OBS! Utskriven version kan vara ogiltig. Verifiera innehallet.

Rutin
Galler for: Verksamhet Gynekologi och reproduktionsmedicin Giltig fran: 2026-02-18
Innehallsansvar: Linus Berggren, (linbe17), Overlikare Giltig till:  2028-02-18

Granskad av: Charlotte Palmquvist, (chapa4), Sektionschef
Godkand av: Pernilla Dahm Kahler, (perda5), Verksamhetschef

Handlaggning av patienter med arftlig

risk for gynekologisk cancer

Revideringar i denna version
2026-01-29 andrad titel och omarbetad i sin helhet.

Syfte

Att klargora handlaggning av patienter med:

1. Mutation i BRCA1 och BRCA2

2. Lynchs syndrom

3. Andra arftliga mutationer: BRIP1, PALB2, RAD51C och
RAD51D

Bakgrund
BRCA 1 och 2

Livstidsrisken for ovarialcancer i den svenska befolkningen &r strax
under 2%. FOr patienter med mutation i BRCAL ar livstidsrisken i stéllet
30-60 % och for BRCA2 10-25 %.

Profylaktisk SOEB ar den enda atgard som hitintills visat
overlevnadsvinst. Av denna anledning rekommenderas SOEB for
kvinnliga BRCAL1- och BRCA2-barare efter avslutad reproduktion. For
BRCAU1-bdrare vid cirka 3540 ars alder och for BRCA2-bérare vid cirka
40-50 ars alder. Patienten bor informeras om att det kvarstar en 2-5 %
risk for primar peritonealcancer efter profylaktisk kirurgi.

Trots avsaknad av evidens bor dessa patienter erbjudas arliga
gynekologiska kontroller fran 30 ars alder for information om
riskreducerande salpingooforektomi och andra aktuella gynekologiska
fragestallningar.
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Vid profylaktisk kirurgi bor det anges pa PAD-remissen att patienten har
BRCAL/2-mutation sa att allt material fran tuba och ovarium baddas till
den mikroskopiska undersokningen.

Kvinnor med arftlig riskokning for ovarialcancer pa grund av BRCA1-
eller BRCA2-mutationer har en pataglig skyddseffekt av kombinerade p-
piller och bor erbjudas detta ifall de inte 6nskar profylaktisk kirurgi.

Lynchs syndrom

Vid Lynchs syndrom ar livstidsrisken for kolorektal cancer ar 30—70 %,
for endometriecancer ar 40-60 % samt for ovarialcancer 10-15 %.
Medelaldern for att insjukna i endometriecancer hos mutationsbéarare ar
49 ar. Tumarer i andra organ sasom magsack, bukspottkértel, urinvégar,
tunntarm och hjarna ar ocksa associerade med syndromet.

Vid faststéllt Lynchs syndrom rekommenderas ur gynekologiskt
hanseende arliga gynekologiska undersokningar fran 35 ars alder. Vid
kontrollerna efterhors blédningsmonster. Undersokningen skall inkludera
transvaginalt ultraljud (fér beddmning av endometrietjocklek) och i
forekommande fall endometriebiopsi. Evidens for de gynekologiska
kontrollerna saknas.

Profylaktisk hysterektomi och BSOE rekommenderas postmenopausala
mutationsbérare samt premenopausala mutationsbérare som avslutat
familjebildning eller senast runt 40 ars alder.

Det ar oklart huruvida kvinnor med Lynchs syndrom har en skyddseffekt
av kombinerade p-piller men sannolikt ar det sa.

Ovriga gener vid arftlig ovarialcancer: BRIP1, PALB2, RAD51C och
RAD51D

Den genetiska screeningen gors idag pa en panel av gener och ibland
hittas kliniskt relevanta mutationer i andra gener &h BRCA1/2 och
Lynch. Da risken for dggstockscancer vid patogen variant i BRIP1,
PALB2, RAD51C och RAD51D ér liten fore 50 ars alder sa
rekommenderas inte nagra gynekologiska kontroller. Livstidsrisken for
ovarialcancer vid dessa mutationer ligger mellan 5-15%. I enlighet med
resonemanget ovan sa rekommenderas en individuellt anpassad kontakt
med gynekolog som kan ge information om riskreducerande
salpingooforektomi fran 50 ars alder.
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Rubrik: Handlaggning av patienter med arftlig risk for gynekologisk cancer

Utforande

Handlaggning pa kvinnokliniken av patienter

med arftlig risk for gynekologisk cancer

Pa cancergenetiska mottagningen har patienten traffat sjukskoterska eller
lakare for information och genetisk testning. De patienter som &r positiva
erbjuds remiss till kvinnokliniken och i forekommande fall till andra
kliniker t.ex. brost- eller kirurgmottagning. Efter remiss fran
cancergenetiska mottagningen kallas patienten till var gynekologiska
mottagning och bor dér tréffa en specialist.

Ge rad om profylaktisk kirurgi och andra riskminskande atgarder.
Det saknas evidens for att regelbundna kontroller med ultraljud
och CA 125 minskar dodligheten hos mutationsbarare med
BRCA1/2 samt patienter med Lynchs syndrom. | forsta hand
rekommenderas darfor profylaktisk Kirurgi efter avslutat
barnafodande eller fran ca 35-40 ars alder (BRCA1 och Lynch
syndrom) och 40-50 ars alder (BRCAZ2).

En gynekologisk undersékning genomfors.

Vill patienten opereras anmals hon for detta med normal prioritet
och informeras om mojlighet till MHT fram till férvantad
menopaus. Premenopausala kvinnor med kvarvarande livmoder
skall &ven ha gestagenskydd. Hormonspiral ar ett bra alternativ,
da det ger blédningsfrihet och en Iag dos hormon i blodbanan.
Patienter med egen brostcancer skall ej erhalla MHT. Om det var
en hormonreceptornegativ brostcancer kan frageremiss stallas till
brdstonkolog.

Plan for MHT skall vara klar senast vid inskrivning infor kirurgi.
Informera 6versiktligt om mojligheten till PGT till patienter med
mutation i BRCAL1/2 eller MLH1, MSH2 (Lynch syndrom) dvs
gener dar mutation ger hdg cancerrisk, och som &nnu ej avslutat
sin reproduktion. Viktigt att informationen ges neutralt och inte
framstar som en rekommendation

Om patienten dnskar avvakta med operation ges information om
mojlighet till kombinerade p-piller for ovarialskyddande effekt.
Hon erbjuds ocksa en remiss till oppenvardsgynekolog for arliga
kontroller. Dessa kontroller startas fran 30 ars alder vid BRCA1/2
och 35 ars alder vid Lynch syndrom.

Rekommendationen &r att hon da aterremitteras alternativt hor av
sig sjalv vid lamplig tidpunkt for att pa nytt diskutera operation.
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e Patienter som tidigare varit pa ett forsta besok pa kvinnokliniken
och sedan kontrollerats inom Gppenvarden kan sattas upp direkt
till inskrivning och operation utan féregaende mottagningsbesok.

Ansvar

Galler for all personal inom VO kvinnosjukvard/omrade 1/SU. Ansvar
for spridning och implementering har VC/VOL. Verksamhetschefen
ansvarar for att rutinen finns och foljer gallande forfattningar och lagar.

Uppfoljning, utvardering och revision
Verksamhetschef ansvarar for uppféljning av innehallet i rutinen.
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