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Sjukvardsregion Mellansverige av Henrik Lindman onkologmott Uppsala, Ylva Karlsson
klinisk genetik Uppsala och Stefanos Tsiaprazis klinisk genetik Uppsala

Onkogenetiskt snabbspar for behandlingsrelaterad
testning av misstankt arftlig brostcancer inom
Sjukvardsregion Mellansverige

Syfte:

Avsikten med foreliggande rutiner ar att genom identifiering av personer med arftlig
brostcancer underlétta och forbattra handlédggningen vid brostcancer. Observera att
informationen om mutationsstatus har betydelse for individen men &ven potentiellt for
sldktingar.

Kriterier for testning av person som insjuknat i brostcancer sker i
overensstammelse med riktlinjer och aktuell praxis:

1. Tre nira sldktingar* med brostcancer inkluderande aktuell patient,
varav minst en dr < 60 ar vid diagnos

2. Tva nira sldktingar* med brostcancer inkluderande aktuell patient,
varav minst en dr < 50 ar vid diagnos

3. Patient med brdstcancer < 40 érs alder

4. Patient med sk. trippelnegativ brostcancer oavsett alder

5. Patient med brdstcancer som tidigare haft ovarialcancer# oavsett aldrar vid diagnos

6. Patient med brdstcancer som har en néra slékting med ovarialcancer oavsett aldrar vid
diagnos

7. Patient med manlig brostcancer oavsett alder

8. Behandlingsprediktiv testning (oavsett familjehistoria)

* De 6vriga fallen i familjen enligt kriterium 1 och 2 kan utdver brostcancer utgoras av fall av
ovarialcancer#, prostatacancer fore 65 ars alder eller pancreascancer. Vid bilateral brostcancer
réknas det som tva fall. Med néra sléktingar avses forsta- eller andragradssléktingar i samma
sldktgren

# Ovarialcancer inklusive tubarcancer och primér peritoneal carcinomatos (icke — mucings,
icke-borderline) oavsett alder.
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Handlaggningsrutiner:

1) Vid besok i samband med patients omhéndertagande: Skriftlig information till
patient ldmnas ut tillsammans med remiss for provtagning.

2) Flode i samband med negativt resultat av mutationsundersokning (avsaknad
av mutation). Bestillande ldkare av den genetiska analysen (d v s vb kirurg eller
onkolog som skrivit under remissen for genetisk analys) ansvarar for dessa punkter:

a. Patienten informeras om utfallet av analysen och svaret pa den genetiska
analysen scannas in i patients journal.

b. Imajoriteten av familjer foreligger efter negativ testning inte indikation for
ytterligare cancergenetiska utredningsétgarder. I dessa fall erhéller patienten
brevsvar med information om analyssvaret av remitterande ldkare. Brevmall
finns.

c. Vid negativ analys och med mycket stark familjehistoria for cancersjukdom eller
misstanke pa cancersyndrom finns alltid mdjlighet att remittera patient till
cancergenetisk mottagning for bedomning:

Vid osékerhet, ring till klinisk genetik for diskussion (018-611 1053).

3) Flodeisamband med positivt resultat (pavisad mutation). Bestillande ldkare
av den genetiska analysen (d v s vb kirurg eller onkolog som skrivit under remissen
for genetisk testning) ansvarar for dessa punkter:

a. Patienten anmals till multidisciplindr konferens for stillningstagande till
eventuellt forandrad klinisk handlaggning, samt beslut om hur
mutationsresultatet ska meddelas patienten.

b. Setill att patienten erhéller information om mutationsstatus, i forsta hand via ett
ldkarbesok vid egen eller annan klinik inom brostcancerprocessen déir patienten
for tillfallet vardas. Det &r viktigt att det tydligt framgér av journalanteckning hur
och nér patienten informerats.

c. Svar pa den genetiska analysen fran klinisk genetik scannas in 1 patientens
journal.

d. Remiss till cancergenetisk mottagning for fordjupad information och
familjeutredning.

Vid besok pa cancergenetisk mottagning:

e. Ansvarig ldkare och genetisk végledare genomfor sedvanlig cancergenetisk
slaktutredning.

f. Genetisk végledare noterar i Cosmic datum for dterinformation om
mutationsstatus och vid vilken klinik detta skett 1 form av journalanteckning.

g. Aktuellt besok vid cancergenetiska mottagningen registrerar dar utdver pa
sedvanligt sétt.
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