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Bakgrund

Det senaste decenniet har kunskapen om éarftlig och familjar cancer 6kat. Vid misstanke om
arftlig genes kravs saval genetisk utredning och riskbedémning som kontroller och
riskreducerande atgarder (dvs medicinsk och kirurgisk prevention). Vi kanner idag till flera
gener som ar av relevans vad galler cancerutveckling. Bland dessa kan namnas BRCA1 och
BRCAZ2 for brostcancer, MSH2, MSH6, MLH1, PMS2 och APC for koloncancer, CDKN2A for
malignt melanom samt RET, PTEN och TP53 for mer generella cancersyndrom. Dessa gener
forklarar drygt 10% av alla familjara och arftliga cancerformer. Dock ar den bakomliggande
genetiska orsaken fortfarande okand i majoriteten av alla arftliga cancerformer och fortsatt
forskning ar angeldagen. De drabbade familjerna behover identifieras och hogriskindividerna
behover erbjudas adekvata kontrollprogram och riskreducerande atgéarder. | runda tal raknar
man med att varje identifierad genbarare leder till att ytterligare fyra familjemedlemmar
efter anlagsbararutredning behover inkluderas i preventionsprogram.

Mottagningar for cancergenetiska utredningar finns vid samtliga universitetssjukhus i
Sverige. En nationell planeringsgrupp med representanter fran dessa mottagningar har
utformat nationella riktlinjer for flera arftliga cancersyndrom. Detta ar ett pagaende arbetet
med kontinuerlig uppdatering och utformning av nya riktlinjer.

(http://sfmg.se/sv/arbetsgrupper/cancergenetik).

Om sjukdomsorsakande genetisk forandring mutation identifierats i en familj, kan friska
familjemedlemmar erbjudas presymtomatisk genetisk testning. Forhojd cancerrisk kan
foreligga dven i familjer utan pavisat férandring och gors bedémningen utifran
epidemiologiska data. Familjemedlemmar med forhojd cancerrisk ges rekommendationer pa
preventiva atgarder sasom kontroller (koloskopier/mammografier mm.), riskreducerande
operationer etc. Strukturen kring hur dessa uppfoéljningsprogram ar organiserade varierar

mellan de olika regionerna i Sverige.

2014 initierades ett arbete fran RCC for att undersdka behovet av ett nationellt

kvalitetsregister inom Arftlig Cancer. Slutsatsen blev att det i Sverige finns ett behov av att
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utdka och standardisera redan befintliga regionala register pa nationell niva, med ett
minimalt dataset, och utformningen av ett Nationellt Onko Genetiskt kvalitetsregister
(NOGA) inleddes. Kvalitetsregistret ar baserat dels pa information kring den cancergenetiska
utredningen och riskbedémningen, dels pa information fran kontroller som rekommenderats
for respektive riskorgan. De vanligaste kontrollerna avser organen brost och tjocktarm, men
dven andra organ kan komma att omfattas av kontrollerna som exempelvis njurar,
aggstockar och livmodern. Information om eventuella profylaktiska operationer kommer
ocksa att registreras. Utfall sdsom insjuknande i cancer gérs genom samkdérning av
diagnosspecifika kvalitetsregister och cancerregister.

Malsattningen ar att kunna samla in data om individer med 6kad risk for arftlig cancer for
utvardering av rekommenderade atgarder. Detta kommer att generera ny kunskap somi

forlangningen kan leda till en forbattrad vard for den enskilde individen.

Syfte

Registrets overgripande syfte ar att forbattra uppfoljning och omhéandertagande av individer
med arftligt betingad forhojd cancerrisk. Kvalitetsregister ligger till grund fér
forbattringsarbete och kvalitetsuppfoljning. NOGA kommer att ge mojlighet till forbattrad
aterkoppling gentemot familjerna med en mer optimerad riskbedémning och klinisk
handlaggning. Registret forbattrar aven maojligheterna att na ut till berdrda vardinrattningar
med ny kunskap och information som kan implementeras i det kliniska arbetet, samt att vi
uppnar en mer likvardig handlaggning i hela landet av familjer med forhojd cancerrisk. Mer

specifikt &r malsattningen att:

» forbattra och kvalitetssakra cancergenetisk utredning och uppféljning vid
arftlighet av cancer

* kartlagga hur lang tid cancergenetisk utredning tar vid landets olika kliniker
(ledtider)

* undersoka i vilken utstrackning varden foljer vardprogram och riktlinjer for arftlig
cancer (foljer vi ledtiderna och inklusionsaldrar for kontroller?). Hur ser det ut

over landet?



verns, Orerir or n?‘“"" REGIONALT
G@ Medicinsk Genatk S- " CANCERCENTRUM

och Genomik O‘“ A “\ N O R R

* beforska och bygga upp ny kunskap om arftlig cancer

Malsattning

Malsattningen ar att samtliga mutationsbarare, samt de som ska gora tva eller flera
kontroller oavsett pavisat mutation, ska rapporteras in till registret. Alla cancergenetiska
mottagningar som genomfor genetiska analyser i Sverige ska ha behorighet att registrera i

registret.

Kvalitetsindikatorer

Med registrering i NOGA och uppfoljning av den verksamhet som utfors vid landets
cancergenetiska mottagningar och enheter for kontroller och prevention stravar vi mot att
uppna:

e Forbattrad livskvalitet och dverlevnad for patienter med arftlighet for cancer.

e Likvardig vard over hela landet.

e Minskad risk for cancerinsjuknandet vid preventiva atgarder (medicinsk och kirurgisk
prevention).

e Tidigare upptackt av eventuell cancer vid deltagande i individ anpassade
kontrollprogram.

e Kvalitetssakring och forbattring av genetiska utredning och kontrollprogram.

Samtycke

Informerat samtycke behover inte inhdamtas, men varje enskild patient ska informeras om
registret och om majligheten att aktivt avbdja att inkluderas (opt out). Respektive vardgivare
ar ansvarig for att denna information férmedlas till patienten genom t ex via
informationstext pa kallelsebrevet. Man kan dven hanvisa till befintlig Iank med ytterligare

information om NOGA-registret:

https://cancercentrum.se/samverkan/vara-uppdrag/prevention-och-tidig-upptackt/arftlig-
cancer/kvalitetsreqister-for-arftlig-cancer/



https://cancercentrum.se/samverkan/vara-uppdrag/prevention-och-tidig-upptackt/arftlig-cancer/kvalitetsregister-for-arftlig-cancer/
https://cancercentrum.se/samverkan/vara-uppdrag/prevention-och-tidig-upptackt/arftlig-cancer/kvalitetsregister-for-arftlig-cancer/
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Registrets uppbyggnad

Registret bestar av 2 moduler. Modul 1 &r en genetisk utredningsmodul och innehaller
Information som ligger till grund for patientens riskbedémning (ex gen) samt
rekommenderade konrotroller. Modul 2 ar en kontrollmodul i vilken sjalva kontrollerna skall
registreras och uppfdljning av dessa. Denna modul ar indelad i olika organ och patienterna

skall registreras i samtliga riskorgan.

Modul 1

Detta ar en genetisk utredningsmodul, i vilken registrering av uppgifter om individens
genetiska utredning sker samt om patienten rekommenderas kontroller, vilken frekvens och
vilka specifika organ dessa omfattar. Modulen ar indelad i féljande block:

- Initial kontakt

- Genetisk utredning (mutation, riskbedémning)

- Canceranamnes (patientens egen)

- Kontrollprogram

Modul 2

Detta ar en kontrollmodul, i vilken registrering av varje utford kontroll pa en patient matas
in. Beroende pa vilket organ patienten ska kontrollera ser formularet olika ut. Har kan vi
mata om patienten far sina kontroller inom utsatt tid, eventuella skillnader i landet. Om
patientgrupper far intervallcancrar och utifran det utvardera kontrollprogrammen. Modulen
ar indelat i féljande block:

- Bakgrundsinformation (anledningen till utvidgade kontroller inhamtas fran Modul 1)

- Tidigare utférda kontroller eller riskreducerande operationer

- Utférda kontroller (vilken typ av undersdkning/ar samt utfall av denna/dessa)

- Komplikationer (om patienten fatt nagon komplikation av undersékningen)

- Uppfdljning/ beslut (nadsta planerade kontroll, alternativ om kontrollerna avslutas).
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Tillgang till registerdata
Dataregistrering (Datafangst)

Grunddata registreras av en inrapportor vid respektive klinik. For att 6vervaka kontroller
som ska rapporteras in maste bevakningsmallar kontinuerligt koras i varje region exempelvis
med ett intervall om var 6:e manad och distribueras till ansvariga inrapportoérer. Varje klinik
som deltar i registret har tillgang till och ratt att hamta ut sina egna inrapporterade data.
Detta inkluderar uppgifter kring enskilda undersoékningar eller patienter. Data hamtas ut

direkt via funktioner pa INCA eller med skriftlig ansokan till RCC Norr.

Organisation
Centralt personuppgiftsansvarig myndighet (CPUA-myndighet)

Det ar CPUA-myndigheten som ansvarar for att personuppgifterna pa den centrala register-
nivan hanteras pa ett rattssakert och kvalitetssakrat satt. Det som sker med den centrala
data-basen gors under CPUA-myndighetens ansvar och pa dennes uppdrag. Region
Vasterbotten dr CPUA for registret och RCC Norr ar stodjande RCC. Stoédjande RCC innebar
stod till registret med nationellt stodteam (produktagare, statistiker och

registeradministrator).

Styrgrupp

Styrgruppens ansvar ar att driva och kontinuerligt utveckla kvalitetsregistret och ansvara for
att rapportering sker enligt dverenskommelse vid respektive region. Samtliga regioner ska
vara representerade i styrgruppen. Styrgruppen utgors av regionsrepresentanter fran den
Nationella cancergenetiska Arbetsgruppen (NAG) och ansvarar for att arligen géra en
offentlig rapport med tolkning och kommentar av registerdata, dar samtliga variabler kan

vara foremal for redovisning.

Styrgruppen ska besta av féljande funktioner:

« Registerhallare

» Nationell registerkoordinator
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Foretradare (genetisk vagledare/ ldkare) fran samtliga cancergenetiska verksamheter
(Norr, Uppsala Orebro, Stockholm Gotland, Sydost, Vist, Syd)
Vid behov kan representant frdn annan verksamhet (ex vis screeningsverksamhet)

bjudas in.

Styrgruppen har foljande uppdrag:

Etablera och underhalla ett kvalitetsregister for arftlig och familjar cancer och
registerorganisation for att driva registret

Faststalla styrdokument for registret

Ta fram och faststalla variabellista for att RCC:s utvecklingsorganisation ska kunna
utveckla registret.

Delta i utformningen av formular och logiska kontroller.

Faststalla indikatorer for att uppféljningen och utvarderingen ska ske evidensbaserat
Delegera arbete till arbetsgrupper

Oppet redovisa registerdata pa enhetsniva

Registerhallare

Registerhallaren har féljande uppdrag:

Ordforande i styrgruppen

Kallelser till styrgruppsmoten

Fortlopande kontakt med Centralt personuppgiftsansvarig myndighet (CPUA)
Delegera uppgifter i styrgruppen

Uppratta och uppdatera styrdokument for registret

Arligen rapportera till RCC i Samverkan i enlighet med SKR:s kriterier for
kvalitetsregister

Arligen rapportera registrets aktivitet och sammanséttning
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Forskning och utlamning av registerdata

Kvalitetsregistret bedoms vara av varde for forskning och utveckling inom arftlig och familjar

cancer. Initiativ till vetenskapliga projekt kan komma fran styrgruppen, men dven externa

forskare eller forskargrupper som bereds av styrgruppen. Utlamnande av allman handling

eller utlamnande av registerdata for forskning:

Beslut om att lamna ut uppgifter fattas av chef for RCC Norr. Beslutsunderlaget for
utldamnande av uppgifter fran registret ombesorjs av registerhallaren eller
registerstyrgrupp.

RCC Norr gor darefter begart uttag fran databasen till ansvarig for projektet.
Beslut om att inte Iamna ut uppgifter fattas enligt delegationsordningen i Region

Vasterbotten vilket for narvarande ar av regionjurist.

Styrgruppen delegerar beslut kring forskning med data fran NOGA till NAG fran vilken

styrgruppen har sina medlemmar. Uppdraget ar att hantera forsknings- och

utvecklingsfragor enligt féljande:

1.

Beddma ansokningar till databasen med avseende pa projektets vetenskapliga varde
och genomforbarhet.

Strava efter att projekt ar val specificerat for att undvika for breda och ospecifika
datauttag och projekt.

Om ej samstammighet finns i forskningsutskottet kring bedémning av en ansdkan
lyfts fragan till styrgruppen.

Uppratta och uppdatera lista 6ver aktuella projekt.

Forskningsprojekt ska vara godkanda av Etikprévningsmyndigheten. Uttag av registerdata i

samband med forskningsprojekt forutsatter skriftlig ansdkan till registret enligt géllande

riktlinjer vid RCC i Samverkan:

https://www.cancercentrum.se/samverkan/vara-

uppdrag/kunskapsstyrning/kvalitetsregister/datauttag/

Varje datauttag kraver en ny ansdkan enligt ovan. Beviljad ansokan géller i tva ar. Om projekt

inte ar slutfort kravs ny ansdkan for forlangning med motivering. Data fran registret far
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endast anvandas till godkant projekt och inte lamnas ut till tredje part. Individuppgifter skall
forvaras sa att obehdriga inte kan ta del av dem. Ingen kontakt far tas med patienter utan
medgivande fran den enhet som ansvarat for inférande av data i registret. Vid avvikelser
mellan registerdata och kalldata som noteras under ett forskningsprojekt ska denna
information aterforas till registret. Vid redovisning av nationella data i vetenskapliga
publikationer ska kallan anges som ”"Swedish National Oncogenetic Quality Register

(NOGA)”.



