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Arftlighet f6r cancer

e Grundlaggande begrepp
* Syndrom

* Kannetecken

* Matstrupe och magsack
* Genetisk vagledning

* Att leva med arftlighet
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Arftlighet och genetik

Kartlaggning av det manskliga genomet 1990-2006

* Forstaelse av arftlighet vid cancer

» Referenskarta — gav mojlighet att hitta gener med
sjukdomsorsakande forandringar

https://science.sciencemag.org/content/291/5507/1304 §wKANE
https://www.nature.com/nature/volumes/409/issues/6822




Peter

Peter har sedan 12 ars alder haft problem med polyper i tarmen. Nu ar han 40 ar
och opererat bort bade tjocktarm och magsack. Hans mamma hade samma
bekymmer. Mamma dog nar Peter var liten.

Peter har juvenil polypos

Varfér skall vi fundera éver drftlighet?
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Anna

Anna ar 30 ar och orolig for cancer. Pappa dog i magsackscancer nar han var 50 och
det gjorde ocksa en farbror vid 55. En faster fick brostcancer vid 40. Nu har Anna
fatt ett brev fran en kusin pa fars sida, att det finns en genetisk forandring som ger
en okad risk for magsackscancer och brdstcancer.

| slakten finns arftlig diffus magsackscancer

Vad behéver Anna fér hjélp?
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Kalle

Kalle ar 65 ar. Han vet att han har en arftlighet som heter Lynch syndrom. Han fick
tjocktarmscancer vid 63 ar och genetisk utredning visade da Lynch med férandring i
genen MSH2. Han har 3 barn, tva dottrar och en son varav 2 har testat sig och
bada ar barare. En dotter har inte testat sig.

Vad kan Kalle behéva hjalp med?
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Arftliga cancerpredisponerande syndrom

Manga sallsynta

* Godartade och elakartade tumorer
e Ofta flera organ

* |bland andra symtom

Vanliga icke sallsynta

o Arftlig brést- och dggstockscancer
* Arftlig tjocktarmscancer (Lynch syndrom)
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Syndrom

Tylosis

iffus
ventrikélcancer
Li-Fraumeni syndrom

Cowdens syndrom*

Peutz Jgghers Lynch $yndrom

Juvenil Polypos*

Familjar polypos*

De flesta sallsynta eller mycket sallsynta
Monogena tillstand

Ofta 6kad risk for annan sjukdom och annan
cancer

Flera ger 6kad risk for polyper*
Viktigt att fa kontrollprogram
Prevention

Individualiserad behandling

Minska sjuklighet och dodlighet



Syndrom/forekomst

Tylosis
1/100 000

Arftlig diffus ventrikelcancer
1/10 000 till 1/50 0000

Lynch syndrom
1/350

Peutz Jeghers syndrom*
1/25 000 till 1/300 000

Familjar polypos*
1/10 000 till 1/30 000

Juvenil Polypos*
1/100 000 till 17160 000

Cowdens syndrom*
1/200 000

Li-Fraumeni syndrom
1/5000 till 1/20 000

* Okad risk fér polypbildning

Gen

RHBDF2

CDHJ,
CTNNAI1

MLH1, MSH2

STK11/LKBI

APC

SMAD4,
BMPR1A

PTEN

TP53

Livstidsrisk

Skiveptielcancer i matstrupe (60-
95%)

Diffus ventrikelcancer
(Man 70-80%, kvinnor 55-60%)

Ventrikelcancer (5-10%)

Ventrikelcancer (20-30%)

Ventrikelcancer (0.5-1% i vast)

Ventrikelcancer 10-20%

Okad risk for polypbildning
Ventrikelcancer 5-10%

Ventrikelcancer (varierar ca 2-5%)

Ovriga symtom och livstidsrisk

Hyperkeratos handflator och
fotsulor

Brost (30-40%)

Tjocktarm, livmoder,
aggstockar, urinvagar

Tjocktarm, brost, aggstockar,
bukspottkortel (total risk 80-
90%)

Tjocktarm nastan 100% om inte
kolektomi gors, tolvfingertarm,
skoldkortel

Tjocktarm, tunntarm, (total risk
40-50%)

Brost, skoldkortel, livmoder
njurar

Brost, mjukdelar, hjarna, binjure
med fler (nara 100%)
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Nar skall arftlighet for cancer misstankas?

* Tidigt insjuknande (<40 ar)

* Flerainsjuknande i slakten i samma eller olika tumorer som tillhér samma
syndrom

* Flera tumorer hos en och samma person (tex tjocktarmscancer och
magsackscancer)

* Typiska tumorer eller speciella egenskaper hos tumoren (diffus
magsackscancer)
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Riskorgan: . .

. Tiocktarm Cancerrisk vid Lynchssyndrom
e Livmoder

« Aggstockar

| vissa fall:
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Medfodd respektive forvarvad

=

‘ . . Medfddd — konstitutionell — &rftlig
_ > < (Finns i alla kroppens celler)

%

S | Férvarvad - somatisk — icke &rftlig
’ (genetiska forandringar i tumor)
y

2025-10-17
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Grundlaggande termer

Kromosomer
« DNA

Gener

Protein

SKANE

2025-10-17



Genetisk analys

Blodprov

Vavnadsprov, hud,

tumor

Fostervatten (Amnion)

Moderkaksprov (CVS)

X
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Autosomal dominant arftlighet

« Arvs lika oavsett kon

* 50 % aterupprepningsrisk

o4 7
8

\/'\
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Tva forvarvade

En forvarvad

Normal

1
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2025-10-17

Medfodd mutation Medfodd mutation + en forvarvad

« Cancer i tidigare alder
» Okad risk for ny primar cancer
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Genetisk vagledning

Arftlig sjukdom har paverkan pa:

e Hur ens liv blir
* Barn
* Familjebildning

Behov av att hantera effekterna:

* Medicinskt
* Psykologiskt

Sheldon Reed (1910-2003)

https://www.cell.com/ajhg/pdf/50002-9297(07)63889-0.pdf



Genetisk vagledning

Kommunikationsprocess
* Utbildad personal
* Hjalper individen

Forsta medicinsk information
* Diagnhosen

* Orsaker

* Behandlingar

Arftligheten

* Aterupprepning

e Val vid familjeplanering
Fosterdiagnostik
Preimplantatorisk genetisk testning

Frank Clarke Fraser
1920-2014

http://ceo.medword.net/?lectures=genetic-counseling



Utmaningar

Skuld — att ha overfort en genetisk forandring
Hot — brytande av sekretess, personlig integritet
Familjebildning

Sjukdom, ofta sallsynt

Samlat omhandertagande

Stigmatisering, utanforskap

Overlevnadsskuld

Depression/sorg

Paverkan pa slakt och familj

Ett livsperspektiv

— de varierar utifran fas i
livet, vad man dr- och har
varit med om.

Behov finns under hela livet
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Hantera arftlighet
Vad ar viktigt for just mig?

Ar det arftligt?
e Hur ser min slakt ut?
e Arslikten utredd?

* Finns genetisk forandring? Vilka tankar och funderingar far/har jag

som patient eller anhorig?

Ar jag sjalv barare eller ndgon nara anhorig?
* Vill jag veta?
* Hur kan jag fa hjalp med mina tankar?
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Idgen framat for perioden 2023-2025 innehaller RCC 1 samverkans prioritering av mil och

aktiviteter inom de tio utvecklingsomriden som regenngen anser att RC(

inriktat it under de kommande dren:

x atalts 1y ol e

s Sammanhillna och effektva va
* Kompetensforsinning

s Kunskapsstyrning

s Patientinformation

* Ledning och siyrning

* Patienter och nirstdende

* [orsknng och mnovation

* Barn och unga,

rdprocesser

Tidig upptéackt

RCC anser att ndig upptickt framjas genom anvandandet av strukturerade metoder for att fanga
upp patienter med dkad nsk for cancer.

RCC har en arbetsgrupp f6r tidig upptiickt av cancer med fokus pa poimiérvirdens arbete.
Gruppen samverkar med andra relevanta intressenter saviil inom RCC som med andra nationella
programomeiden, till exempel nationellt pominvindsrad.

Mal: RCC bidrar till att 6ka andelen cancerfall som upptécks i tidigt stadium.
Insatser £6r att m malet:
o ROC ska sammanstilla evidensbaserad informaton och sprida kunskap om symtom vid
cancer for att ge biittre fonusittningar e tdig uppricke.
Mal: RCC bidrar till en jamlik tillgang till genetisk radgivning, diagnostiska tester och
sammanhallen uppfdljning.
Insatser £6r att nd malet:
s RCC ska via den natonella arbetsgruppen (or cancergenomik samverka med och vam
ridgvande nll myndigheter och RCC:s arbetsgrupper sisom nanonella arbetsgruppen fér
cancerlikemedel och nanonedla arbetsgruppen for drfthe cancer.

— e RCC ska via natonella arbetsgruppen for dcfthy cancer stodia en utveckling av regonala

strukturer fir omhiindertagande av personer med drftlighet for cancersjukdom som
sikerstiller att kontroller och nterventioner sker.

e RCC ska stidja arbetet med nationella riktlinjer for bam med arftlighet for cancer
nllsammans med berdrda natonella arbetsgrupper.

¥, REGIONALT
CANCERCENTRUM
s SYD
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Funderingar pa arftlighet?

e Tala med din vardpersonal

* Kontakta klinisk genetisk enhet eller onkogenetisk mottagning — finns
pa alla universitetssjukhus

77

Genetisk utredning - 1177




Forbattrad diagnostik bidrar till

Information till barare

Skraddarsydd behandling anpassad till den enskilda
individen

Moijligheter till tidig behandling

Forebyggande atgarder for att forhindra sjukdom

-kontrollprogram och annan intervention

Genetisk vagledning liksom uppfoljning av personer med Handiingspian

For ett jamlikt inférande av precisionsmedicin |

arftlighet har en central roll

£ OOWA

Precisionsmedicin - RCC S8 REGIONALT

= CANCERCENTRUM
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Nytt NVP pa G

-Arftliga

tumorrisksyndrom
hos barn och vuxna

Nationellt vardprogram
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TACK!

“What we keep in memory

is ours forever”



