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BILAGA 1 

Handläggning av 
individer inom familjer 
med familjärt melanom 

Bakgrund 

Syfte 
Dokumentet riktar sig till vårdpersonal som möter och handlägger 
melanomfamiljer. Syftet är att: 

• Ge en översikt över kunskapsläget för familjärt melanom. 
• Ge riktlinjer för genetisk utredning och aktuell genetisk testning. 
• Förbättra handläggande, kontroller och screening. 
• Skapa enhetliga rekommendationer för omhändertagande av 

melanomfamiljer. 

Arbetsgrupp 
Detta dokument har utarbetats av Svenska nätverket för familjärt melanom 
(SweFaM), tidigare kallat DNS-gruppen. Nätverket består av representanter 
inom berörda yrkesgrupper (hudläkare, onkologer, kliniska genetiker, 
sjuksköterskor och genetiker) från samtliga sjukvårdsregioner. 

Det har genom åren uppstått vissa regionala skillnader avseende vilka 
specialiteter som ansvarar för utredning, genetisk testning, uppföljning och 
screening av familjära melanom. Därför har SweFaM valt att i detta dokument 
konsekvent rekommendera vad som ska göras utan att specificera vilka 
arbetsgrupper som utför varje moment. 

Förekomst av familjärt melanom i Sverige 
Hudcancer är den snabbast ökande cancerformen i Sverige, där incidensen av 
hudmelanom ökar med drygt 5 % årligen [1]. I Sverige diagnostiseras årligen 
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över 4 000 fall av hudmelanom [1]. Ärftlighet för hudmelanom förekommer 
hos ca 5 % av dessa [2, 3]. Följaktligen diagnostiseras uppskattningsvis cirka 
200 nya hudmelanomfall varje år inom melanomfamiljer. Dessutom blir nära 
biologiska släktingar till melanomfall inom melanomfamiljer ofta aktuella för 
utredning och uppföljning. Således rör det sig årligen om fler individer i 
Sverige som kan beröras av detta vårdprogram. 

Definition av familjärt melanom 
Fram tills 2015, då nya riktlinjer publicerades, var definitionen av en 
melanomfamilj relativt öppen. Det räckte med två biologiska släktingar med 
hudmelanom (invasivt eller in situ) i varje familj, oavsett släktskap. Kliniskt 
atypiska nevi skulle även finnas hos familjemedlemmarna och familjerna 
kallades för DNS-familjer (dysplastiskt nevus syndrom). På senare år har man 
infört mer stringenta kriterier för släktskap hos melanomfallen inom familjerna, 
och man tar inte längre hänsyn till förekomst av kliniskt atypiska eller 
histologiskt bekräftade dysplastiska nevi. Orsaken till detta är att forskning har 
visat att nya melanom oftast ses inom familjer där det finns minst två 
förstagradssläktingar med melanom, oavsett övrigt hudstatus [4]. Nya primära 
melanom ses också oftast hos familjemedlemmar som tidigare har 
diagnostiserats med melanom [4, 5]. Vad gäller DNS-begreppet, så vet man att 
kliniskt atypiska nevi ofta förekommer inom melanomfamiljer, men det har 
visat sig vara svårt att inkludera i definitionen av melanomfamiljer. Dels 
förekommer familjer med flera melanom där man inte ser kliniskt atypiska 
nevi, dels förekommer familjer med kliniskt atypiska nevi men utan association 
med melanom [6, 7]. 

Definition av familjärt melanom (observera att detta inte är samma kriterier 
som används för att avgöra om den genetiska testningen ska erbjudas, se Vilka 
bör erbjudas test för CDKN2A-mutationer eller mutationer i andra gener?): 

1. Familj med melanom (invasiva eller in situ) hos minst två sinsemellan 
förstagradssläktingar* där minst en diagnostiserats före 55 års ålder. 

2. Familj med tre eller fler melanom (invasiva eller in situ) hos två eller tre 
individer i samma släktgren. Fallen ska sinsemellan vara första-*, andra-** 
eller tredjegradssläktingar***.  

3. Individ med tre eller fler primära melanom (invasiva eller in situ) där första 
melanomet diagnostiserats före 55 års ålder (ålderskriterium enbart om inga 
melanom- eller bukspottkörteldiagnoser finns hos släktingar). 

4. Familj med melanom (invasiva eller in situ) i kombination med 
bukspottkörtelcancer (adenokarcinom) (tre eller fler diagnoser krävs) hos 
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individer i samma släktgren. Fallen ska sinsemellan vara första-*, andra-** 
eller tredjegradssläktingar***. 

* Förstagradssläktingar: Biologiska föräldrar, syskon eller barn till indexpersonen. 
** Andragradssläktingar: Biologiska mor- eller farföräldrar, föräldrars syskon, 

syskonbarn och barnbarn till indexpersonen. 
***Tredjegradssläktingar: Biologiska kusiner, mor- eller farföräldrars föräldrar, mor- 

och farföräldrars syskon samt barnbarnsbarn. 

Definitionen av familjärt melanom enligt ovan är anpassad efter svenska 
förhållanden, men i övrigt baserad på rekommendationer från GenoMel 
(Melanoma Genetics Consortium), ett internationellt nätverk av forskare och 
vårdpersonal som arbetar med genetiska och ärftliga faktorer i melanom [8]. In 
situ-melanom är inkluderade i definitionen, dels för att de betraktas som 
premaligna lesioner med hög potential att bli invasiva, dels för att man i dag i 
stor utsträckning diagnostiserar melanom i tidigare stadier. Tidigare diagnos 
tros bero på ökat medvetande om hudcancer i befolkningen och bättre 
diagnostiska hjälpmedel. De senaste 20 åren har vi i Sverige sett en fördubbling 
av incidensen av invasiva melanom, men en fyrfaldig ökning av in situ-
melanom [9]. Även andelen av dem som får fler än ett primärt melanom har 
ökat mycket. På 60-talet var det under 1 % som fick ytterligare melanom inom 
10 år från första diagnosen, men nu är den siffran över 7 % [10] 

En ökad risk för bukspottkörtelcancer förekommer ofta inom 
melanomfamiljer med CDKN2A- mutation, vilket motiverar att 
bukspottkörtelcancer är inkluderad i definitionen. Eftersom det kan finnas 
anamnestiska osäkerheter vad gäller cancerdiagnoser ska diagnoser (melanom/ 
bukspottkörtelcancer) alltid vara verifierade i patologiutlåtandet, eller i 
undantagsfall och i avsaknad av PAD, säkerställt i patientjournalen.  

Kända melanomassocierade mutationer 
Det finns nedärvda mutationer och varianter i kända gener som är associerade 
med ökad risk att insjukna i melanom. Dessa gener brukar indelas i så kallade 
hög- och lågpenetransgener, där penetrans innebär sannolikheten för att en 
individ med en viss genvariant ska insjukna. Bärare av nedärvda mutationer i 
högpenetransgener har hög risk för melanom och ofta även för annan cancer. 
Den högpenetransgen som i dag är bäst kartlagd är CDKN2A (Cyclin-
dependent kinase 2A) som kodar för två olika proteiner (p16 och p14ARF) 
vilka fungerar som cellcykelregulatorer och tumörsuppressorer. I Sverige har 
cirka 10 % av alla familjer med konstaterad melanomärftlighet mutationer i 
CDKN2A, men det finns stora regionala skillnader [5, 11-13]. De flesta 
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svenska bärarna har samma founder-mutation (p.Arg112dup), vilket innebär att 
de är avkomlingar till den individ i vilken mutationen en gång i tiden ägde rum. 
Den högsta frekvensen av familjer identifieras i den sydöstra regionen, vilket 
antyder att den gemensamma anfadern eller anmodern var därifrån [13].  

Hittills har vi i Sverige identifierat CDKN2A-mutationer i närmare 100 
familjer, där antalet kända bärare per familj varierar mellan ett fåtal individer 
och upp till 30–40 familjemedlemmar. Medianålder för första melanomdiagnos 
hos CDKN2A-mutationsbärare är 39 år, vilket är avsevärt lägre än 
medianåldern för melanomdiagnos i den svenska normalbefolkningen [13]. 
Inom de svenska CDKN2A-muterade familjerna har man dock inte haft några 
kända fall av melanom hos barn före tonåren och endast ett fåtal fall i sena 
tonåren. Risken för andra cancertyper verkar framför allt öka efter 30 års ålder 
[11]. 

I svenska studier på melanomfamiljer har man sett en sämre melanom-specifik 
överlevnad i familjer med CDKN2A-mutation [13-15]. Den försämrade 
överlevnaden ses hos patienter med melanom som diagnostiserats innan deras 
familj identifierats och därmed innan patienten kommit in i kontrollprogram 
[16]. Patienter med CDKN2A-mutation som diagnostiseras med melanom efter 
att deras familj identifieras, har däremot inte försämrad överlevnad jämfört 
med icke-muterade. Detta tyder på att den dermatologiska uppföljning som 
erbjuds när familjerna identifieras leder till förbättrad överlevnad. I dag finns 
flera nya onkologiska behandlingsalternativ för patienter med avancerat 
melanom. Publicerade retrospektiva genomgångar har visat att dessa nya 
behandlingar, både immuncheckpointhämmare och BRAF- och MEK-
hämmare, har en bra effekt hos CDKN2A-bärare med spritt melanom [17, 18]. 

Bärare av den svenska CDKN2A-founder-mutationen (och även bärare av 
flera av de andra kända mutationerna i genen) har, utöver melanomrisken, hög 
risk för bukspottkörtelcancer [11, 19-21] och man har även sett en betydande 
riskökning för cancer i lunga, struphuvud, munhåla/svalg, matstrupe och 
magsäck [11, 20, 22-24]. Det har visat sig att det inte bara är CDKN2A-
mutationen som bidrar till ökad cancerrisk. Bärare som har rökt har ytterligare 
ökade risker att insjukna i cancer i luftvägar och övre matsmältningsorgan 
jämfört med bärare som inte har rökt [11, 25]. Vid 80 års ålder har cirka 95 % 
av founder-mutationsbärarna diagnostiserats med någon form av cancer, 75 % 
med melanom och 75 % med andra cancerformer [11]. 

I en tidigare studie av cancerrisker hos bärare av den svenska founder-
mutationen sågs höga risker för bröstcancer [19]. I den senaste svenska studien 
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på cancerrisker hos mutationsbärare sågs endast en mindre (gränssignifikant) 
riskökning för bröstcancer och även en mindre ökning för livmoderhalscancer 
[11].  

Individer tillhörande familjer där CDKN2A-mutation förekommer, men som 
själva inte är bärare, har visat sig ha en viss överrisk för melanom [26]. Jämfört 
med normalbefolkningen är denna riskökning cirka 5-faldig, medan 
mutationsbärare har en mer än 60-faldig riskökning för melanom [5]. Vad som 
orsakar denna riskökning hos icke-bärare är delvis oklart, men exempelvis 
selektionsbias (urvalsfel) tros spela in. Familjerna är inte identifierade 
populationsbaserat utan identifierade just för att det finns många melanomfall 
inom familjerna (där vissa melanom i själva verket är ”sporadiska”). Denna 
selektionsbias kan även leda till att de mutationsbärande familjer som 
identifieras har, jämfört med normalbefolkningen, andra modifierande gener, 
individer med ljusare hudtyper eller delade ogynnsamma solvanor [27], vilket 
ökar melanomrisken både hos mutationsbärare och hos icke-bärare inom 
familjerna. De CDKN2A-bärande familjer som identifieras kan även ha 
varianter i andra gener som ökar melanomrisken [27-29]. 

I Sverige och även i andra länder har det påvisats mutationer i genen BAP1 
(BRCA1 associated protein 1) i familjer med fall av ögonmelanom och 
hudmelanom [30]. Även andra cancertyper som mesoteliom, meningeom och 
njurcancer förekommer oftare i dessa familjer [31]. Även ses ökad förekomst 
av andra hudtumörer, både basalcellscancer (BCC) och så kallade BAP1-
inaktiverade melanomcytära hudtumörer (BIMT) [32]. I Sverige har det hittills 
identifierats ett tiotal familjer med denna typ av mutation [33]. Medan 
hudtumörer (melanom, BCC och BIMT), mesotheliom samt ögonmelanom 
förekommer i majoriteten av familjerna, så har meningiom och njurcellscancer 
inte lika starkt genomslag. BAP1-mutation identifieras i princip inte hos 
familjer med enbart hudmelanom, dvs. utan förekomst av de andra tumörerna 
som är typiska för BAP1 tumörpredispositions-syndromet.   

I familjerna har det förekommit fall av melanom och ögonmelanom hos 
tonåringar. I ett fåtal (huvudsakligen icke-svenska) familjer har mutationer i 
CDK4, POT1, TERT-promotor och MITF1 associerats med ärftligt melanom 
[34-37]. I familjer med mutationer i andra kända tumörsuppressorgener som 
PTEN, BRCA2, RB1 och TP53 kan det även förekomma något ökade risker 
för melanom, men dessa cancersyndrom domineras av andra tumörformer [38-
41]. 
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Det finns även kända så kallade lågpenetransgener som har varianter, single 
nucleotide polymorphisms (SNP), vilka ger en viss riskökning för melanom. 
De flesta kända lågpenetransgenerna är involverade i cellens 
pigmenteringsmekanismer. Exempel på lågpenetransgener är MC1R, ASIP, 
TYR och TYRP1 i vilka SNP som är kopplade till ökad melanomförekomst, 
ofta även associeras med blå/grå/grön ögonfärg, blond/röd hårfärg samt en 
ljusare hudfärg och fräknar [42]. Lägre grad av evidens finns även för en 
koppling mellan melanomförekomst och SNP i gener inom DNA-reparation, 
immunrespons, cellmetabolism och vitamin D-receptor samt förekomst av 
pigmentnevi [43]. En ökning av vissa SNP i t.ex. MC1R (Melanocortin 1 
Receptor) ses inom melanomfamiljer och påverkar melanomrisken hos 
familjemedlemmarna [44]. Eftersom SNP i lågpenetransgener har låg penetrans 
och är relativt vanliga i normalbefolkningen, finns ännu inga kliniska 
rekommendationer för testning av dessa varianter hos individer eller familjer.  

I majoriteten av alla melanomfamiljer identifieras ingen högpenetransmutation. 
I en analys av 154 svenska melanomfamiljer som inte har CDKN2A-
mutationer, sågs ökad risk för melanom och skivepitelcancer i huden, men inte 
ökad risk för annan cancer [5]. Medianåldern för första melanomdiagnos hos 
individer i familjer utan CDKN2A-mutation är cirka 50 år, vilket är tidigare än 
i normalbefolkningen, men cirka 10 år senare än hos fall i familjer med 
CDKN2A-mutation. Familjemedlemmar som själva hade melanom hade en ca 
55-faldig riskökning för att få ytterligare melanom, medan melanomfallens 
förstagradssläktingar som inte haft melanom när familjen identifierades, hade 
jämfört med normalbefolkningen en ca 7-faldig prospektiv risk att få melanom. 
Denna grad av riskökning sågs både i familjer med två melanomfall när 
familjen identifierades och hos familjer med fler melanomfall.  

Den faktor som i svenska melanomfamiljer var starkast kopplad till ökad 
melanomrisk, var förekomst av skivepitelcancer i huden [45]. Skivepitelcancer i 
huden är liksom melanom starkt associerad med hud-, ögon- och hårfärg. Det 
speglas i SNP i pigmentgener. Skivepitelcancer i huden är även associerad med 
kumulativ UV-exponering och förekommer främst i hög (över 70) ålder. samt 
med UV-exponering. Även i melanomfamiljer är skivepitelcancer i huden 
vanligast förekommande i högre åldrar [5]. Det är osäkert om basalcellscancer 
också förekommer i högre utsträckning i melanomfamiljer, men den kliniska 
erfarenheten är att basalcellscancer och skivepitelcancer i huden ofta går hand i 
hand. Eftersom de flesta kända mutationer i högpenetransgener och andra 
tumörsuppressorgener är associerade med ökad risk för andra tumörer är det 
troligt att majoriteten av melanomfamiljerna utan CDKN2A-mutation inte är 
bärare av andra högriskmutationer, utan mera sannolikt att det rör det sig om 
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en ansamling av lågpenetransvarianter och/eller likheter i miljöexponering 
(solvanor) inom familjerna [5, 46]. Det föreligger således ofta en multifaktoriell 
bakomliggande genes, med flera olika lågpenetransvarianter, pigment- och 
nevusfenotyp samt UV-exponeringsmönster. Forskning pågår både i Sverige 
och internationellt för att identifiera ytterligare nedärvda mutationer och SNP 
associerade med ökade risker för melanom. Polygenetisk risk-score, då man 
viktar in flera olika kända lågpenetrans-varianter (SNPs), studeras även som en 
metod för att kunna stratifiera familjemedlemmar för deras risk att få melanom 
[47, 48]. 

Genomgång av svenska melanomfamiljer 2015–2020 
SweFaM genomförde en utvärdering av CDKN2A-testningen i Sverige under 
åren 2015–2020, vilken inkluderade 403 familjer [13]. Specifikt undersöktes 
frekvens av CDKN2A-mutation i familjerna beroende på antal melanom, 
yngsta insjuknandeålder i familjen samt förekomst av bukspottkörtelcancer. 
Målet var även att denna genomgång skulle vara en grund för att se över de 
nationella riktlinjerna för CDKN2A-testning. Nedan sammanställs de 
redovisade resultaten och argument för ändring i rutinerna kring CDKN2A-
testning:  

Familjer med två melanomdiagnoser: Sammanställningen visade att i 
familjer med enbart två diagnoser av melanom (det första diagnostiserat före 
55 års ålder) hos förstagradssläktingar och ingen bukspottkörtelcancer (”rena” 
melanomfamiljer), var mutationsfrekvensen 1 av 113 (0,9 %). Den enda dylika 
mutationsbärande familjen hade två exceptionellt unga fall (båda före 30 års 
ålder). Slutsatsen av denna genomgång var att ”rena” melanomfamiljer med 
enbart två melanomdiagnoser, inte regelmässigt ska testas för CDKN2A, om 
det inte finns andra faktorer, som mycket ungt insjuknande. 

Sporadiska multipla primära melanom: Hos individer med sporadiska 
(icke-familjära) multipla primära melanom identifierades ingen med CDKN2A-
mutation (0 av 30 testade). I en tidigare svensk studie som inkluderade 131 
sporadiska multipla primära melanom var det ett fall (0,8 %) med en mutation, 
vilken inte var den vanliga svenska founder-mutationen [15]. Individer med 
sporadiska multipla primära melanom (utan anamnes på melanom eller 
bukspottkörtelcancer i släkten) bedöms således inte behöva genomgå 
CDKN2A-testning, eftersom risken för mutation bedöms som mycket låg. 

Insjuknandeålder: Tidigare har det inte varit något ålderskriterium för 
melanominsjuknandet om det varit minst tre melanomdiagnoser hos minst två 
familjemedlemmar. I genomgånget material var det 193 dylika ”rena” 
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melanomfamiljer (utan bukspottkörtelcancer) med minst tre melanom. Av 
dessa var det 30 som hade sitt första melanominsjuknande vid 55 års ålder eller 
senare och 163 före 55 års ålder. I familjerna med äldre insjuknande var det 
ingen (0,0 %) med CDKN2A-mutation, medan det i familjerna med yngre 
insjuknande var tio (6,1 %) som hade mutationen. Utifrån detta bedöms det att 
”rena” melanomfamiljer som inte har någon som fått melanom före 55 års 
ålder, i regel inte ska behöva CDKN2A-testas.  

Familjer med enbart bukspottkörtelcancer: I genomgånget material fanns 
det fem familjer som hade CDKN2A-testats för att de hade minst tre fall av 
bukspottkörtelcancer men utan någon melanomdiagnos. Ingen av dessa hade 
CDKN2A-mutation. Slutsatsen är att familjer som har multipla fall av 
bukspottkörtelcancer (men ej melanom) inte primärt ska testas för enbart 
CDKN2A, utan i stället utredas för familjär bukspottkörtelcancer.   

Genomgången av CDKN2A-testningen under åren 2015–2020 visar således att 
viss åtstramning i indikation för genetisk testning är berättigad. Riktlinjerna 
behöver dock beaktas i kombination med andra faktorer, som 
insjuknandeålder, andra cancerdiagnoser, familjens storlek, död i ung ålder och 
tillgänglig information om de biologiska släktingarna. Även om rutinmässig 
CDKN2A-mutationstestning härefter inte längre rekommenderas i familjer 
med enbart två melanomdiagnoser, familjer med sent melanominsjuknande 
eller vid sporadiska multipla primära melanom, så är risken för hudcancer hos 
dessa familjemedlemmar hög, vilket motiverar oförändrad rekommendation 
för dermatologisk uppföljning.   
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Misstanke om familjärt melanom: Familjeutredning initieras (se 
Familjeutredning och pedigree )  
– Upprättande av släktträd 
– Verifiering av tumördiagnoser via PAD 

Familjärt melanom bekräftas om (se Definition av familjärt melanom): 

1. Familj med melanom* hos minst två sinsemellan förstagradssläktingar** 
där minst en diagnostiserats före 55 års ålder. 
2. Familj med tre eller fler melanom hos två eller fler individer i samma 
släktgren. Fallen ska sinsemellan vara första-, andra- eller 
tredjegradssläktingar**. 
3. Individ med tre eller fler primära melanom där första melanomet 
diagnostiserats före 55 års ålder (ålderskriterium enbart om inga melanom- 
eller bukspottkörteldiagnoser finns hos släktingar). 
4. Familj med melanom (invasiva eller in situ) i kombination med 
bukspottkörtelcancer (adenokarcinom) (tre eller fler diagnoser krävs) hos 
individer i samma släktgren. Fallen ska sinsemellan vara första-, andra- eller 
tredjegradssläktingar. 

Indikationer för CDKN2A-test (se Vilka bör erbjudas test för 
CDKN2A-mutationer eller mutationer i andra gener?): 

1. Familjer med tre eller fler melanomdiagnoser hos två eller fler 
individer i samma släktgren, där minst en insjuknat före 55 års 
ålder. Fallen ska sinsemellan vara första-, andra- eller 
tredjegradssläktingar. 
2. Familjer med melanom i kombination med 
bukspottkörtelcancer (adenokarcinom) (tre eller fler diagnoser 
krävs) hos individer i samma släktgren. Fallen ska sinsemellan 
vara första-, andra- eller tredjegradssläktingar. 

Bekräftad CDKN2A-mutation hos 
individ (se Kontroller och screening ): 
– Minst årliga hudkontroller med 
helkropps- och dermatoskopi-
fotografering samt råd om 
hudcancerprevention och 
egenkontroller av huden. 
– Diskussion om 
rökning/rökavvänjning. 
– Screening för bukspottkörtelcancer 
från 40 års ålder eller 10 år före yngsta 
insjuknandet i familjen. 
– Information om möjligheten att testa 
förstagradssläktingar från 18 års ålder. 

Ej CDKN2A-mutation i familjen eller  
melanomfamilj som ej uppfyller  
kriterier för gentest (se 
Melanomfamiljer testade negativt för 
mutation samt familjer som inte 
uppfyller kriterierna för gentest): 

– Hos melanomfall, minst årliga 
hudkontroller med helkropps- och 
dermatoskopi-fotografering samt råd om 
hudcancerprevention och egenkontroller 
av huden. 
– Information om risken för annan 
hudcancer (icke melanom). 
– Bedömning av handläggning av 
förstagradssläktingar. 
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*Melanom i detta flödesschema avser invasiva eller in situ.  
Förstagradssläktingar: Biologiska föräldrar, syskon eller barn till 
indexpersonen. 
Andragradssläktingar: Biologiska mor- eller farföräldrar, föräldrars syskon, 
syskonbarn och barnbarn till indexpersonen. 
Tredjegradssläktingar: Biologiska kusiner, mor- eller farföräldrars föräldrar, 
mor- eller farföräldrars syskon samt barnbarnsbarn till indexpersonen. 

Handläggning av melanomfamiljer 

Familjeutredning och pedigree 
Senast vid ett uppföljningsbesök efter melanomdiagnos ska patienten tillfrågas 
om det finns biologiska släktingar med melanom eller annan cancer.  

Den person som har den första kontakten med vården vid familjeutredning 
kallas proband eller indexperson. Oftast har denna person själv haft melanom. 
I vissa fall kan dock personer som själva inte haft melanom kontakta 
sjukvården med önskemål om utredning av misstänkt melanomärftlighet (t.ex. 
när släktingar som haft melanom är avlidna). Om probanden uppger att det 
finns släktingar som diagnostiserats med melanom och familjen ser ut att falla 
under definitionen för familjärt melanom, bör en familjeutredning erbjudas.  

Många enheter har specialistsjuksköterskor eller genetiska vägledare som gör 
familjeutredningar tillsammans med ansvarig läkare. I samtliga 
sjukvårdsregioner finns även cancergenetiska mottagningar som utreder 
misstanke om ärftlig cancer. I utredningen ingår att probanden kontaktar 
släktingar med misstänkt melanom- eller bukspottkörtelcancerdiagnos, för att 
de ska ge tillstånd till att vården inhämtar journaler och patologirapporter för 
att verifiera diagnoser (se samtyckesblanketten Godkännande att begära in 
journalhandling). Nära släktingar kan ge tillstånd till att journalinformation från 
avlidna anhöriga inhämtas.  

Om utredningen verifierar att det rör sig om familjärt melanom, ska probanden 
erbjudas att träffa vårdpersonal med specialkunskap om melanomärftlighet för 
att upprätta pedigree (släktträd) och diskutera möjligheten till genetisk 
utredning. Släktträd kan ritas för hand men på en del ärftlighetsmottagningar 
används programvara, t.ex. Progeny®.   

Vårdpersonalen får enligt gällande riktlinjer inte kontakta släktingar, utan 
probanden får informera sina släktingar som sedan själva väljer om de vill 
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kontakta vården för möjlighet till kontroller eller genetisk testning (se nedan). 
Om en släkting som vill utredas bor i en annan sjukvårdsregion, ska hen 
hänvisas (t.ex. via ett brev till probanden med uppgifter om aktuell klinik inom 
släktingens hemregion eller genom remiss) till motsvarande enhet i hens 
region. Se avsnittet Kontaktpersoner för respektive regionsjukhus eller 
universitetsklinik, eller www.cancercentrum.se. I avsnittet Familjekodnummer 
finns de orter listade med regionsjukhus och universitetskliniker som för 
närvarande håller i den regionala registreringen av melanomfamiljer. Där syns 
även vilken RCC-region orterna tillhör. Vårdpersonalen kan således utifrån 
denna lista se vilka regionsjukhus eller universitetskliniker de kan vända sig till 
inom sin egen RCC-region. Varje familj får ett unikt familjenummer. 

  

https://protect.checkpoint.com/v2/___http:/www.cancercentrum.se/___.YzJlOnJlZ2lvbnNrYW5lOmM6bzo0NDYwMjZhYWI0MTViY2JkOTY4OTc3MmE4N2JiNjA0Njo2OjFlZjM6YjBlYjk2Y2U4NDU3NDhjMWNkMTc0M2NlMWRjNGY3YWU3MjI3ZDkzODA5MWI1OGJlZDFjNjdkYmE3ZDEzNmZiOTpwOlQ
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Vilka bör erbjudas test för CDKN2A-mutationer eller 
mutationer i andra gener? 
Vid fastställt familjärt melanom bör testning för CDKN2A-mutation 
övervägas, eftersom detta har stor betydelse för uppföljningen av 
familjemedlemmar [5, 49]. 

Genetisk analys bör ske inom ramen för genetisk vägledning, där individer ges 
möjlighet att ta till sig information om risk samt utrymme att fatta egna beslut 
om utredningen och dess konsekvenser för individen och familjen. Detta 
kräver tid för individen och ett psykosocialt förhållningssätt från vårdgivarens 
sida. 

CDKN2A-mutationstest ska främst erbjudas i:  

1. Familjer med tre eller fler melanomdiagnoser (invasiva eller in situ) hos två 
eller fler individer i samma släktgren, där minst en insjuknat före 55 års 
ålder. Fallen ska sinsemellan vara första-, andra- eller tredjegradssläktingar. 

2. Familjer med melanom (invasiva eller in situ) i kombination med 
bukspottkörtelcancer (adenokarcinom) (tre eller fler diagnoser krävs) hos 
individer i samma släktgren. Fallen ska sinsemellan vara första-, andra- eller 
tredjegradssläktingar. 

Riktlinjerna ovan behöver beaktas i kombination med andra faktorer, som 
insjuknandeålder, andra cancerdiagnoser, familjens storlek, död i ung ålder och 
tillgänglig information om de biologiska släktingarna. 

Observera att en del av familjerna uppfyller kriterierna för familjärt melanom 
utan att uppfylla kriterierna för CDKN2A-mutationstest. Detta gäller familjer 
eller individer med enbart två melanom i familjen, eller ingen i familjen som 
fått melanom före 55 års ålder, eller individer med multipla primära melanom 
utan andra släktingar med melanom eller bukspottkörtelcancer (se definition av 
familjärt melanom s. 5). I dessa bedöms risken för nya melanom och även 
annan hudcancer vara stor, medan sannolikheten för CDKN2A-mutation är 
låg. Ökad benägenhet för melanom är i stället ofta relaterad till pigment-
associerade gener, och pigment- och nevusfenotyp i kombination med 
solvanor. Dermatologisk uppföljning är således motiverad hos dessa individer, 
men inte genetiskt test.  

I första hand är det individer som diagnostiserats med melanom eller 
bukspottkörtelcancer, inom ovan definierade familjer, som ska erbjudas 
CDKN2A-mutationsanalys. Om probanden inte har en CDKN2A-mutation, 
kan det övervägas att ytterligare en person med melanomdiagnos inom samma 
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familj erbjuds CDKN2A-mutationsanalys. Detta eftersom så kallade 
fenokopior kan förekomma, d.v.s. att melanomfall förekommer även hos icke-
muterade inom familjer med CDKN2A-mutation. Det kan övervägas att 
använda arkiverat, paraffinbäddat PAD-material från avlidna 
familjemedlemmar för mutationsanalys om inget melanomfall från familjen 
finns att tillgå för blodprovsanalys. Endast i undantagsfall kan en proband som 
själv inte fått melanom testas, t.ex. när släktträdet indikerar att det kan röra sig 
om en familj med CDKN2A-mutation men familjemedlemmar med melanom- 
eller bukspottkörtelcancer diagnoser är avlidna. 

När CDKN2A-mutation identifierats hos en familjemedlem kan dennes 
förstagradssläktingar erbjudas mutationstestning. Bäraren måste dock själv 
informera sina släktingar om denna utredningsmöjlighet. Verifieras CDKN2A-
mutation hos någon förstagradssläkting kan sedan dennes förstagradssläktingar 
tillfrågas o.s.v. Mutationstestning rekommenderas från tidigast 18 års ålder. 

Hos melanomfamiljer där det, förutom hudmelanom, även förekommer flera 
andra fall av cancer kan man överväga testning för andra mutationer. Hos 
familjer med fall av ögon- och hudmelanom, BAP1-inaktiverade melanocytära 
hudtumörer (BIMT), mesoteliom och njurcancer rekommenderas BAP1-
mutationstestning. BIMT-hudförändringar förekommer ibland i sporadisk 
form, dvs. utan att det finns några andra BAP1-tumörer hos affekterad individ 
eller släktingar, och i dylika fall rekommenderas ej germline BAP1-testning.   

Om det framkommer misstanke om andra former av ärftlig cancer vid 
upptagning av familjeanamnes bör remiss till cancergenetisk mottagning 
övervägas. Vissa av de cancergenetiska mottagningarna har implementerat 
paneltestning för familjärt melanom (i likhet med andra familjära 
cancertillstånd), där man för melanom svarar ut för generna CDKN2A, BAP1, 
CDK4, och vissa även för POT-1.    

Melanomfall inom familjer med en slående familjeanamnes (multipla 
melanomfall, annan cancer, ung insjuknandeålder) där ingen CDKN2A-
mutation har påvisats kan bli aktuella för genetisk forskning. Svenska nätverket 
för familjärt melanom bedriver i samarbete med Karolinska Institutet 
forskning för att leta efter andra genetiska orsaker till melanomanhopning i 
familjer, och det är av stort värde för denna forskning att familjer från hela 
landet deltar. Patientinformation, samtyckesblankett och blodprovsremisser 
finns i sist i dokumentet. 

Det ska alltid dokumenteras i patientjournalen på den enhet där en person med 
melanomärftlighet kontrolleras, om hen är bärare eller icke-bärare av en 
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melanomassocierad mutation. Detta är kliniskt viktig information, eftersom 
den kommer att styra det kliniska handläggandet. CDKN2A-mutationstest bör 
i dag betraktas som ett kliniskt prov [5, 49].  

Aktuella familjemedlemmar ska omhändertas av eller remitteras till en klinik 
med onkogenetisk kompetens för testning och utredning (det varierar mellan 
regioner vilken klinik som håller i detta). Vid frågor om handhavandet för 
testning hänvisas till regionala kontaktpersoner, se avsnittet 
Kontaktpersonereller www.cancercentrum.se. Det förekommer regionala 
skillnader avseende vilka specialiteter som ansvarar för utredning, genetisk 
testning, uppföljning och screening av familjära melanom. Därför har SweFaM 
valt att i detta dokument konsekvent rekommendera vad som ska göras utan 
att specificera vilka arbetsgrupper som utför varje moment. 

  

https://protect.checkpoint.com/v2/___http:/www.cancercentrum.se/___.YzJlOnJlZ2lvbnNrYW5lOmM6bzo0NDYwMjZhYWI0MTViY2JkOTY4OTc3MmE4N2JiNjA0Njo2OjFlZjM6YjBlYjk2Y2U4NDU3NDhjMWNkMTc0M2NlMWRjNGY3YWU3MjI3ZDkzODA5MWI1OGJlZDFjNjdkYmE3ZDEzNmZiOTpwOlQ
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Kontroller och screening 

Kontroller och screening hos bärare av mutation i CDKN2A 
I Sverige har vi i dag, utspridda över landet, uppskattningsvis ca 300 levande 
kända bärare av CDKN2A-mutationer. Dessa rekommendationer rör därför 
relativt få individer i varje region. Alla kontroller rekommenderas livet ut eller 
så länge det bedöms vara meningsfullt. 

Nybesök (CDKN2A-mutationsbärare): 

• Vid nybesök bör patienten få en kontaktsjuksköterska. 
• Information ska ges om betydelsen av hudcancerprevention och 

egenkontroller av huden (lista på patientinformation på internet finns längre 
bak i dokumentet). 

• Information ska ges om att tobaksrökning ger kraftigt förhöjd risk hos 
CDKN2A- mutationsbärare att insjukna i annan cancer. Till rökare ska 
rökavvänjningsprogram erbjudas. 

Hudkontroller (CDKN2A-mutationsbärare): 

• Årliga hudkontroller rekommenderas från 18 års ålder. 
• Kontrollerna ska utföras av läkare med kompetens inom dermatoskopi och 

tillgång till digital fotodokumentation. 
• Helkroppsfotografering och, vid behov, dermatoskopifotografering av 

utvalda nevi ska ske senast 6 månader från nybesök och vid behov 
uppdateras [50-52]. 

• Hudkontrollen ska omfatta undersökning av hela hudkostymen med 
dermatoskopisk bedömning av nevi, jämförelse med befintlig 
fotodokumentation och palpation av ärr samt lymfkörtelstationer. 

• Kontinuerlig information om vikten av hälsosamma solvanor, att undvika 
solarier, egenkontroller av huden och tobaksabstinens. 

• Kontaktuppgifter till klinikens kontaktsjuksköterska ges för att underlätta 
ett snabbt omhändertagande om de själva upptäcker misstänkta 
förändringar i huden. 
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Kontroller med inriktning på den ökade risken för annan cancer hos 
CDKN2A-mutationsbärare: 

• Från cirka 30 års ålder rekommenderas årliga läkarbesök/undersökningar 
hos en specialist som har kännedom om riskspektrum som associeras till 
CDKN2A-mutationen. Syftet är att kontinuerligt ge information till bärare 
och förebygga, alternativt tidigare diagnostisera, annan cancer samt 
identifiera eventuella nya bärare i familjen. 

• Rökanamnes och information om vikten av att inte röka. Rökare bör 
erbjudas hjälp med rökavvänjning. 

• Anamnes tas om nytillkomna symtom som smärta, viktnedgång, obehag 
från munhåla eller svalg, symtom från luftvägar eller om de noterat några 
nya fläckar, knölar eller sår som inte läker på huden eller på andra ställen, 
som i munhålan. 

• Översiktlig hudundersökning och onkologisk undersökning med palpation 
av operationsärr och lymfkörtelstationer. 

• Vid symtom från svalg, övre luftvägar, matstrupe och magsäck bör man ha 
en låg tröskel för att remittera till ÖNH-undersökning eller gastroskopi. 

• Kvinnor ska uppmanas att delta i nationell screening för bröst- och 
livmoderhalscancer. 

• Från cirka 40 års ålder (eller 10 år tidigare än åldern för insjuknande hos 
familjens yngsta bukspottkörtelcancerfall) rekommenderas screening för 
bukspottkörtelcancer. Årliga kontroller med MR bukspottkörtel 
rekommenderas. Vid onormala fynd ska patienten alltid diskuteras på en 
multidisciplinär bukspottkörtelkonferens där beslut fattas om fortsatt 
handläggning: exspektans (om inga avvikande fynd kan bekräftas), 
endoskopiskt ultraljud med möjlighet till finnålsbiopsi (om oklara fynd) eller 
direkt operation (om misstanke finns om maligna/premaligna lesioner) [53, 
54]. I en holländsk studie där man utvärderade dylik screening hos 178 
CDKN2A-mutationsbärare som följdes upp i snitt 4,5 år, identifierades 13 
bukspottkörtelcancrar. Resektabiliteten på 74 % och 5-årsöverlevanden på 
24 % i dessa screening-upptäckta cancrar var signifikant bättre än hos 
sporadiska historiska fall där resektabiliteten var 20 % och 5-
årsöverlevnaden 5 % [55]. 

• NIH (National Institute of Health) i USA rekommenderar lågdos DT-
screening på populationsnivå av storrökare, eftersom man sett en tydlig 
överlevnadsvinst i samband med screening [56, 57]. Även ACS (American 
Cancer Society) samt ESR (European Society of Radiology) och ERS 
(European Respiratory Society) rekommenderar screening av storrökare 
(definieras som över 30 paketår vilket motsvarar rökning av ett cigarettpaket 
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om dagen i 30 år). Eftersom CDKN2A-bärare som rökt måste betraktas 
som en speciell riskgrupp, rekommenderas för bärare som rökt åtminstone 
30 paketår, lågdos DT-screening för lungcancer vartannat år. 

Icke-bärare inom CDKN2A-muterade familjer: 

• Personer tillhörande familjer där CDKN2A-mutation förekommer, 
men som själva inte är bärare, behöver inte ingå i riktade 
kontrollprogram (om inte andra riskfaktorer föreligger). De bör 
informeras om att det kan finnas en viss riskökning för melanom 
(dock mycket mindre än hos dem som bär mutationen) och 
uppmanas till hälsosamma solvanor och egenkontroller av huden. 
Otestade förstagradssläktingar till bärare ska erbjudas CDKN2A-
mutationsanalys som styr om de ska ingå i ett kontrollprogram eller 
inte. 

Kontroller och screening hos bärare av mutation i BAP1 
I dag finns det ett fyrtiotal kända individer i Sverige som bär på medfödd 
BAP1-mutation. Dessa individer bör från 18 års ålder (eller enligt individuell 
bedömning) göra årliga hud- och ögonkontroller. Om njurcancer finns i 
familjen (eller om det är känd koppling till njurcancer med den specifik BAP1-
mutationen som bärs), så rekommenderas årliga undersökningar med ultraljud 
av njurarna, från 30 års ålder eller 10 år tidigare än familjens yngsta fall. 
Screening för mesotheliom rekommenderas inte då det inte finns några 
etablerade metoder för tidig diagnostik av mesotheliom. Dessa riktlinjer är i 
linje med internationella rekommendationer om uppföljning av BAP1-bärare 
[58]. Det rekommenderas även att bärare av BAP1-mutation (som CDKN2A-
mutationsbärare) gör årliga läkarbesök/undersökningar hos en specialist som 
har kännedom om riskspektrum som associeras till BAP1-mutationen. Syftet är 
att kontinuerligt ge information till bärare och förebygga, alternativt tidigare 
diagnostisera, annan cancer samt identifiera eventuella nya bärare i familjen.  

Uppföljning av dessa familjer är även värdefull för att öka kännedomen om 
den BAP1-specifika tumörfenotypen och på sikt bättre kunna rikta in 
preventiva åtgärder för denna grupp. 
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Melanomfamiljer testade negativt för mutation samt familjer 
som inte uppfyller kriterierna för gentest  
Individer i familjer som definieras som melanomfamiljer men som inte bär 
känd melanomassocierad högriskmutation (80–90 % av alla melanomfamiljer), 
kontrolleras enligt följande: 

Hudkontroller hos familjemedlemmar som själva fått melanom: 

• Kontrollerna ska utföras av läkare med kompetens inom dermatoskopi och 
tillgång till digital fotodokumentation. 

• Helkroppsfotografering och vid behov dermatoskopifotografering av 
utvalda nevi ska ske inom 6 månader från nybesök och vid behov 
uppdateras [50, 51]. 

• Årliga hudkontroller hos läkare med kompetens inom dermatoskopi och 
tillgång till fotodokumentation, där kontroller rekommenderas livet ut eller 
så länge det bedöms vara meningsfullt. 

• Hudkontrollen ska omfatta undersökning av hela hudkostymen med 
dermatoskopisk bedömning av nevi, jämförelse med befintlig 
fotodokumentation och palpation av ärr samt lymfkörtelstationer. 

• Patienterna bör undersökas för och uppmärksammas på en ökad risk för 
melanom och även för skivepitelcancer i huden. Information ges om vikten 
av hudcancerprevention och egenkontroller av huden (se kapitel 14 i 
vårdprogrammet för malignt melanom). 

Hudkontroller hos ej melanomdrabbade förstagradssläktingar till melanomfall: 

• Första hudkontroller vid 18 års ålder hos läkare med kompetens inom 
dermatoskopi och tillgång till digital fotodokumentation. 

• Vid komplicerat hudstatus (kliniskt atypiska nevi, många vanliga nevi eller 
andra hudförändringar), rekommenderas helkroppsfotografering och vid 
behov dermatoskopi- fotografering av utvalda nevi samt fortsatta årliga 
hudkontroller. Kontroller rekommenderas livet ut eller så länge det bedöms 
vara meningsfullt. 

• Vid avsaknad av komplicerat hudstatus ges råd om hudcancerprevention 
och egenkontroller av huden (se kapitel om egenvård i vårdprogrammet för 
malignt melanom) 
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Forskning 
SweFaM genomför i samarbete med Institutionen för Onkologi-Patologi, 
Karolinska Institutet, ett forskningsprojekt som syftar till att identifiera 
genetiska förändringar hos melanompatienter och medlemmar i familjer med 
ärftligt melanom. Melanomfall inom familjer med en slående familjeanamnes 
(multipla melanomfall, annan cancer, ung insjuknandeålder) där ingen 
CDKN2A-mutation har påvisats, kan bli aktuella för genetisk forskning. 
Patientinformation, samtyckesblankett och blodprovsremiss finns sist i dok 
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Registrering av melanomfamiljer 
Registrering av melanomfamiljer sker i ett kliniskt register i den region där 
familjen identifieras eller följs upp. Följande punkter behöver noteras i 
patientjournalen hos medlemmar av bekräftade melanomfamiljer: 

• Familjekodnummer (se nedan). 
• Biologiska släktingar (specificera släktskap) med melanom eller annan 

cancer (verifierade diagnoser). 
• Mutationstest: vilken gen (CDKN2A/BAP1/annan), när och var testet 

gjordes och om mutation hittats eller inte. 
• Hudtyp och hårfärg, sol- och rökvanor. 
• Andra cancerdiagnoser. 

Familjekodnummer 
Nedan ses de familjekodnummer som för närvarande är i bruk för att 
identifiera melanomfamiljer i de olika regionerna. Detta system har byggts upp 
utifrån de sjukhus där det funnits verksamheter med inriktning på familjära 
melanom. Samtliga RCC-regioner och universitetssjukhus finns representerade, 
men även vissa länssjukhus som självständigt drivit ärftlighetsmottagning för 
malignt melanom.  

Om ej listade sjukhus vill ha ett eget nummer går det bra att kontakta Hildur 
Helgadottir eller Kari Nielsen (se Kontaktpersoner för kontaktuppgifter). 

 

 

Regions- 
nummer 

Regionsjukhus/ 
universitetsklinik 

RCC-region 

001 Umeå Norr 

002 Uppsala Mellansverige 

003 Stockholm Stockholm Gotland 

004 Linköping Sydöst 

005 Örebro Mellansverige 

006 Jönköping Sydöst 

007 Göteborg Väst 
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008 Lund Syd 

009 Malmö Syd 

010 Karlstad Mellansverige 

011 Uddevalla Väst 

012 Kalmar Sydöst 

013 Västervik Sydöst 

014 Skövde Väst 

015 Helsingborg Syd 

 016 Gävle Mellansverige 
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Patientinformation på internet 
Vårdguiden: Allmänt om melanom och egenkontroller av huden 
http://www.1177.se/Tema/Cancer/Cancerformer-och-
fakta/Cancerformer/Hudcancer- malignt-melanom/ 

Strålsäkerhetsmyndigheten: Rekommendationer om solvanor 
https://www.stralsakerhetsmyndigheten.se/omraden/sol-och-solarier/rad-
och-rekommendationer/solrad/  

Cancerfonden: Solskydd och egenkontroller av huden 
http://www.cancerfonden.se/sv/cancer/Forebygga-och-risker/Risker/Solens-
paverkan/ 

Cancerfonden: Allmänt om melanom och annan hudcancer 
http://www.cancerfonden.se/sv/cancer/Cancersjukdomar/Hudcancer/ 

GenoMEL: Patientinformation på engelska till medlemmar av 
melanomfamiljer 
https://genomel.org/info-for-patients/research-in-leeds-2/ 

Patientförening:  
https://melanomforeningen.se/ 

Vårdguiden: Hjälp att sluta röka 
https://www.1177.se/liv--halsa/tobak-och-alkohol/tobak/hjalp-att-sluta-
roka/ 

  

https://protect.checkpoint.com/v2/___http:/www.1177.se/Tema/Cancer/Cancerformer-och-fakta/Cancerformer/Hudcancer-malignt-melanom/___.YzJlOnJlZ2lvbnNrYW5lOmM6bzo0NDYwMjZhYWI0MTViY2JkOTY4OTc3MmE4N2JiNjA0Njo2OjEyN2E6MmZmMzJlOGNmMGI0NjhkZmRjODNjNjVlZGNlYjYwYTk3MDJjMzFjZmUzMTg4MDhlODRmMmVlNjU0ZTAzYTZkZDpwOlQ
https://protect.checkpoint.com/v2/___http:/www.1177.se/Tema/Cancer/Cancerformer-och-fakta/Cancerformer/Hudcancer-malignt-melanom/___.YzJlOnJlZ2lvbnNrYW5lOmM6bzo0NDYwMjZhYWI0MTViY2JkOTY4OTc3MmE4N2JiNjA0Njo2OjEyN2E6MmZmMzJlOGNmMGI0NjhkZmRjODNjNjVlZGNlYjYwYTk3MDJjMzFjZmUzMTg4MDhlODRmMmVlNjU0ZTAzYTZkZDpwOlQ
https://protect.checkpoint.com/v2/___http:/www.1177.se/Tema/Cancer/Cancerformer-och-fakta/Cancerformer/Hudcancer-malignt-melanom/___.YzJlOnJlZ2lvbnNrYW5lOmM6bzo0NDYwMjZhYWI0MTViY2JkOTY4OTc3MmE4N2JiNjA0Njo2OjEyN2E6MmZmMzJlOGNmMGI0NjhkZmRjODNjNjVlZGNlYjYwYTk3MDJjMzFjZmUzMTg4MDhlODRmMmVlNjU0ZTAzYTZkZDpwOlQ
https://www.stralsakerhetsmyndigheten.se/omraden/sol-och-solarier/rad-och-rekommendationer/solrad/
https://www.stralsakerhetsmyndigheten.se/omraden/sol-och-solarier/rad-och-rekommendationer/solrad/
https://protect.checkpoint.com/v2/___http:/www.cancerfonden.se/sv/cancer/Forebygga-och-risker/Risker/Solens-paverkan/___.YzJlOnJlZ2lvbnNrYW5lOmM6bzo0NDYwMjZhYWI0MTViY2JkOTY4OTc3MmE4N2JiNjA0Njo2OjY5MTQ6OWM4M2MzYmNiYmUwYmIyMTg2MDY5OTVmZGYyZWQyNTBkNDJkNDI5MzFkNjNjOTYyZDE3MDUxMGUxNDUyODk5NjpwOlQ
https://protect.checkpoint.com/v2/___http:/www.cancerfonden.se/sv/cancer/Forebygga-och-risker/Risker/Solens-paverkan/___.YzJlOnJlZ2lvbnNrYW5lOmM6bzo0NDYwMjZhYWI0MTViY2JkOTY4OTc3MmE4N2JiNjA0Njo2OjY5MTQ6OWM4M2MzYmNiYmUwYmIyMTg2MDY5OTVmZGYyZWQyNTBkNDJkNDI5MzFkNjNjOTYyZDE3MDUxMGUxNDUyODk5NjpwOlQ
https://protect.checkpoint.com/v2/___http:/www.cancerfonden.se/sv/cancer/Cancersjukdomar/Hudcancer/___.YzJlOnJlZ2lvbnNrYW5lOmM6bzo0NDYwMjZhYWI0MTViY2JkOTY4OTc3MmE4N2JiNjA0Njo2OmYyZTk6YmYxZWYzMDg5NDJhMjVlOWIxNGExNjNjODg1NTNhOWMwMGJiZjJmYTVkOGU2NmU4OGE1ZjdkMDQ2Y2JjYTU0MDpwOlQ
https://genomel.org/info-for-patients/research-in-leeds-2/
https://melanomforeningen.se/
https://protect.checkpoint.com/v2/___https:/www.1177.se/liv--halsa/tobak-och-alkohol/tobak/hjalp-att-sluta-roka/___.YzJlOnJlZ2lvbnNrYW5lOmM6bzo0NDYwMjZhYWI0MTViY2JkOTY4OTc3MmE4N2JiNjA0Njo2OjNmZTI6NDgzOWVhNzhiY2I4MTRjODk3ODY1YTAxMDBhMzQ1OTRhNjVhMjUzMzExZTM0NzZhYzM1YzQ2MGI5MmM3NDYxODpwOlQ
https://protect.checkpoint.com/v2/___https:/www.1177.se/liv--halsa/tobak-och-alkohol/tobak/hjalp-att-sluta-roka/___.YzJlOnJlZ2lvbnNrYW5lOmM6bzo0NDYwMjZhYWI0MTViY2JkOTY4OTc3MmE4N2JiNjA0Njo2OjNmZTI6NDgzOWVhNzhiY2I4MTRjODk3ODY1YTAxMDBhMzQ1OTRhNjVhMjUzMzExZTM0NzZhYzM1YzQ2MGI5MmM3NDYxODpwOlQ
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Kontaktpersoner 

SMSG: SweFaM – regionala kontaktpersoner 
Uppdaterad 240429 

Stockholm Gotlands sjukvårdsregion:  

Hildur Helgadottir, läkare, Medicinsk enhet Huvud-hals-lung- och hudcancer 
och Ärftlig cancermottagning, Karolinska Universitetssjukhuset 
hildur.helgadottir@regionstockholm.se 

Veronica Höiom, genetisk vägledare och genetikforskare, Karolinska 
Universitetssjukhuset/Karolinska Institutet, veronica.hoiom@ki.se 

Lena Westerberg, sjuksköterska, Tema Cancer Karolinska 
Universitetssjukhuset, lena.westerberg@regionstockholm.se 

Jan Lapins, läkare, Medicinsk enhet Gastro, Hud och Reuma, Karolinska 
Universitetssjukhuset, jan.lapins@regionstockholm.se  

Hanna Eriksson, läkare, Medicinsk enhet Huvud-hals-lung- och hudcancer, 
Karolinska Universitetssjukhuset, hanna.eriksson@regionstockholm.se  

Svetlana Bajalica Lagercrantz, läkare, Klinisk Genetik, Karolinska 
Universitetssjukhuset, svetlana.bajalica-lagercrantz@regionstockholm.se 

Maria Fili, läkare, St: Eriks ögonsjukhus, maria.fili@regionstockholm.se 

Norra sjukvårdsregionen:  

Gustav Silander, läkare, Cancergenetiska mottagningen, Universitetssjukhuset i 
Umeå, gustav.silander@regionvasterbotten.se 

Zinaida Bucharbajeva, läkare, Hudkliniken, Universitetssjukhus i Umeå, 
zinaida.bucharbajeva@regionvasterbotten.se 

Frida Idenfors, sjuksköterska, Hudkliniken, Universitetssjukhus i Umeå, 
frida.idenfors@regionvasterbotten.se 

 

 

mailto:hildur.helgadottir@regionstockholm.se
mailto:veronica.hoiom@ki.se
mailto:lena.westerberg@sll.se
mailto:jan.lapins@regionstockholm.se
mailto:hanna.eriksson@regionstockholm.se
mailto:frida.idenfors@regionvasterbotten.se
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Sjukvårdsregion Mellansverige: 
Ylva Naeser, läkare, Onkologkliniken, Akademiska sjukhuset, 
ylva.naeser@akademiska.se  

Katarina Odlind, läkare, Falu lasarett, katarina.odlind@regiondalarna.se 

Cristina Hendre, läkare, Hudmottagningen, Centralsjukhuset i Karlstad, 
cristina.hendre@regionvarmland.se 

Sara Rosengren, sjuksköterska, Hudmottagningen, Hudkliniken, 
Centralsjukhuset i Karlstad. sara.rosengren@regionvarmland.se 

Usra Behjet Mohammad, läkare, Hudmottagningen, Mälarsjukhuset, 
Eskilstuna, Usra.Behjet.Mohammad@regionsormland.se 

Västra sjukvårdsregionen:  

Lisa Lilliedahl, sjuksköterska, Hudkliniken, Skaraborgs sjukhus, Skövde, 
lisa.lilliedahl@vgregion.se 

Helena Eriksson, sjuksköterska, Hudkliniken, Skaraborgs sjukhus Skövde, 
helena.a.eriksson@vgregion.se 

Frida Appelqvist, läkare, Hudkliniken, Sahlgrenska Universitetssjukhuset, 
Göteborg, frida.appelqvist@vgregion.se 

Kristina Malmberg, sjuksköterska, Hudkliniken, Sahlgrenska 
Universitetssjukhuset, Göteborg, kristina.malmberg@vgregion.se 

Theofanis Zagoras, läkare, Klinisk genetik och genomik, Sahlgrenska 
Universitetssjukhuset, Göteborg, theofanis.zagoras@vgregion.se 

Magnus Edegran, läkare, Hud/STD-klin, Uddevalla, 
magnus.edegran@vgregion.se  

Sara Oldberg Wagner, läkare, Hud/STD-klin, Södra Älvsborgs sjukhus, Borås, 
sara.wagner@vgregion.se  

Anna-lena Andersson, sjuksköterska, Hudkliniken Uddevalla, 
anna-lena.k.andersson@vgregion.se 

 

mailto:katarina.odlind@ltdalarna.se
https://protect.checkpoint.com/v2/___http:/regiondalarna.se/___.YzJlOnJlZ2lvbnNrYW5lOmM6bzo0NDYwMjZhYWI0MTViY2JkOTY4OTc3MmE4N2JiNjA0Njo2OmQxOGY6YTczYjZkZDkxODA3Yjc2Njg0YWNkZmNmZjBmMWIwNjc0OGYwYzZmOGM1OWMxODhlYWI3OTA3ODllNmM3NjlmZDpwOlQ
mailto:cristina.hendre@liv.se
https://protect.checkpoint.com/v2/___http:/regionvarmland.se/___.YzJlOnJlZ2lvbnNrYW5lOmM6bzo0NDYwMjZhYWI0MTViY2JkOTY4OTc3MmE4N2JiNjA0Njo2OjA3NzQ6NTFiNzQ5ODdmOGQ3ZWIxZjFlZDk2MzBiMGMxZDVjYTQwNzU4ZjkzODAzN2NlZjU3NWI4MjY1YzYxOTdhNmNkNjpwOlQ
mailto:sara.rosengren@liv.se
https://protect.checkpoint.com/v2/___http:/regionvarmland.se/___.YzJlOnJlZ2lvbnNrYW5lOmM6bzo0NDYwMjZhYWI0MTViY2JkOTY4OTc3MmE4N2JiNjA0Njo2OjA3NzQ6NTFiNzQ5ODdmOGQ3ZWIxZjFlZDk2MzBiMGMxZDVjYTQwNzU4ZjkzODAzN2NlZjU3NWI4MjY1YzYxOTdhNmNkNjpwOlQ
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Sydöstra sjukvårdsregionen: 
Jenny Pettersson, sjuksköterska, Onkologiska kliniken, Ryhov, Jönköping 
jenny.pettersson@rlj.se  

Christina Sköldmark, läkare, Hudkliniken, Länssjukhuset Ryhov, Jönköping 
christina.berndes.skoldmark@rlj.se 

Lise-Lott Göransson, sjuksköterska, Hudkliniken, Länssjukhuset Ryhov, 
Jönköping, lise-lott.goransson@rjl.se 

Maria Walton, sjuksköterska, Onkologiska kliniken, Länssjukhuset Ryhov, 
Jönköping, maria.walton@rlj.se 

Monica Rösliden, genetisk vägledare, Klinisk genetik, Universitetssjukhuset 
Linköping, monica.rosliden@regionostergotland.se 

Anna-Lotta Hallbeck, läkare, Klinisk genetik, Universitetssjukhuset Linköping,  
anna-Lotta.hallbeck@regionostergotland.se 

Södra sjukvårdsregionen: 

Kari Nielsen, läkare, Hudkliniken, Skånes Universitetssjukhus, Lund & 
Helsingborgs Lasarett, kari.nielsen@med.lu.se 

Kristina Karman, läkare, Klinisk genetik, Lund, kristina.karrman@med.lu.se  

Marie Stenmark Askmalm, läkare, Klinisk genetik, Lund, 
marie.stenmarkaskmalm@skane.se 

Teo Helkkula, läkare, Hudkliniken Skånes universitetssjukhus (SUS), Lund, 
teo.helkkula@skane.se 

Bertil Persson, läkare, Hudkliniken Skånes universitetssjukhus (SUS), Lund. 
bertil.k.persson@skane.se 

  

mailto:jenny.pettersson@rlj.se
mailto:christina.berndes.skoldmark@rlj.se
mailto:lise-lott.goransson@rjl.se
mailto:maria.walton@rlj
mailto:kari.nielsen@med.lu.se
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PATIENTINFORMATION ANGÅENDE GENETISK ANALYS AV 
ÄRFTLIGT MELANOM 

Det finns ett stort behov av att öka kunskapen om de genetiska faktorer som har betydelse för hur 
melanomtumörer uppkommer och utvecklas. Genom att förändringar i arvsmassan som orsakar 
melanom blir kända kan man identifiera individer som har en ökad risk att drabbas av melanom på 
ett tidigt stadium. Då skulle man även kunna förebygga sjukdomen på ett effektivare sätt än vad 
som kan göras idag. Ungefär 5–10 % av alla melanomfall tillhör en ärftlig form. Idag är en stor del 
av den genetiska orsaken bakom ärftligt melanom fortfarande okänd. Målet med vår forskning är att 
försöka identifiera de arvsanlag, gener, som är inblandade i utvecklingen av melanom genom att 
studera patienter med melanom samt familjer där flera fall av melanom påvisats. Då Du haft 
melanom/tillhör en melanomfamilj skulle vi vilja fråga Dig om du vill lämna ett blodprov (2 st 10 
ml rör) för att användas i detta forskningsprojekt. Genom att analysera specifika arvsanlag kan man 
göra viktiga förutsägningar om deras funktion. Syftet med projektet är att identifiera de 
förändringar i arvsmassan som ökar risken att få melanom. Analyserna bygger på en jämförelse av 
arvsmassan hos personer som drabbats av melanom och de som inte har det. Därför är även 
familjemedlemmar som inte haft melanom viktiga för studien. 
 
För att kunna genomföra denna studie kommer vi även att upprätta ett dataregister med dina och 
andra deltagares personuppgifter. Ansvarig för registret är Karolinska Institutet, 171 77 
Stockholm och kontaktperson där är Johan Hansson, tfn 08-517 736 40. Ändamålet med 
behandling av personuppgifter är att registrera uppgifter om sjukdomsstatus och släktskap. 
Förutom forskarna som ingår i projektet kommer inga andra kunna se Dina personuppgifter och 
det är helt frivilligt att lämna uppgifter. 
 
Forskningsprojektet syftar endast till att hitta de gener som kan kopplas till cancersjukdom och data 
från analyserna kommer enbart att användas för detta ändamål. Resultatet av analyserna bevaras på 
laboratoriet och kommer inte lämnas ut till utomstående. Resultaten kommer att publiceras i 
vetenskapliga tidskrifter, men på ett sådant sätt att det inte går att identifiera vilka individer som 
deltagit i studien. 
 
Det är helt frivilligt att delta i denna studie. Om Du ger Ditt medgivande, men senare ångrar Dig 
kommer inga analyser att genomföras på Ditt prov. Eventuell behandling och uppföljning kommer 
inte att påverkas av om Du väljer att delta i studien eller inte. 
 
Stockholm 2013-03-26 
 
Johan Hansson Veronica Höiom 
Överläkare, Doc Med. Dr 
Kliniken för Onkologi/Institutionen Institutionen för Onkologi-Patologi 
för Onkologi-Patologi 
 
 

Postadress Telefon E-Mail 

Karolinska Universitetssjukhuset Solna 08-5177 0000 (vx) Johan.Hansson@ki.se 
171 76 STOCKHOLM 08-517 79237 (forskn.sekr) Veronica.Hoiom@ki.se 
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Skriftligt patientmedgivande: 

Projekt: Studier av ärftliga genetiska förändringar av betydelse för risken att utveckla 
melanom genom screening av det humana genomet. 

 

Jag godkänner härmed skriftligen att blodprov får sparas i en biobank och användas för analys 
av arvsmassan i syfte att identifiera gener av betydelse för utveckling av melanom. Jag har 
förstått att mitt deltagande i studien är frivilligt och att jag när som helst kan avbryta fortsatt 
medverkan utan att det påverkar min ev fortsatta vård. 

 
 
 
 
 
 
 
 
 

Ort, datum Namnunderskrift 

 
 
 
 
 

Namnförtydligande 



 

 

 
 
 

GODKÄNNANDE ATT BEGÄRA IN JOURNALHANDLING 

 
 

För den utredning som görs av släkten behöver aktuella journaler rekvireras. 
Endast journaluppgifter på de personer som behandlas i Sverige kan 
rekvireras. Om personer behandlats utomlands behöver de själva/anhörig 
hjälpa till att få fram journalhandlingar. 

 
Enligt sekretesslagen krävs tillstånd för att ta del av patientjournaler. Därför 
behövs ett skriftligt medgivande från den person vars journaluppgifter ska 
inhämtas. 

 
I de fall där patienten är avliden kan tillstånd ges av nära anhörig. 

Vänligen fyll i följande information om vederbörande patient: 

Patient: 

Fullständigt namn: ................................................................................................. 
 

Personnummer: ..................................................................................................... 
 

Uppgift om cancertyp: ........................................................................................... 
 

Diagnosår och sjukhus/klinik: ................................................................................ 
 

Om avliden, år: ...................................................................................................... 
 
 

Jag ger härmed tillstånd att ta del av min/min anhörigs journal och att 
resultatet av utredningen får användas vid genetisk rådgivning i min familj: 

 
 

Fullständigt namn: ................................................................................................. 
 

Namnteckning: ...................................................................................................... 
 

Personnummer: ..................................................................................................... 



 

 

 
 

Department of Oncology-Pathology 
R8:03 

Karolinska University Hospital Solna 

 
 
 

Date 

1/17/2018 

 
 

Forskningsprov för genetisk analys vid ärftligt melanom 

 
Bästa kollega, 

 
Svenska Nätverket för familjärt melanom (SweFaM), i samarbete med Institutionen 
för Onkologi-Patologi, Karolinska Institutet, genomför ett forskningsprojekt som 
syftar till att identifiera genetiska förändringar hos melanompatienter/medlemmar i 
familjer med ärftligt melanom. Projektet är godkänt av Karolinska Institutets 
forskningsetiska kommitté. För denna analys behövs 2st 10 ml EDTA-rör (lila kork) 
venöst helblod (även heparinrör kan användas). Om det endast finns 3 ml rör vore vi 
tacksamma för 4st sådana. 

 
Vi vore mycket tacksamma om Ni kunde ombesörja blodprovstagning från 

 
 
 
 

som kommer att vidtala Er angående lämplig tid för provtagning. 

Provrör sändes i hylsa eller vadderat kuvert med vanlig post till: 

Med. Dr. Veronica Höiom 
Cancercentrum Karolinska, CCK R8:03 
Karolinska Universitetssjukhuset Solna 
171 76 Stockholm 
Tel: 08–517 79237 eller 517 70365 
Kostnader för provtagning och postförsändelse kan debiteras med faktura till 
Karolinska Institutet, Fakturor, Box 23109, 104 35 Stockholm, Referenskod 
ZZK7KARKJU. 
 
Stort tack för hjälpen! 
 

 

Med vänliga hälsningar, 
 
Johan Hansson  

 
 
Veronica Höiom 

 
 
Diana Lindén 
 

 Docent, överläkare Med. Dr.  Sjuksköterska 

 
Postal address Visiting address Telephone Fax  Web 

S-171 76 STOCKHOLM Radiumhemmet +46-8-5177 3640 (direct) +46-8-51776290 ki.se 

Org.number 202100 2973 Karolinska University Hospital Solna +46-8-5177 0000     

  +46-8-5177 0000 (switchb)   

 



 

   

Regionala cancercentrum – regionernas nationella samverkan inom cancervården. 
Med patienter och närstående för hela människan, i dagens och framtidens cancervård. 

www.cancercentrum.se  
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