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Arftlig gynekologisk cancer —

ovarialcancer, endometriecancer

Detta dokument ar godkant av regionala ovarialvardprogramgruppen samt dr
Eva Blank, dverlikare Kvinnokliniken NAL.

Revidering i denna version

Mindre sprakliga dndringar samt dndrad handldggning vid Lynch
syndrom.
Uppdaterade referenser.

Syfte

Riktlinjer for handlaggning av sakerstalld och misstankt arftlig gynekologisk
cancer.

Syftet med detta PM ar att definiera vilka patienter med misstankt arftlig
gynekologisk cancer som bor erbjudas radgivning pa gynekologisk mottagning
och av vem; vilka patienter som ar aktuella for profylaktisk kirurgi, vilka patienter
som bor hanvisas till Cancergenetisk mottagning och darigenom definiera
patientgruppen dar indikation for uppfoljning saknas.

e Bakgrund

e Indikation for radgivning/ kontroll hos onkologiskt inriktad gynekolog
e Indikation for remiss till Cancergenetisk mottagning

e Patientgruppen dar indikation for besék/ uppfoljning saknas

Bakgrund

Cirka 15 — 20 % av alla fall av ovarialcancer ar arftliga. Majoriteten, 65 — 85 % kan
héarledas till BRCA1- och BRCA2-generna, medan patogena varianter i andra
gener orsakar 10 — 15 % av all arftlig ovarialcancer. Déribland finns mutationer i
DNA-reparationsgener (sa kallade MMR-gener) associerade med Lynch syndrom.
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BRCA1- OCH BRCA2-MUTATION

Livstidsrisken for ovarialcancer vid patogen variant i BRCA1 kan anges till 30 — 60
% och for BRCA2 10 — 25 %, jamfort med strax under 2 % i den svenska
befolkningen. Insjuknandealdern for ovarialcancer hos BRCA-barare ar i
genomsnitt hogre an for brostcancer. For BRCA1 ses en genomsnittlig
insjuknandealder mellan 40 och 60 ar, och for BRCA2 mellan 50 och 70 ar.

LYNCH SYNDROM

For kvinnor med Lynch syndrom ar livstidsrisken for livmoderkroppscancer
40 - 60 % och kolorektal cancer 30 — 70 %. Syndromet ar ocksa kopplat till
ovarialcancer med en risk pa 10 - 15 %.

Medelalder vid insjuknande i livmoderkroppscancer hos mutationsbarare ar
49 ar och ovarialcancer 42 ar.

Syndromet orsakar 2 — 4 % av all kolorektalcancer och cirka 3 % av all
livmoderkroppscancer.

Indikation for bedomning/uppfoéljning hos
gynekolog med onkologisk inriktning och
erfarenhet

Kvinna dar cancergenetisk utredning gjorts och som talar for att arftlighet
foreligger.

BRCA1- OCH BRCA2 - MUTATION

BRCA-barare bor erbjudas en regelbunden, individuellt anpassad kontakt med
gynekolog som kan ge information om riskreducerande salpingooforektomi och
andra aktuella gynekologiska fragestallningar. Det ar lampligt att denna kontakt
initieras vid cirka 30 ars alder om inte specifika skal anges pa remiss fran
cancergenetisk enhet. Det saknas evidens for att regelbundna kontroller med
ultraljud och CA 125 minskar dédligheten i ovarialcancer hos mutationsbarare. |
forsta hand rekommenderas darfor profylaktisk bilateral salpingooforektomi
(SOEB). Fram tills beslut om profylaktisk kirurgi fattats rekommenderas arligen

e Gynekologisk undersdkning inkluderande vaginalt ultraljud. Daremot inte
CA 125.
e Stillningstagande till profylaktiskt p-piller och/ eller kirurgi (SOEB).

Profylaktisk SOEB minskar den relativa risken att insjukna i ovarialcancer med 80
% och rekommenderas for kvinnliga BRCA1- och BRCA2- barare efter avslutade
reproduktion, for BRCA1-barare vid ca 35 — 40 ars alder, for BRCA2-barare vid
cirka 45 — 50 ars alder. Patienten bor informeras om att det finns en cirka 5 % risk
for ockult cancer upptéackt vid SOEB. Dessutom kvarstar en liten risk for primar
peritoneal cancer dven efter profylaktisk kirurgi.

Vid profylaktisk kirurgi ar det av storsta vikt att dggledarna tas bort eftersom
dessa oftast ar ursprunget for tumorutveckling. Det bor framga av PAD-remissen
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till patologen att operationen ar profylaktisk och att patienten ar BRCA-barare.
En noggrann undersdkning av hela tuban ska géras. Att samtidigt med
profylaktisk SOEB Overvaga hysterektomi kan goras i enskilda fall vid
tillaggsindikation, men bor inte ske rutinmassigt.

Efter riskreducerande SOEB bér MHT erbjudas upp till cirka 50 ars alder om det
inte foreligger tidigare brostcancerdiagnos. Patienter som genomgatt
riskreducerande SOEB efter tidigare 6strogenreceptorpositiv brostcancerdiagnos
bor inte erbjudas MHT. Kunskapslaget avseende MHT ar oklart efter behandling
av Ostrogenreceptornegativ brdstcancer.

Patienter med arftlig riskokning for ovarialcancer har en pataglig skyddseffekt av
kombinerade p-piller och boér erbjudas detta om de inte genomgatt profylaktisk
kirurgi.

Da profylaktisk kirurgi utforts saknas indikation for fortsatta kontroller.

Finns ingen arftlighet belagd efter cancergenetisk utredning saknas alltsa
indikation for profylaktisk kirurgi.

LYNCH SYNDROM

Postmenopausala mutationsbarare samt premenopausala som avslutat
familjebildning, eller senast runt 40 ar, rekommenderas profylaktisk kirurgi med
hysterektomi och salpingooforektomi bilateralt. Innan dess rekommenderas
arliga gynekologiska undersékningar, med start runt 35 ars alder.

e Gynekologisk undersokning inkluderande vaginalt ultraljud med
beddmning av saval endometriets som ovariernas utseende

e Vid avvikande endometrie eller blodningsstorning tas endometriebiopsi

e Remitteras dven for regelbundna kolposkopier (vartannat ar)

Koloskopi har visats vara kostnadseffektiv och 6ka den férvantade éverlevnaden
medan evidens for gynekologiska kontroller saknas.

Vid Lynch syndrom rekommenderas MHT efter profylaktisk SOEB och
hysterektomi upp till cirka 50 ars alder.

Vad galler minskad risk for ovarialcancer hos patienter med Lynch syndrom i
samband med p-piller sa ar detta oklart, men en skyddande effekt ar sannolik.

Da profylaktisk kirurgi utforts saknas indikation for fortsatta kontroller.

Indikation for remiss till Cancergenetisk
mottagning

Personer som inte faller in under nedanstaende har alltid maojlighet att sjalva
vanda sig till Cancergenetisk mottagning.
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Foljande faktorer talar for arftlighet av ovarialcancer och/ eller Lynch syndrom
och bor darmed erbjudas remiss till Cancergenetisk mottagning

e Fall av ovarialcancer vid lag alder (<50 ar)

e Flera fall av ovarialcancer i familjen

e Brost- och ovarialcancer hos samma individ

e Fall av brostcancer vid lag alder (<40 ar)

e Bilateral brostcancer

e Fall av bréstcancer hos en man

e Flera fall av koloncancer eller endometriecancer (har ska Lynch syndrom
misstdnkas)

e Ett fall av kolorektal cancer <50 ars alder

e Ett fall avendometriecancer <50 ars alder

e Tva eller flera fall av kolorektal cancer

e Synkron tumor associerad med arftlig kolorektal cancer (framst kolon,
rektum, endometrium, ovarier, tunntarm, ventrikel, dvre urinvagar eller
hjarntumor)

Information om bararskap av genetisk mutation i en slakt ska [amnas av
patienten sjalv till anhoriga, aldrig av varden. Daremot kan vi efter denna
information erbjuda anhoriga remiss for utredning.

Patientgruppen dar indikation for besok/
uppféljning saknas

e Individer som vid genetisk utredning inte visar sig vara barare av den i
slakten pavisade mutationen.

e Individer som inte genomgatt genetisk utredning/vardering.

e Generell oro for cancer/6nskemal om screening.

Denna rutin baseras pa foljande

Nationellt vdrdprogram om Aggstockscancer med epitelial histologi (2023)
Nationellt vardprogram om Livmoderkroppscancer (2024)
Nationellt vardprogram Tjock- och dndtarmscancer (2025)
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