksé skriftlig personligt inriktad information efter besoket.

Om molekylargenetisk utredning genomfors informeras alltid patienten om analysresultatet vid ett fornyat besok
vid mottagningen, och om patienten ar mutationsbarare diskuteras uppfoljningens upplaggning.

Efter avslutad utredning uppmanas alla patienter att kontakta oss vid nya fall av tumorsjukdom i familjen.
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