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"Arbetet som
genetisk vigledare
ar roligt, spinnande
och utmanande”
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eee cancer och arftlighet

Med 6kad kunskap om véra gener f6ljer ibland svara fragestdllningar. En patient som vet

att den har anlag for svar sjukdom kan férsoka férebygga den, men insikten kan ocksé vara
tung att bara. Genetiska védgledare ar tatt knutna till utvecklingen inom precisionsmedicin.
Deras uppgift dr att guida patienter till vdl avviagda beslut, utifrdn informationen i generna.

Har jag ett anlag som Okar risken for cancer eller hjartsjukdom? Finns det hos andra i slak-
ten? Har jag fort det vidare till mina barn? Nér vissa vill ha besked om vad som finns i gener-
na, vill andra helst inte veta nagot alls.

Har beskriver Rebecka Ekstrom, sjukskoterska och genetisk vigledare vid Universitets-

sjukhuset i Link6ping, nagra av de situationer hon stélls infér.

ill klinisk genetik kommer patien-
Tter dir man misstinker att det

finns en genetisk och ofta irftlig
bakgrund till deras cancersjukdom,
hjirt-kirlsjukdom eller syndrom.
De vanligaste cancersjukdomar som ut-
reds pa klinisk genetik dr brost-, ovarial-
cancer, kolo-rektalcancer och om en in-
divid har flera primira maligniteter.

En genetisk utredning kan talang tid,
ibland upp till ett par ar. Vid en sedvan-
ligutredning far patienten borja med att
beskriva sin slikt genom att fylla i ett
sliktunderlag. Uppgifterna om familjen
stricker sig vanligen frin patient till
mor- och farforildrar, deras syskon och
barn. Utifrin underlaget ritar en gene-
tisk vigledare upp ett sliakeerad for ate se
helheten och vilka diagnoser som ir re-
levanta att verifiera. Vidare skickas sam-
tycke f6r uttag av medicinska uppgifter
for de sliktingar som vi dnskar verifiera

AUTOSOMALT DOMINANT NEDARVNING

diagnoser pa. Hir far patienten ta ett
stort ansvar da vardgivaren, av juridiska
skil, inte far ta kontakt med sliktingar,
utan patienten sjilv far vidarebefordra
samtycken till de sliktingar som det be-
ror.

Nir samtycken inkommit borjar detek-
tivarbetet med att fa fram journalkopior
och PAD f6r att se exake vilken diagnos
det ror sigom. Nir alla uppgifter samlats
in rondar den genetiska vigledaren dren-
det med en likare som bedomer om pa-
tienten uppfyller de kriterier som krivs,
enligt de olika virdprogram som finns,
for genetisk utredning,

GARIGENOM SLAKTTRADET

Nu ir det dags att boka patienten for ge-
netisk vigledning. Nir det giller utred-
ningar for irftlig cancersjukdom ér det
oftast en genetisk vigledare som triffar
patienten vid det forsta besdket och ger
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Bild 6ver nedarvningsmonster vid autosomalt dominant nedérvning. Om en individ &r barare
av ett skadat anlag ar det 50 procents risk for varje barn som blir till att det drver det skadade

anlaget.
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genetisk vigledning. Under besoket gar
man igenom sliketridet och informerar
om det som eventuellt gor att man kan
misstinka drftlighet, till exempel lig in-
sjuknandealder, samma cancersjukdom
i flera generationer eller associerade can-
cerformer. Vid exempelvis utredningar
for bréstcancer, tittar man dven pa om
det finns individer med ovarialcancer,
yngre fall av prostatacancer och pankreas-
cancer.

Under besoket gar man igenom olika
begrepp, sdsom gener, mutationer och
arftlighetsmonster. Besoket gar ut pa att
ge patienten information pé en niva som
passar just honom/henne. Detta for att
patienten ska kunna ta ett vil avvigt be-
slut om han/hon 6nskar ga vidare med
en genetisk analys.

Nir analyssvar inkommit dr det ater
dags for rond med likare. Om analysen
pavisar en sjudomsassocierad variantien
gen kommer patienten att bokas till ater-
besok med likare tillsammans med en
genetisk vigledare, for att delges prov-
svar och vad svaret innebir. Efter beso-
ket erbjuds patienten uppfoljande samtal
med den genetiska vigledaren for att se
hur beskedet och informationen har lan-
dat nir det har gitt en tid.

Om analysen inte pavisar nigon for-
dndringi de gener som analyserats bokas
besok till den genetiska vigledaren for
information om provsvar.

SLAKTINGAR ERBJUDS TEST

Vanligtvis dr det samma genetiska vigle-
dare som patienten har kontakt med ge-
nom hela utredningen. Patienter kan
komma till klinisk genetik genom remiss
fran likare eller genom en privat vardbe-
giran som de kan skicka in via 1177.se.
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BRCA1 och BRCA2 ar goda gener som hjalper till att skydda mot cancersjukdom. Om ett anlag ar
skadat far man saledes en kad risk for cancersjukdom, framst brost-, ovarial- och prostatacancer.

Under de samtal som vi har kan

det viickas en del kinslor och en del
patienter ppnar upp sig och delger sadant
som de tycker dr jobbigt, det dr fint att fa det
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fortroendet.

Om man har pavisat en sjukdomsasso-
cierad variant hos en individ kan slik-
tingar erbjudas anlagsbirartest for att se
om iven de ir birare av samma forind-
ring. Detta for att de ska fa tillging till
de kontrollprogram som finns samt m&j-
lighet till eventuell profylaktisk opera-
tion. Dessa personer kommer oftast till
oss genom privat virdbegiran. Om slik-
tingar kan erbjudas anlagsbirartest ir
det samma genetiska vigledare som hal-
ler i dessa utredningar. Dels for att det
skapar en trygghet nir man har god kin-
nedom om slikten, men dven for att un-
derlitta f6r den genetiska vigledaren
som da redan har god kinnedom om
slikten och den utredning som gjorts.

Om sliktingar som 6nskar anlagsba-
rartesta sig inte tillhor den klinik som
Index (startpatienten) utretts pa fir de
soka sig till den genetiska mottagningen
som de tillhor.

Vi har nira samarbete med de andra
klinikerna som finns runt om i landet.
Klinisk genetik finns i Linképing, Lund,
Goéteborg, Jonkoping, Orebro, Stock-
holm, Uppsala och Umea. Om en utred-
ning ir gjord pd en annan klinik och en
slikting soker sig till oss, rekvirerar vi
den utredning som finns. D skickas en
kopia pa sliketridd, analyssvar och den
bedémning som gjorts.

TRYGGT PRATA MED SAMMA PERSON

Arbetet som genetisk vigledare ir roligt,
spinnande och utmanande. Vir vikti-
gaste roll 4r att ge patienten den infor-
mation som behévs for att férstd inne-
bérden av en genetisk utredning. Det
som ar unike dr act man f6ljer patienten
fran starten av utredningen till dess att
patienten far besked om provsvar och se-
dan eventuellt uppféljande samtal. Det
mirks att det ger en trygghet f6r patien-

Brostcancer ar den vanligaste can-
cerformen hos kvinnor. De identi-
fierade bréstcancergenerna BRCA1
och BRCA2 star for 2-5 % av alla
sjukdomsfall.

Det ar rimligt att ange livstidsris-
ken for brostcancer hos kvinnor
vid patogen variant i BRCA1 eller
BRCAZ2 till 50-80 % (Starkt veten-
skapligt underlag ++++). Livstids-
risken for dggstockscancer vid
patogen variant i BRCA1 kan anges
till 30-60 % respektive 10-25 % vid
BRCA2 (Starkt vetenskapligt under-
lag ++++).

Nationellt vardprogram,

brostcancer, RCC

ten att fa prata med samma person ge-
nom hela processen.

Under de samtal som vi har kan det
vickas en del kinslor och en del patien-
ter 6ppnar upp sig och delger saidant som
de tycker ir jobbigt, det 4r fint att f3 det
fortroendet.
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INKOMMANDE REMISSER MED TREND
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Diagram &ver antalet inkomna remisser till klinisk genetik, sektion onkogenetik. Antalet inkomna remisser har 6kat for varje ar.

Det ar inte ovanligt att patienter ur-
siktar sig med att de inte har mer koll pa
sin slake. Det finns ginger som jobbiga
minnen rivs upp, som nar det finns en
konflikt i den nirmsta familjen. D4 ir
det viktigt att lyssna in och bekrifta pa-
tientens kinslor. Jag brukar siga att det
inte 4r ovanligt att man inte har s mycket
kunskap om sin slikt och att det ar helt
okej. Vi far gora det bista med den infor-
mationen vi har.

Det finns iven etiska dilemman. Om
det finns en mutation i slikten som ger
en okad risk f6r till exempel brostcancer
och det ir en forilder som inte vill testa
sig men dottern kinner att hon vill testa
sig. D4 kommer indock dottern att er-
bjudas testning. Detta for att vikten av
att kunna erbjuda ett kontrollprogram
till dottern om hon ir bérare viger tyng-
re dn att forildern inte vill testa sig — ef-
tersom risken for brostcancer ir s pass
hég. Om dottern pévisas vara birare far
forildern automatiskt svar pa att dven
han/hon ir det eftersom mutationer inte
kan hoppa dver generationer. Ett birar-
skap kan vicka mycket kianslor. Att som
ung frisk kvinna f3 information om att
man bir pé ett skadat anlag som mar-
kant okar risken for brost- och ovarial-
cancer ir ett tufft besked att fi. Minga
tankar om hur man ska tinka gillande
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Att mitt i en livskris, ddir man insjuk-
nat i en cancersjukdom, samtidigt fa

besked om att man dr béiirare av en sjukdoms-
associerad variant i en gen kan vara tufft.
Det dir viildigt olika hur patienter hanterar

att de dr bdrare.

profylaktisk mastektomi och salpingo-
oferektomi vicks. S4 som man tinkt att
livet ska bli indras, en del kinner en
press om att de bor skaffa barn tidigare
in vad de tinkt. Hir har vi till uppgift
att méta patienten och forsoka lugna och
reda ut de frigor som finns.

BESKEDET KAN KANNAS TUFFT

Att mitt i en livskris, dir man insjuknat
i en cancersjukdom, samtidigt fa besked
om att man ir birare av en sjukdomsas-
socierad variant i en gen kan vara tufft.
Det ir valdigt olika hur patienter hante-
rar att de ir birare.

Kontrollprogram for brésten hos
kvinnor vid birarskap av sjukdomsasso-
cierad variant i BRCA1 eller BRCA2
startar vid 25 4rs alder. Vi brukar rida
patienter att avvakta anlagsbarartest tills

dedr 24-25 4r. Detta for att det kan vara
jobbigt att veta att man ér birare men att
det ar ling tid kvar tills ett kontrollpro-
gram startar. Det kan dven vara tufft att
fa denna kunskap nir man ir 18 ir.

Vid en profylaktisk operation av brést
och ovarier minskar risken kraftigt for
brést- och ovarialcancer.

Vi pa klinisk genetik far inte ta kon-
takt med sliktingar. Pavisar vi en muta-
tion ligger ansvaret pa patienten att spri-
dainformationen till berérda slikeingar.
En del kinner skam och skuld och vill
inte att nigon ska veta att den dr bérare
av en mutation som kan orsaka cancer-
sjukdom. D4 ir vér roll viktig, att f6r-
soka ta bort skam/skuldstimpeln och
istillet vinda pa det och siga att vi styr
inte Gver vara gener. Att sprida informa-
tionen till sliktingar dr nigot positivt



som ger dem majlighet att testa sig om
de vill, och pé sa sitt hjilpa dem att fa
tillgang till kontrollprogram eller profy-
laktisk operation f6r att undvika sjuk-
dom eller hitta den i ett tidigt skede.

En del forildrar vill inte informera sina
barn for att inte oroa dem. Sjilvklart kan
man kinna en frustration nir man inte
nr fram och patienten inte kommer att
informera sliktingar. Men oftast landar
man i att man gjort det man kan och far
acceptera att beslutet ligger hos patien-
ten.

Patienten far hjilp med att sprida in-
formationen genom ett familjebrev som
beskriver vilken férindring som pavi-
sats, vad den kan orsaka, vilka kontroll-
program som finns samt hur de ska gi
till viga f6r att £ kontake med klinisk

gorande for vilken behandling som ir
den bista, men den ir dven till hjilp for
val av operation. Den behandlingspre-
diktiva delen av en genetisk utredning
okar i take med utvecklingen av riktad
behandling mot till exempel brost- och
ovarialcancer med till exempel parp-
himmare.

En kvinna med bréstcancer som har en
sjukdomsassocierad variant i generna
BRCAI1 eller BRCAZ2 erbjuds mastekto-
mi istillet for sektor-resektion. Patienten
erbjuds dven att mastektomera det friska
bréstet eftersom risken for kontralateral
bréstcancer ir si pass hog. Pé sd sitt kan
4ven en genetisk utredning minska lidan-
de men idven minska kostnader for var-
den. I virt arbete moter vi bade friska,
sjuka och palliativa patienter.

Forskningen gir hela tiden framat
vilket gor att det tillkommer gener som
man kan analysera for. Det innebir att
en del patienter kan erbjudas komplet-
terande analys i ett senare skede.

Det ir ett tacksamt arbete som kinns
viktigt och meningsfulle. Vi har f6rma-
nen att triffa patienter i en lugn miljo
och avsitta ordentligt med tid. Vi erbju-
der dven méjlighet till videobesék och
inforande av videobesok fick en spurt
under pandemin med covid-19.

Vart upptagningsomride dr Sydostra
sjukvardsregionen och videobesok un-
derlitear f6r utomlinspatienter da de
inte behéver resa till Linképing f6r be-
sok. Vid videobesdk kan dven anhorig/
anhoriga delta, antingen pé plats vid pa-
tienten eller via egen link.

genetik.
VIKTIGT OCH MENINGSFULLT

En genetisk utredning kan dven vara be-
handlingsprediktiv da den kan vara av-

NT-radet rekommenderar?

REBECKA EKSTROM, SJUKSKOTERSKA OCH GENETISK VAGLEDARE,
REBECKA.EKSTROM®@REGIONOSTERGOTLAND.SE

JEMPERLI

dostarlimab

En immunterapi for patienter med recidiverande eller avancerad
endometriecancer med dMMR/MSI-H?

Testa dAMMR/MSI-H for att identifiera patienter
som ar lampliga for behandling med JEMPERLI

V¥ Detta lakemedel ar foremal for utokad overvakning.

JEMPERLI (dostarlimab), 10 ml koncentrat till infusionsvétska, I6sning, innehaller 500mg. Rx, EF. ATC-kod:
LO1FF07, Monoklonala antikroppar och antikroppslakemedelskonjugat. Indikationer: JEMPERLI &r indicerat
som monoterapi for behandling av vuxna patienter med recidiverande eller avancerad endometriecancer
med dMMR (deficient mismatch repair) eller hog mikrosatellitinstabilitet (MSI-H) som har progredierat under
eller efter tidigare platinainnehallande behandling. Dosering: Rekommenderad dos som monoterapi & 500
mg dostarlimab var 3:e vecka i 4 cykler foljt av 1000 mg var 6:e vecka i alla efterfoljande cykler. Behandlingen
bor fortsatta tills sjukdomsprogression eller oacceptabel toxicitet uppstar. Behandling med JEMPERLI
ska initieras och Gvervakas av lakare med erfarenhet av cancerbehandling. Varningar och forsiktighet:
Immunrelaterade biverkningar Immunrelaterade biverkningar, som kan vara allvarliga eller dodliga, kan
foérekomma hos patienter som behandlas med antikroppar som blockerar programmerat celldodsprotein-1/

dMMR=deficient mismatch repair; MSI-H=h6g mikrosatellitinstabilitet.

programmerad dod-ligand 1 (PD-1/PD-L1), inklusive dostarlimab. Immunrelaterade biverkningar kan
férekomma i alla organ eller vavnader och upptrader vanligen under behandling med PD1/PDL1-
blockerande antikroppar, men symtomen kan ocksa visa sig efter avslutad behandling Infusionsrelaterade
reaktioner Dostarlimab kan orsaka infusionsrelaterade reaktioner som kan vara allvarliga
(se avsnitt Biverkningar). Vid allvarliga (grad 3) eller livshotande (grad 4) infusionsrelaterade reaktioner
ska infusionen avbrytas och behandlingen séttas ut permanent. For fullstandig forskrivarinformation och
pris, se www.fass.se. Datum for 6versyn av produktresumén 2022-12-15. GSK AB, Box 516, 169 29 Solna,
telefon: 08-638 93 00, se.gsk.com. Om du vill rapportera en biverkning pa nagot av vara ldkemedel eller
vacciner sé kan du kontakta oss pa féljande s&tt: Webformular: se.gsk.com/biverkning. Telefon: 08-638 93
00 (be om att bli kopplad till Biverkningsenheten).
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