Region Stockholms rekommendation avseende Lynchs syndrom och urothelial
cancer i 6vre urinvagar (UTUC):

Utredning for Lynchs syndrom (LS) hos individer med diagnostiserad UTUC:

Personer med LS har okad risk att utveckla UTUC pa kontralaterala sidan och man bor darfor
efterstrava organbevarande behandling i alla fall dar det ar sdkert ur ett onkologiskt
perspektiv.

Personer med diagnostiserad UTUC erbjuds utredning enligt foljande:

Blodprov for genetisk testning* avseende LS (svar inom 2 v)

- Alla patienter dar LS missténks enligt nedan men déar snabbt svar behovs pa grund av
behandlingsval (val mellan radikal behandling med nefroureterektomi eller
organbevarande behandling) da vetskap om LS hos individ med UTUC ar prediktivt for
val av behandlingsmetod.

- Patienter <70 ar (dar man inte planerar nefroureterectomi)

Immunhistokemisk fargning (IHC) for MSH2, MSH6, MLH1 och PMS2 rekommenderas pa
nefroureterectomipreparat.

Remiss till klinisk cancergenetisk enhet om patient med UTUC och minst en av foljande:
- Lynchspektrumcancer i den egna anamnesen (colorektal, livmoder, tunntarm,
ventrikel, ovarial, eller multipla sebaceésa adenom)
- Forstagradsslakting med Lynchspektrumcancer <50 ar
- Tva forstagradsslaktingar till varandra (t.ex. mor och morfar) med
Lynchspektrumcancer oavsett alder vid diagnos.
- Patienter med pavisad LS via blodprov eller IHC.

Klinisk cancergenetisk enhet gér en beddmning av familjehistorien och om indicerat erbjuds
genetisk utredning avseende LS. Vid pavisad LS ordnar enheten for klinisk genetik remisser for
coloskopi och till gynekologisk uppféljning.

Utredning och uppféljning av friska anlagsbarare av LS-anlag:

- Endast de med MSH2 bor erbjudas kontroller.

- Fran 50 3.3 arlig undersokning med
o Kastad urin for cytologisk analys
o Cystoskopi med blasskoljvatska (BSV) for cytologisk analys
o S-PSA hos man

Rokning Okar risken att utveckla maligna sjukdomar och samtliga anlagsbarare som &ar rokare
bor remitteras till 6ppenvarden for rokavvanjning.

*Remiss finns i TC, sok under Klinisk genetik/Medfodda genetiska sjukdomar/Genetisk
utredning (DNA-analys) -Blod.
| remissen, skriv Onskad analys: Lynchs syndrom och ange anamnes och ev familjehistoria.



Detta dokument &r baserat pa litteraturgenomgang, samt Europeiska och Amerikanska
guidelines avseende Lynchs syndrom och UTUC, under 2021-22 samt revision oktober 2022
(Falkman, Brehmer, Tham)
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