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BILAGA 1

Handlaggning av
individer inom familjer

med familjart melanom

Bakgrund

Syfte

Dokumentet riktar sig till vardpersonal som méter och handlagger

melanomfamiljer. Syftet ar att:

e Ge en o6versikt 6ver kunskapslaget for familjart melanom.
¢ Ge riktlinjer f6r genetisk utredning och aktuell genetisk testning.
e [orbittra handldggande, kontroller och screening.

e Skapa enhetliga rekommendationer f6r omhindertagande av

melanomfamiljer.

Arbetsgrupp

Detta dokument har utarbetats av Svenska nitverket f6r familjart melanom
(SweFFaM), tidigare kallat DNS-gruppen. Nitverket bestir av representanter
inom berérda yrkesgrupper (hudlidkare, onkologer, kliniska genetiker,

sjukskoterskor och genetiker) fran samtliga sjukvardsregioner.

Det har genom aren uppstitt vissa regionala skillnader avseende vilka
specialiteter som ansvarar for utredning, genetisk testning, uppfoljning och
screening av familjara melanom. Dirfor har SwelFaM valt att 1 detta dokument
konsekvent rekommendera vad som ska gbras utan att specificera vilka

arbetsgrupper som utfér varje moment.

Forekomst av familjart melanom i Sverige

Hudcancer dr den snabbast 6kande cancerformen i Sverige, dir incidensen av

hudmelanom 6kar med drygt 5 % érligen [1]. Nyligen har det dock observerats
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en minskad incidens av melanom hos yngre vuxna (under 50 ar) [2], vilket har
relevans hir dd familjart melanom ér kopplat till yngre insjuknandealder.

I Sverige diagnostiseras arligen éver 6 000 fall av hudmelanom [1]. Arftlighet
t6r hudmelanom férekommer hos ca 5% av dessa [3, 4]. Foljaktligen
diagnostiseras uppskattningsvis cirka 200 nya hudmelanomfall varje ar inom
melanomfamiljer. Dessutom blir nira biologiska sliktingar till melanomfall
inom melanomfamiljer ofta aktuella f6r utredning och uppfoljning. Saledes ror
det sig arligen om fler individer i Sverige som kan berdras av detta

vardprogram.

Definition av familjart melanom

Fram tills 2015, da nya riktlinjer publicerades, var definitionen av en
melanomfamilj relativt ppen. Det rickte med tva biologiska slaktingar med
hudmelanom (invasivt eller in situ) i varje familj, oavsett sliktskap. Kliniskt
atypiska nevi skulle dven finnas hos familjemedlemmarna och familjerna
kallades f6r DNS-familjer (dysplastiskt nevus syndrom). Pa senare ar har man
infort mer stringenta kriterier for slaktskap hos melanomfallen inom familjerna,
och man tar inte langre hinsyn till férekomst av kliniskt atypiska eller
histologiskt bekriftade dysplastiska nevi. Orsaken till detta ér att forskning har
visat att nya melanom oftast ses inom familjer dér det finns minst tva
forstagradssliktingar med melanom, oavsett 6vrigt hudstatus [5]. Nya primira
melanom ses ocksad oftast hos familjemedlemmar som tidigare har
diagnostiserats med melanom [5, 6]. Vad giller DNS-begreppet, sa vet man att
kliniskt atypiska nevi ofta forekommer inom melanomfamiljer, men det har
visat sig vara svart att inkludera i definitionen av melanomfamiljer. Dels
torekommer familjer med flera melanom dir man inte ser kliniskt atypiska
nevi, dels férekommer familjer med kliniskt atypiska nevi men utan association

med melanom [7, 8].

Definition av familjart melanom (observera att detta inte 4r samma kriterier
som anvands for att avgora om den genetiska testningen ska erbjudas, se Vilka

boér erbjudas test f6r CDKN2A-mutationer eller mutationer i andra gener?):

1. Familj med melanom (invasiva eller in situ) hos minst tva sinsemellan
forstagradsslaktingar* dar minst en diagnostiserats fore 55 érs dlder.

2. Familj med tre eller fler melanom (invasiva eller in situ) hos tva eller tre
individer i samma slidktgren. Fallen ska sinsemellan vara forsta-*, andra-**
eller tredjegradsslaktingar***,

3. Individ med tre eller fler primira melanom (invasiva eller in situ) dér forsta
melanomet diagnostiserats fore 55 ars alder (alderskriterium enbart om inga

melanom- eller bukspottkorteldiagnoser finns hos sliktingar).
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4. Familj med melanom (invasiva eller in situ) i kombination med
bukspottkortelcancer (adenokarcinom) (tre eller fler diagnoser krivs) hos
individer i samma slidktgren. Fallen ska sinsemellan vara forsta-*, andra-**

eller tredjegradsslaktingar***,

* Forstagradssliktingar: Biologiska forildrar, syskon eller barn till indexpersonen.

** Andragradssliktingar: Biologiska mor- eller farforildrar, forildrars syskon,
syskonbarn och barnbarn till indexpersonen.

***Tredjegradssliktingar: Biologiska kusiner, mor- eller farforildrars fordldrar, mor-

och farforéldrars syskon samt barnbarnsbarn.

Definitionen av familjart melanom enligt ovan dr anpassad efter svenska
forhallanden, men i 6vrigt baserad pa rekommendationer fran GenoMel
(Melanoma Genetics Consortium), ett internationellt natverk av forskare och
vardpersonal som arbetar med genetiska och érftliga faktorer 1 melanom [9].
In situ-melanom 4r inkluderade i definitionen, dels for att de betraktas som
premaligna lesioner med hég potential att bli invasiva, dels for att man i dag i
stor utstrickning diagnostiserar melanom i tidigare stadier. Tidigare diagnos
tros bero pa 6kat medvetande om hudcancer i befolkningen och bittre
diagnostiska hjilpmedel. De senaste 20 aren har vi i Sverige sett mer dn en
férdubbling av incidensen av invasiva melanom, men en sjufaldig 6kning av in
situ-melanom [10]. Aven andelen av dem som fr fler 4n ett primirt melanom
har 6kat mycket. Pa 60-talet var det under 1 % som fick ytterligare melanom

inom 10 ar fran forsta diagnosen, men nu ar den siffran 6ver 7 % [11].

En 6kad risk for bukspottkortelcancer forekommer ofta inom
melanomfamiljer med CDKN2A- mutation, vilket motiverar att
bukspottkortelcancer dr inkluderad 1 definitionen. Eftersom det kan finnas
anamnestiska osidkerheter vad giller cancerdiagnoser ska diagnoser (melanom/
bukspottkortelcancer) alltid vara verifierade i patologiutlatandet, eller i

undantagsfall och i avsaknad av PAD, sikerstillt i patientjournalen.

Kanda melanomassocierade mutationer

Det finns nedirvda mutationer och varianter i kinda gener som ar associerade
med Okad risk att insjukna i melanom. Dessa gener brukar indelas i sa kallade
hoég- och lagpenetransgener, dir penetrans innebar sannolikheten for att en
individ med en viss genvariant ska insjukna. Birare av neddrvda mutationer i
hogpenetransgener har hog risk for melanom och ofta dven for annan cancer.
Den hogpenetransgen som i dag dr bist kartlagd dr CDKN2A (Cyclin-
dependent kinase 2A) som kodar for tva olika proteiner (p16 och p14ARF)

vilka fungerar som cellcykelregulatorer och tumérsuppressorer. I Sverige har
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cirka 10 % av alla familjer med konstaterad melanomarftlighet mutationer i
CDKN2A, men det finns stora regionala skillnader [6, 12-14]. De flesta
svenska birarna har samma founder-mutation (p.Argl12dup), vilket innebir att
de dr avkomlingar till den individ i vilken mutationen en gang i tiden dgde rum.
Den hogsta frekvensen av familjer identifieras i den sydostra regionen, vilket

antyder att den gemensamma anfadern eller anmodern var darifran [14].

Hittills har vi i Sverige identifierat CDKN2A-mutationer i 6ver 100 familjer,
dir antalet kiinda bérare per familj varierar mellan ett fatal individer och upp till
30—40 familjemedlemmar. Medianalder for forsta melanomdiagnos hos
CDKN2A-mutationsbirare dr 39 ar, vilket dr avsevirt ligre in medianaldern
for melanomdiagnos 1 den svenska normalbefolkningen [14]. Inom de svenska
CDKN2A-muterade familjerna har man dock inte haft nagra kinda fall av
melanom hos barn fore tonaren och endast ett fatal fall i sena tondren. Risken

for andra cancertyper verkar framfor allt 6ka efter 30 érs alder [12].

I svenska studier pa melanomfamiljer har man sett en simre melanom-specifik
overlevnad i familjer med CDKN2A-mutation [14-16]. Den férsimrade
overlevnaden ses hos patienter med melanom som diagnostiserats innan deras
familj identifierats och ddrmed innan patienten kommit in i kontrollprogram
[17]. Patienter med CDKN2A-mutation som diagnostiseras med melanom efer
att deras familj identifieras, har diremot inte férsimrad 6verlevnad jamfort
med icke-muterade. Detta tyder pa att den dermatologiska uppfoljning som
erbjuds nir familjerna identifieras leder till forbittrad 6verlevnad. I dag finns
flera nya onkologiska behandlingsalternativ for patienter med avancerat
melanom. Publicerade retrospektiva genomgangar har visat att dessa nya
behandlingar, bade immuncheckpointhimmare och BRAF- och MEK-
himmare, har en bra effekt hos CDKN2A-bérare med spritt melanom [18, 19].

Birare av den svenska CDKIN2A-founder-mutationen (och dven birare av
flera av de andra kidnda mutationerna i genen) har, utéver melanomrisken, hég
risk for bukspottkortelcancer [12, 20-22] och man har dven sett en betydande
riskokning for cancer i lunga, struphuvud, munhala/svalg, matstrupe och
magsack [12, 21, 23-25]. Det har visat sig att det inte bara ir CDKN2A-
mutationen som bidrar till 6kad cancerrisk. Birare som har rékt har ytterligare
okade risker att insjukna i cancer i luftvigar och 6évre matsmaltningsorgan
jamfort med bérare som inte har rokt [12, 20]. Vid 80 ars édlder har cirka 95 %
av founder-mutationsbérarna diagnostiserats med nagon form av cancer, 75 %

med melanom och 75 % med andra cancerformer [12].
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I en tidigare studie av cancerrisker hos barare av den svenska founder-
mutationen sags hoga risker f6r bréstcancer [20]. I den senaste svenska studien
pa cancerrisker hos mutationsbarare siags endast en mindre (granssignifikant)

riskbkning f6r brostcancer och dven en mindre 6kning f6r livmoderhalscancer
[12].

Individer tillhérande familjer dir CDKN2A-mutation férekommer, men som
sjalva inte dr barare, har visat sig ha en viss 6verrisk f6r melanom [27]. Jamfort
med normalbefolkningen dr denna risk6kning cirka 5-faldig, medan
mutationsbirare har en mer dn 60-faldig riskokning f6r melanom [6]. Vad som
orsakar denna risk6kning hos icke-barare dr delvis oklart, men exempelvis
selektionsbias (urvalsfel) tros spela in. Familjerna ar inte identifierade
populationsbaserat utan identifierade just for att det finns manga melanomfall
inom familjerna (dér vissa melanom i sjilva verket dr ”sporadiska”). Denna
selektionsbias kan dven leda till att de mutationsbarande familjer som
identifieras har, jimfért med normalbefolkningen, andra modifierande gener,
individer med ljusare hudtyper eller delade ogynnsamma solvanor [28], vilket
Okar melanomrisken bade hos mutationsbirare och hos icke-birare inom
familjerna. De CDKN2A-birande familjer som identifieras kan dven ha

varianter i andra gener som 6kar melanomrisken [28-30].

I Sverige och dven i andra linder har det pavisats mutationer i genen BAP1
(BRCA1 associated protein 1) i familjer med fall av 6gonmelanom och
hudmelanom [31]. Aven andra cancertyper som mesoteliom, meningeom och
njurcancer féorekommer oftare i dessa familjer [32]. Aven ses ¢kad forekomst
av andra hudtumoérer, bade basalcellscancer (BCC) och sd kallade BAP1-
inaktiverade melanomcytira hudtumorer (BIMT) [33]. I Sverige har det hittills
identifierats ett tiotal familjer med denna typ av mutation [34]. Medan
hudtumorer (melanom, BCC och BIMT), mesotheliom samt 6gonmelanom
térekommer 1 majoriteten av familjerna, sa har meningiom och njurcellscancer
inte lika starkt genomslag. BAP1-mutation identifieras 1 princip inte hos
familjer med enbart hudmelanom, dvs. utan férekomst av de andra tumérerna
som ir typiska for BAP1 tumorpredispositions-syndromet. I familjerna har det
torekommit fall av melanom och 6gonmelanom hos tonaringar. Det har dven
visat sig att majoriteten av BAP1-mutationsbérare uppvisar specifika
nagelproblem, “multipla onychopapillom” som ofta ses pa flera av varje
birares finger- och tanaglar [35]. Det ses som lingsgaende sprickor,
ojamnheter, fértjockningar och missfirgningar i naglarna. Onychopapillom i
enstaka naglar férekommer ibland sporadiskt, men ovanligt att flera naglar ar
affekterade. Onychopapillom ir inte maligna men dr sa pass vanliga hos birare,

att om de observeras 1 flera naglar, i kombination med BAP1-realterade
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tumorer hos patienten och dess sliktingar, sa kan det vara nigot som kan

hjalpa med att identifiera familjer och erbjuda BAP1-gentest.

Senaste dren har det kommit flera rapporter om melanomfamiljer som
identifierats med mutation i genen f6r POT1 (Protection of telomeres protein
1), dven i Sverige har barare identifierats [36-43]. Hudmelanom med spitzoida
drag ses 1 6kad utstrickning hos POT1- mutationsbérare och dven flera andra
tumorer inklusive, hjarntumorer, sarkom och mjukdelstumorer samt kronisk
lymfatisk leukemi. TINF2 ((Telomeric repeat-binding factor 1)-interacting
nuclear factor 2) ar som POT1 en telomer-reglerande gen och har dven
liknande tumérspektrum hos birare. TINF2 har nyligen identifierats hos
familjer med flera hudmelanom och andra typer av cancer, i bade danska och
svenska familjer [44].

I ett fatal (huvudsakligen icke-svenska) familjer har mutationer i CDK4,
TERT-promotor och MITF1 associerats med arftligt melanom [44-47]. 1
familjer med mutationer i andra kinda tumorsuppressorgener som PTEN,
BRCA2, RB1 och TP53 kan det dven férekomma nagot 6kade risker f6r
melanom, men dessa cancersyndrom domineras av andra tumérformer [48-51].
I en metaanalys fran 2025 som inkluderade flera tusen individer, inklusive
patienter med melanom, birare av BRCA1/2, samt kontroller, kunde man inte
bekrifta nagon tydligt 6kad risk f6r melanom bland dylika bérare [52].

Det finns dven kinda sa kallade ligpenetransgener som har varianter, single
nucleotide polymorphisms (SNP), vilka ger en viss riskokning f6r melanom.
De flesta kinda lagpenetransgenerna ar involverade i cellens
pigmenteringsmekanismer. Exempel pa lagpenetransgener dar MC1R, ASIP,
TYR och TYRP1 i vilka SNP som ar kopplade till 6kad melanomférekomst,
ofta dven associeras med bla/gra/gron 6gonfirg, blond/r6d hitfirg samt en
ljusare hudfirg och friknar [53]. Lagre grad av evidens finns dven for en
koppling mellan melanomférekomst och SNP i gener inom DNA-reparation,
immunrespons, cellmetabolism och vitamin D-receptor samt férekomst av
pigmentnevi [54]. En 6kning av vissa SNP 1 t.ex. MCIR (Melanocortin 1
Receptor) ses inom melanomfamiljer och paverkar melanomrisken hos
familjemedlemmarna [55]. Eftersom SNP i ligpenetransgener har lig penetrans
och ir relativt vanliga i normalbefolkningen, finns dnnu inga kliniska

rekommendationer for testning av dessa varianter hos individer eller familjer.

I majoriteten av alla melanomfamiljer identifieras ingen hogpenetransmutation.
I en analys av 154 svenska melanomfamiljer som inte har CDKN2A-

mutationer, sigs 6kad risk for melanom och skivepitelcancer 1 huden, men inte
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okad risk f6r annan cancer [6]. Medianédldern f6r férsta melanomdiagnos hos
individer i familjer utan CDKN2A-mutation ar cirka 50 ar, vilket ér tidigare dn
1 normalbefolkningen, men cirka 10 ar senare dn hos fall 1 familjer med
CDKN2A-mutation. Familjemedlemmar som sjilva hade melanom hade en ca
55-faldig risk6kning for att fa ytterligare melanom, medan melanomfallens
forstagradssliktingar som inte haft melanom nar familjen identifierades, hade
jamfort med normalbefolkningen en ca 7-faldig prospektiv risk att fa melanom.
Denna grad av riskdkning sags bade i familjer med tva melanomfall nir

familjen identifierades och hos familjer med fler melanomfall.

Den faktor som i svenska melanomfamiljer var starkast kopplad till 6kad
melanomrisk, var férekomst av skivepitelcancer i huden [56]. Skivepitelcancer 1
huden ér liksom melanom starkt associerad med hud-, 6gon- och harfirg. Det
speglas i SNP 1 pigmentgener. Skivepitelcancer i huden ér dven associerad med
kumulativ UV-exponering och férekommer frimst 1 hog (6ver 70) alder. samt
med UV-exponering. Aven i melanomfamiljer ir skivepitelcancer i huden
vanligast forekommande 1 hogre aldrar [6]. Det dr osikert om basalcellscancer
ocksa férekommer i hégre utstrickning i melanomfamiljer, men den kliniska
erfarenheten ir att basalcellscancer och skivepitelcancer i huden ofta gar hand 1
hand. Eftersom de flesta kinda mutationer i h6gpenetransgener och andra
tumorsuppressorgener ér associerade med Okad risk fo6r andra tumorer dr det
troligt att majoriteten av melanomfamiljerna utan CDKN2A-mutation inte ar
birare av andra hégriskmutationer, utan mera sannolikt att det r6r det sig om
en ansamling av ligpenetransvarianter och/eller likheter i miljéexponering
(solvanor) inom familjerna [0, 57]. Det foreligger siledes ofta en multifaktoriell
bakomliggande genes, med flera olika ligpenetransvarianter, pigment- och
nevusfenotyp samt UV-exponeringsmoénster. Forskning pagar bade i Sverige
och internationellt fOr att identifiera ytterligare neddrvda mutationer och SNP
associerade med 6kade risker f6r melanom. Polygenetisk risk-score, da man
viktar in flera olika kidnda lagpenetrans-varianter (SNPs), studeras dven som en
metod for att kunna stratifiera familjemedlemmar £6r deras risk att fi melanom
[58, 59].

Genomgang av svenska melanomfamiljer 2015-2020

SweFaM genomforde en utvirdering av CDKIN2A-testningen i Sverige under
aren 20152020, vilken inkluderade 403 familjer [14]. Specifikt undersoktes
frekvens av CDKN2A-mutation i familjerna beroende pa antal melanom,
yngsta insjuknandealder 1 familjen samt férekomst av bukspottkortelcancer.
Malet var dven att denna genomgang skulle vara en grund for att se dver de
nationella riktlinjerna for CDKN2A-testning. Nedan sammanstalls de

10
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redovisade resultaten och argument for dndring i rutinerna kring CDKIN2A-

testning:

Familjer med tvd melanomdiagnoser: Sammanstillningen visade att i
familjer med enbart tva diagnoser av melanom (det forsta diagnostiserat fore
55 ars alder) hos forstagradssliktingar och ingen bukspottkortelcancer (’rena”
melanomfamiljer), var mutationsfrekvensen 1 av 113 (0,9 %). Den enda dylika
mutationsbirande familjen hade tva exceptionellt unga fall (bada fore 30 ars
alder). Slutsatsen av denna genomgang var att ’rena” melanomfamiljer med
enbart tvi melanomdiagnoser, inte regelmassigt ska testas for CDKN2A, om

det inte finns andra faktorer, som mycket ungt insjuknande.

Sporadiska multipla primira melanom: Hos individer med sporadiska

(icke-familjara) multipla primira melanom identifierades ingen med CDKN2A
mutation (0 av 30 testade). I en tidigare svensk studie som inkluderade 131
sporadiska multipla primira melanom var det ett fall (0,8 %) med en mutation,
vilken inte var den vanliga svenska founder-mutationen [16]. Individer med
sporadiska multipla primira melanom (utan anamnes pa melanom eller
bukspottkortelcancer i slikten) bedoms saledes inte behéva genomga

CDKN2A-testning, eftersom risken f6r mutation bedéms som mycket lag.

Insjuknandedlder: Tidigare har det inte varit nagot alderskriterium for
melanominsjuknandet om det varit minst tre melanomdiagnoser hos minst tva
familjemedlemmar. I genomganget material var det 193 dylika ”rena”
melanomfamiljer (utan bukspottkortelcancer) med minst tre melanom. Av
dessa var det 30 som hade sitt forsta melanominsjuknande vid 55 ars alder eller
senare och 163 fore 55 ars alder. I familjerna med aldre insjuknande var det
ingen (0,0 %) med CDKN2A-mutation, medan det i familjerna med yngre
insjuknande var tio (6,1 %) som hade mutationen. Utifran detta bedoms det att
“rena” melanomfamiljer som inte har nagon som fatt melanom fére 55 érs

alder, i regel inte ska beh6va CDKIN2A-testas.

Familjer med enbart bukspottkértelcancer: I genomganget material fanns
det fem familjer som hade CDKN2A-testats fOr att de hade minst tre fall av
bukspottkortelcancer men utan niagon melanomdiagnos. Ingen av dessa hade
CDKN2A-mutation. Slutsatsen ir att familjer som har multipla fall av
bukspottkortelcancer (men ej melanom) inte primart ska testas for enbart
CDKN2A, utan i stallet utredas for familjar bukspottkortelcancer.

Genomgangen av CDKN2A-testningen under aren 2015-2020 visar saledes att
viss atstramning i indikation f6r genetisk testning ir berittigad. Riktlinjerna

behéver dock beaktas i kombination med andra faktorer, som
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insjuknandealder, andra cancerdiagnoser, familjens storlek, dod 1 ung alder och
tillginglig information om de biologiska sliktingarna. Aven om rutinmissig
CDKN2A-mutationstestning hirefter inte lingre rekommenderas i familjer
med enbart tva melanomdiagnoser, familjer med sent melanominsjuknande
eller vid sporadiska multipla primira melanom, sa ir risken for hudcancer hos
dessa familjemedlemmar hog, vilket motiverar oférdindrad rekommendation

for dermatologisk uppféljning.

12
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Misstanke om familjiart melanom: Familjeutredning initieras (s¢

Familjeutredning och pedigree )
— Upprattande av slakttrad

— Verifiering av tumordiagnoser via PAD

l

Familjart melanom bekriftas om (se Definition av familjart melanom):

1. Familj med melanom* hos minst tva sinsemellan férstagradsslaktingar**
ddr minst en diagnostiserats fore 55 érs édlder.

2. Familj med tre eller fler melanom hos tva eller fler individer i samma
slaktgren. Fallen ska sinsemellan vara fOrsta-, andra- eller
tredjegradssliktingar**.

3. Individ med tre eller fler priméira melanom dir forsta melanomet
diagnostiserats fore 55 ars alder (dlderskriterium enbart om inga melanom-
eller bukspottkorteldiagnoser finns hos sliktingar).

4. Familj med melanom (invasiva eller in situ) i kombination med
bukspottkortelcancer (adenokarcinom) (tre eller fler diagnoser krivs) hos
individer i samma sliktgren. Fallen ska sinsemellan vara forsta-, andra- eller

tredjegradsslaktingar.

¥
Indikationer f6r CDKIN2A-test (se Vilka bor erbjudas test for

CDKN2A-mutationer eller mutationer i andra gener?):

1. Familjer med tre eller fler melanomdiagnoser hos tva eller fler
individer 1 samma sliktgren, dir minst en insjuknat fére 55 ars
alder. Fallen ska sinsemellan vara fotrsta-, andra- eller
tredjegradsslaktingar.

2. Familjer med melanom i kombination med

bukspottkortelcancer (adenokarcinom) (tre eller fler diagnoser

krivs) hos individer i samma sliktgren. Fallen ska sinsemellan

vara forsta-, andra- eller tredjegradsslaktingar.

] |

Bekriftad CDKIN2A-mutation hos
individ (se Kontroller och screening ):
— Minst arliga hudkontroller med
helkropps- och dermatoskopi-
fotografering samt rad om
hudcancerprevention och
egenkontroller av huden.

— Diskussion om
r6kning/rokavvinjning.

— Screening f6r bukspottkortelcancer
tran 40 ars alder eller 10 dr fore yngsta
insjuknandet i familjen.

— Information om méjligheten att testa

forstagradssliktingar fran 18 ars élder.

Ej CDKN2A-mutation i familjen eller
melanomfamilj som ej uppfyller
kriterier f6r gentest (se

Melanomfamiljer testade negativt f6r
mutation samt familjer som inte

uppfvller kriterierna fér gentest):

— Hos melanomfall, minst arliga
hudkontroller med helkropps- och
dermatoskopi-fotografering samt rid om
hudcancerprevention och egenkontroller
av huden.

— Information om risken for annan
hudcancer (icke melanom).

— Bed6émning av handliggning av
forstagradssliktingar.
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*Melanom i detta flédesschema avser invasiva eller in situ.
Forstagradssliktingar: Biologiska forildrar, syskon eller barn till
indexpersonen.

Andragradssliktingar: Biologiska mort- eller farférildrar, fordldrars syskon,
syskonbarn och barnbarn till indexpersonen.

Tredjegradssliktingar: Biologiska kusiner, mor- eller farforildrars forildrar,

mor- eller farférildrars syskon samt barnbarnsbarn till indexpersonen.

Handlaggning av melanomfamiljer

Familjeutredning och pedigree

Senast vid ett uppfoljningsbesok efter melanomdiagnos ska patienten tillfragas

om det finns biologiska slaktingar med melanom eller annan cancer.

Den person som har den forsta kontakten med varden vid familjeutredning
kallas proband eller indexperson. Oftast har denna person sjilv haft melanom.
I vissa fall kan dock personer som sjilva inte haft melanom kontakta
sjukvarden med 6nskemal om utredning av misstinkt melanomirftlighet (t.ex.
nir sliktingar som haft melanom ir avlidna). Om probanden uppger att det
finns slidktingar som diagnostiserats med melanom och familjen ser ut att falla

under definitionen for familjart melanom, bor en familjeutredning erbjudas.

Manga enheter har specialistsjukskoterskor eller genetiska vigledare som gor
familjeutredningar tillsammans med ansvarig likare. I samtliga
sjukvardsregioner finns dven cancergenetiska mottagningar som utreder
misstanke om drftlig cancer. I utredningen ingér att probanden kontaktar
slaktingar med misstinkt melanom- eller bukspottkortelcancerdiagnos, for att
de ska ge tillstind till att varden inhdmtar journaler och patologirapporter f6r

att verifiera diagnoser (se samtyckesblanketten Godkinnande att begira in

journalhandling). Nira sliktingar kan ge tillstand till att journalinformation fran

avlidna anhoriga inhimtas.

Om utredningen verifierar att det r6r sig om familjart melanom, ska probanden
erbjudas att triffa vardpersonal med specialkunskap om melanomarftlighet for
att uppratta pedigree (slikttrdd) och diskutera méjligheten till genetisk
utredning. Slakttrad kan ritas f6r hand men pa en del arftlighetsmottagningar

anvinds programvara, t.ex. Progeny®.

Virdpersonalen far enligt gallande riktlinjer inte kontakta sliaktingar, utan

probanden far informera sina sliktingar som sedan sjilva viljer om de vill
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kontakta varden for mojlighet till kontroller eller genetisk testning (se nedan).
Om en slikting som vill utredas bor i en annan sjukvardsregion, ska hen
hinvisas (t.ex. via ett brev till probanden med uppgifter om aktuell klinik inom
slaktingens hemregion eller genom remiss) till motsvarande enhet i hens

region. Se avsnittet Kontaktpersoner for respektive regionsjukhus eller

universitetsklinik, eller www.cancercentrum.se. I avsnittet Familjekodnummer

finns de orter listade med regionsjukhus och universitetskliniker som fo6r
nirvarande haller i den regionala registreringen av melanomfamiljer. Dir syns
aven vilken RCC-region orterna tillh6r. Vardpersonalen kan sdledes utifran
denna lista se vilka regionsjukhus eller universitetskliniker de kan vinda sig till

inom sin egen RCC-region. Varje familj far ett unikt familjenummer.
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Vilka bor erbjudas test for CDKN2A-mutationer eller
mutationer i andra gener?

Vid faststillt familjart melanom bor testning f6r CDKIN2A-mutation
overvigas, eftersom detta har stor betydelse f6r uppfoljningen av

familjemedlemmar [6, 60].

Genetisk analys bor ske inom ramen for genetisk vigledning, dir individer ges
mojlighet att ta till sig information om risk samt utrymme att fatta egna beslut
om utredningen och dess konsekvenser f6r individen och familjen. Detta

kriver tid for individen och ett psykosocialt f6rhéllningssitt fran vardgivarens

sida.

CDKN2A-mutationstest ska frimst erbjudas i:

1. Familjer med #re eller fler melanomdiagnoser (invasiva eller in situ) hos tva
eller fler individer i samma sliktgren, dir minst en insjuknat fére 55 ars
alder. Fallen ska sinsemellan vara forsta-, andra- eller tredjegradssliktingar.

2. Familjer med melanom (invasiva eller in situ) i kombination med
bukspottkortelcancer (adenokarcinom) (#re eller fler diagnoser krivs) hos
individer i samma slidktgren. Fallen ska sinsemellan vara forsta-, andra- eller

tredjegradssliktingar.

Riktlinjerna ovan behover beaktas i kombination med andra faktorer, som
insjuknandealder, andra cancerdiagnoser, familjens storlek, dod i ung alder och

tillgédnglig information om de biologiska slidktingarna.

Observera att en del av familjerna uppfyller kriterierna f6r familjirt melanom
utan att uppfylla kriterierna f6r CDKN2A-mutationstest. Detta giller familjer
eller individer med enbart tva melanom i familjen, eller ingen i familjen som
fatt melanom fére 55 ars alder, eller individer med multipla primara melanom
utan andra sliktingar med melanom eller bukspottkortelcancer (se definition av
familjart melanom s. 5). I dessa bedoms risken f6r nya melanom och dven
annan hudcancer vara stor, medan sannolikheten f6r CDKN2A-mutation ar
lig. Okad benigenhet fér melanom ir i stillet ofta relaterad till pigment-
associerade gener, och pigment- och nevusfenotyp i kombination med
solvanor. Dermatologisk uppfoljning ir siledes motiverad hos dessa individer,

men inte genetiskt test.

I forsta hand ér det individer som diagnostiserats med melanom eller
bukspottkortelcancer, inom ovan definierade familjer, som ska erbjudas
CDKNZ2A-mutationsanalys. Om probanden inte har en CDKIN2A-mutation,

kan det Gvervigas att ytterligare en person med melanomdiagnos inom samma
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familj erbjuds CDKN2A-mutationsanalys. Detta eftersom sa kallade
fenokopior kan férekomma, d.v.s. att melanomfall férekommer dven hos icke-
muterade inom familjer med CDKN2A-mutation. Det kan 6vervigas att
anvinda arkiverat, paraffinbaddat PAD-material frin avlidna
familjemedlemmar f6r mutationsanalys om inget melanomfall fran familjen
finns att tillga f6r blodprovsanalys. Endast i undantagstall kan en proband som
sjalv inte fatt melanom testas, t.ex. nir slakttradet indikerar att det kan r6ra sig
om en familj med CDKN2A-mutation men familjemedlemmar med melanom-

eller bukspottkortelcancer diagnoser ér avlidna.

Nir CDKN2A-mutation identifierats hos en familjemedlem kan dennes
forstagradssliktingar erbjudas mutationstestning. Biraren maste dock sjilv
informera sina sldktingar om denna utredningsmdjlighet. Verifieras CDKN2A-
mutation hos nagon foérstagradsslikting kan sedan dennes forstagradssliktingar

tillfragas o.s.v. Mutationstestning rekommenderas fran tidigast 18 ars alder.

Hos melanomfamiljer dir det, férutom hudmelanom, dven férekommer flera
andra fall av cancer kan man Gverviga testning for andra mutationer. Hos
familjer med fall av 6gon- och hudmelanom, BAP1-inaktiverade melanocytira
hudtumérer (BIMT), mesoteliom och njurcancer rekommenderas BAP1-
mutationstestning. Om dessa tumortyper ses 1 kombination med multipla
onychopapillom i naglarna, rekommenderas dven BAP1-mutationstestning.
BIMT-hudférandringar férekommer ibland i sporadisk form, dvs. utan att det
finns nagra andra BAP1-tumérer hos affekterad individ eller sldktingar, och i

dylika fall rekommenderas ej germline BAP1-testning.

Hos familjer dir det diagnostiserats flera hudmelanom i kombination med
sarkom, hjarntumorer, thyroideacancer och lymfom, kan testning f6r
telomergenerna POT1 och TINF2 6vervigas, sirskilt om det férekommer ungt

insjuknade, samt hudmelanom med spitzoida drag.

Om det framkommer misstanke om andra former av arftlig cancer vid
upptagning av familjeanamnes bor remiss till cancergenetisk mottagning
Overvigas. Vissa av de cancergenetiska mottagningarna har implementerat
paneltestning f6r familjart melanom (i likhet med andra familjiara
cancertillstind), ddr man f6r melanom svarar ut for generna CDKN2A, BAP1,
CDKH4, och vissa dven f6r POT-1.

Melanomfall inom familjer med en sliende familjeanamnes (multipla
melanomfall, annan cancer, ung insjuknandealder) dar ingen CDKN2A-
mutation har pavisats kan bli aktuella f6r genetisk forskning. Svenska nitverket

for familjart melanom bedriver i samarbete med Karolinska Institutet
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forskning for att leta efter andra genetiska orsaker till melanomanhopning 1
familjer, och det dr av stort virde f6r denna forskning att familjer fran hela
landet deltar. Patientinformation, samtyckesblankett och blodprovsremisser

finns i sist 1 dokumentet.

Det ska alltid dokumenteras 1 patientjournalen pa den enhet dir en person med
melanomirftlighet kontrolleras, om hen ér birare eller icke-bérare av en
melanomassocierad mutation. Detta ér kliniskt viktig information, eftersom
den kommer att styra det kliniska handliggandet. CDKIN2A-mutationstest bor
1 dag betraktas som ett kliniskt prov [6, 60].

Aktuella familjemedlemmar ska omhindertas av eller remitteras till en klinik
med onkogenetisk kompetens for testning och utredning (det varierar mellan

regioner vilken klinik som haller i detta). Vid fraigor om handhavandet f6r

testning hanvisas till regionala kontaktpersoner, se avsnittet Kontaktpersoner

eller www.cancercentrum.se. Det fdrekommer regionala skillnader avseende

vilka specialiteter som ansvarar for utredning, genetisk testning, uppfoljning
och screening av familjira melanom. Darfér har SweFaM valt att 1 detta
dokument konsekvent rekommendera vad som ska goras utan att specificera

vilka arbetsgrupper som utfér varje moment.
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Kontroller och screening

Kontroller och screening hos barare av mutation i CDKN2A

I Sverige har vi i dag, utspridda 6ver landet, uppskattningsvis ca 300 levande

kanda barare av CDKN2A-mutationer. Dessa rekommendationer ror darfor

relativt fa individer 1 varje region. Alla kontroller rekommenderas livet ut eller

sd linge det bedoms vara meningsfullt.

Nybesok (CDKN2A-mutationsbirare):

Vid nybesck bor patienten fa en kontaktsjukskoterska.

Information ska ges om betydelsen av hudcancerprevention och
egenkontroller av huden (lista pa patientinformation pa internet finns lingre
bak i dokumentet).

Information ska ges om att tobaksrékning ger kraftigt f6rh6jd risk hos
CDKN2A- mutationsbirare att insjukna i1 annan cancer. Till rokare ska

rékavvinjningsprogram erbjudas.

Hudkontroller (CDKIN2A-mutationsbarare):

Atliga hudkontroller rekommenderas frin 18 ars alder.

Kontrollerna ska utforas av likare med kompetens inom dermatoskopi och
tillgang till digital fotodokumentation.

Helkroppsfotografering och, vid behov, dermatoskopifotografering av
utvalda nevi ska ske senast 6 manader fran nybesék och vid behov
uppdateras [61-63].

Hudkontrollen ska omfatta undersékning av hela hudkostymen med
dermatoskopisk bedémning av nevi, jimférelse med befintlig
fotodokumentation och palpation av drr samt lymfkortelstationer.
Kontinuerlig information om vikten av hilsosamma solvanor, att undvika
solarier, egenkontroller av huden och tobaksabstinens.

Kontaktuppgifter till klinikens kontaktsjukskoterska ges for att underlitta
ett snabbt omhindertagande om de sjilva uppticker misstinkta

forandringar 1 huden.
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Kontroller med inriktning pa den 6kade risken f6r annan cancer hos
CDKN2A-mutationsbarare:

e Frin cirka 30 ars dlder rekommenderas arliga likarbesok/undersckningar
hos en specialist som har kinnedom om riskspektrum som associeras till
CDKN2A-mutationen. Syftet ar att kontinuerligt ge information till barare
och forebygea, alternativt tidigare diagnostisera, annan cancer samt
identifiera eventuella nya barare 1 familjen.

e Rokanamnes och information om vikten av att inte roka. Rokare bor
erbjudas hjilp med rékavvinjning.

e Anamnes tas om nytillkomna symtom som smirta, viktnedgang, obehag
fran munhala eller svalg, symtom fran luftvigar eller om de noterat nagra
nya fliackar, knolar eller sir som inte liker pa huden eller pa andra stillen,
som 1 munhalan.

o Oversiktlig hudundersékning och onkologisk undersékning med palpation
av operationsarr och lymfkortelstationer.

e Vid symtom fran svalg, 6vre luftvigar, matstrupe och magsick bér man ha
en lag tréskel for att remittera till ONH-undersékning eller gastroskopi.

e Kvinnor ska uppmanas att delta i nationell screening f6r brést- och

livmoderhalscancet.

e Fran cirka 40 drs alder (eller 10 ar tidigare dn dldern f6r insjuknande hos
familjens yngsta bukspottkortelcancerfall) rekommenderas screening for
bukspottkortelcancer. Arliga kontroller med MR bukspottkértel
rekommenderas. Vid onormala fynd ska patienten alltid diskuteras pa en
multidisciplinar bukspottkortelkonferens dar beslut fattas om fortsatt
handliggning: exspektans (om inga avvikande fynd kan bekriftas),
endoskopiskt ultraljud med méjlighet till finnélsbiopsi (om oklara fynd) eller
direkt operation (om misstanke finns om maligna/premaligna lesioner) [64,
65]. I en hollindsk studie dir man utvirderade dylik screening hos 178
CDKN2A-mutationsbirare som f6ljdes upp i snitt 4,5 ar, identifierades 13
bukspottkortelcancrar. Resektabiliteten pa 74 % och 5-arséverlevanden pa
24 % 1 dessa screening-upptickta cancrar var signifikant battre an hos
sporadiska historiska fall dir resektabiliteten var 20 % och 5-
arséverlevnaden 5 % [00].

e NIH (National Institute of Health) i USA rekommenderar lagdos DT-
screening pa populationsniva av storrokare, eftersom man sett en tydlig
&verlevnadsvinst i samband med screening [67, 68]. Aven ACS (American
Cancer Society) samt ESR (European Society of Radiology) och ERS
(European Respiratory Society) rekommenderar screening av storrokare

(definieras som 6ver 30 paketar vilket motsvarar rokning av ett cigarettpaket
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om dagen i 30 ar). Eftersom CDKN2A-birare som rékt maste betraktas
som en speciell riskgrupp, rekommenderas f6r birare som rokt atminstone

30 paketar, lagdos DT-screening f6r lungcancer vartannat ar.

Icke-birare inom CDKN2A-muterade familjer:

e Personer tillhérande familjer dir CDKIN2A-mutation férekommer,
men som sjdlva inte ar barare, behdver inte inga i riktade
kontrollprogram (om inte andra riskfaktorer féreligger). De bor
informeras om att det kan finnas en viss riskokning f6r melanom
(dock mycket mindre dn hos dem som bir mutationen) och
uppmanas till hilsosamma solvanor och egenkontroller av huden.
Otestade forstagradssliktingar till béarare ska erbjudas CDKIN2A-
mutationsanalys som styr om de ska inga 1 ett kontrollprogram eller

inte.

Kontroller och screening hos barare av mutation i BAP1

I dag finns det minst 13 identifierade familjer 1 Sverige som bar pa medfédd
BAP1-mutation. Bérare bor fran 18 ars alder (eller enligt individuell
bedémning) gbra arliga hud- och 6gonkontroller. Om njurcancer finns i
familjen (eller om det dr kind koppling till njurcancer med den specifik BAP1-
mutationen som bars), sa rekommenderas remiss till urolog, for arliga
undersokningar, fran 30 ars alder eller 10 ér tidigare 4n familjens yngsta fall. Se

NVP njurcancer. Screening for mesotheliom rekommenderas inte da det inte

finns nagra etablerade metoder for tidig diagnostik av mesotheliom. Dessa
riktlinjer ar i linje med internationella rekommendationer om uppféljning av
BAP1-birare [69]. Det rekommenderas dven att birare av BAP1-mutation
(som CDKN2A-mutationsbirare) gor arliga likarbesok/undersokningar hos en
specialist som har kinnedom om riskspektrum som associeras till BAP1-
mutationen. Syftet ar att kontinuerligt ge information till barare och férebygga,
alternativt tidigare diagnostisera, annan cancer samt identifiera eventuella nya

barare 1 familjen.

Uppfoljning av dessa familjer dr dven virdefull for att 6ka kinnedomen om
den BAP1-specifika tumérfenotypen och pa sikt battre kunna rikta in

preventiva atgirder for denna grupp.
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Kontroller och screening hos barare av mutation i POT1
eller TINF2 (telomergenerna)

I Sverige har POT1- och TINF2-mutationer dnnu bara identifierats hos
enstaka familjer. Birare bor fran 18 ars alder (eller enligt individuell
bedémning) géra minst drliga hudkontroller. Annu har det inte utformats nigra
internationella riktlinjer gillande kontroller f6r andra cancerformer. Screening
for t.ex. sarkom eller hjarntumér som man sett 1 POT-1 familjers slikttrad
rekommenderas darfor inte, di evidens saknas. Det rekommenderas dven att
birare av POT1-eller TINF2-mutation gor dtliga likarbesok/undersdkningar
hos en specialist som har kinnedom om riskspektrum som associeras till dessa
mutationer. Syftet dr att kontinuerligt ge information till biarare och férebygga,
alternativt tidigare diagnostisera, annan cancer samt identifiera eventuella nya

bérare i familjen.

Melanomfamiljer testade negativt for mutation samt familjer
som inte uppfyller kriterierna for gentest

Individer i familjer som definieras som melanomfamiljer men som inte bar
kind melanomassocierad hogriskmutation (80—90 % av alla melanomfamiljer),
kontrolleras enligt nedan. Hudkontroller hos familjemedlemmar som sjalva fatt

melanom:

e Kontrollerna ska utforas av likare med kompetens inom dermatoskopi och
tillgang till digital fotodokumentation.

e Helkroppsfotografering och vid behov dermatoskopifotografering av
utvalda nevi ska ske inom 6 manader fran nybesok och vid behov
uppdateras [61, 62].

e Arliga hudkontroller hos likare med kompetens inom dermatoskopi och
tillgang till fotodokumentation, dir kontroller rekommenderas livet ut eller
sa linge det bedoms vara meningsfullt.

e Hudkontrollen ska omfatta undersékning av hela hudkostymen med
dermatoskopisk bedomning av nevi, jimférelse med befintlig
fotodokumentation och palpation av drr samt lymfkortelstationer.

e Patienterna bor undersokas f6r och uppmarksammas pa en 6kad risk f6r
melanom och dven for skivepitelcancer i huden. Information ges om vikten
av hudcancerprevention och egenkontroller av huden (se kapitel 14 i

vardprogrammet f6r malignt melanom).
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Hudkontroller hos ej melanomdrabbade forstagradssliktingar till melanomfall:

e Forsta hudkontroller vid 18 ars alder hos likare med kompetens inom
dermatoskopi och tillgang till digital fotodokumentation.

e Vid komplicerat hudstatus (kliniskt atypiska nevi, manga vanliga nevi eller
andra hudférindringar), rekommenderas helkroppsfotografering och vid
behov dermatoskopi- fotografering av utvalda nevi samt fortsatta arliga
hudkontroller. Kontroller rekommenderas livet ut eller sa linge det bedéms
vara meningsfullt.

e Vid avsaknad av komplicerat hudstatus ges rid om hudcancerprevention
och egenkontroller av huden (se kapitel om egenvard i vardprogrammet f6r

malignt melanom)
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Registrering av melanomfamiljer

Registrering av melanomfamiljer sker i ett kliniskt register i den region dar
familjen identifieras eller f6ljs upp. Foljande punkter behver noteras i

patientjournalen hos medlemmar av bekriftade melanomfamiljer:

e Familjekodnummer (se nedan).

e Biologiska sliktingar (specificera sliktskap) med melanom eller annan
cancer (verifierade diagnoser).

e Mutationstest: vilken gen (CDKN2A/BAP1/annan), nir och var testet
gjordes och om mutation hittats eller inte.

e Hudtyp och harfirg, sol- och rokvanor.

e Andra cancerdiagnoser.

Familjekodnummer

Nedan ses de familjekodnummer som fér nirvarande ar 1 bruk for att
identifiera melanomfamiljer i de olika regionerna. Detta system har byggts upp
utifrin de sjukhus dir det funnits verksamheter med inriktning pa familjira
melanom. Samtliga RCC-regioner och universitetssjukhus finns representerade,
men dven vissa lanssjukhus som sjalvstindigt drivit arftlighetsmottagning fér

malignt melanom.

Om ¢j listade sjukhus vill ha ett eget nummer gar det bra att kontakta Hildur
Helgadottir eller Kari Nielsen (se Kontaktpersoner f6r kontaktuppgifter).

Regions- | Regionsjukhus/ RCC-region

nummer | universitetsklinik

T T

Regions- Familje- 001 Umed Norr
nummer nummer
(001-013) (1-999) 002 Uppsala Mellansverige
003 Stockholm Stockholm Gotland
004 Link6ping Sydost
?gmpel e L 005 Orebro Mellansverige
oOteborg
006 Jonképing Sydost
007 Goéteborg Vist
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008 Lund Syd

009 Malmo Syd

010 Karlstad Mellansverige
011 Uddevalla Vist

012 Kalmar Sydost

013 Viistervik Sydost

014 Skévde Vist

015 Helsingborg Syd

016 Givle Mellansverige
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Patientinformation pa internet

e 1177.se: allmént om melanom och egenkontroller av huden

e Stralsikerhetsmyndigheten: rekommendationer om solvanor

e (Cancerfonden: solskydd och egenkontroller av huden

e C(Cancerfonden: allmant om melanom och annan hudcancer

¢ GenoMEL: patientinformation pa engelska till medlemmar av
melanomfamiljer
e Patientférening: Melanomféreningen

e 1177.se: hjilp att sluta roka.
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Kontaktpersoner

SMSG: SweFaM — regionala kontaktpersoner
Uppdaterad 250901

Stockholm Gotlands sjukvardsregion:

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

Veronica Héiom, genetisk vigledare och genetikforskare, Karolinska
Universitetssjukhuset/Karolinska Institutet.

veronica.hoiom(@ki.se

Lena Westerberg, sjukskoterska, Tema Cancer Karolinska
Universitetssjukhuset.

lena.westerberg(@regionstockholm.se

Jan Lapins, likare, Medicinsk enhet Gastro, Hud och Reuma, Karolinska
Universitetssjukhuset.

jan.lapins@regionstockholm.se

Hanna Eriksson, likare, Medicinsk enhet Huvud-hals-lung- och hudcancer,
Karolinska Universitetssjukhuset.

hanna.eriksson@regionstockholm.se

Svetlana Bajalica Lagercrantz, likare, Klinisk Genetik, Karolinska

Universitetssjukhuset.

svetlana.bajalica-lagercrantz@regionstockholm.se

Maria Fili, lakare, St: Eriks 6gonsjukhus.
maria.fili@regionstockholm.se
Norra sjukvardsregionen:

Zinaida Bucharbajeva, likare, Hudkliniken, Universitetssjukhus i Umea,

zinaida.bucharbaieva@regionvasterbotten.se

Frida Idenfors, sjukskoterska, Hudkliniken, Universitetssjukhus 1 Umea,

frida.idenfors@regionvasterbotten.Se
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Johan Dahlberg, Specialistlikare, Hud-och STD kliniken, Norrlands
Universitetssjukhus.

johan.dahlberg(@regionvasterbotten.se

Ylva Holmgren, Overlikare, Cancergenetiska mottagningen. Regionalt
cancercentrum Nott.

vlva.holmeren@regionvasterbotten.se

Sjukvardsregion Mellansverige:

Ylva Naeser, likare, Onkologkliniken, Akademiska sjukhuset.

vlva.naeser@akademiska.se

Katarina Odlind, likare, Falu lasarett.

katarina.odhnd@regiondalarna.se

Cristina Hendre, lakare, Hudmottagningen, Centralsjukhuset 1 Karlstad,

cristina.hendre(@regionvarmland.se

Sara Rosengren, sjukskoterska, Hudmottagningen, Hudkliniken,
Centralsjukhuset i Karlstad.

sara.rosengren(@regionvarmland.se

Usra Behjet Mohammad, likare, Hudmottagningen, Malarsjukhuset,
Eskilstuna.

Usra.Behjet. Mohammad@regionsormland.se

Sara Prosén, likare, Hudkliniken Universitetssjukhuset Orebro.

sara.prosen(@regionorebrolan.se

Daniel Eriksson, likare Klinisk genetik, Akademiska sjukhuset i Uppsala.

daniel.eriksson(@akademiska.se

Hanna Velin, likare, Hudmottagningen, Akademiska sjukhuset i Uppsala,

hanna.velin@akademiska.se

Anna Wahlsten sjukskoterska, Hudmottagningen, Akademiska sjukhuset i
Uppsala.

anna.wahlsten@akademiska.se

Vistra sjukvardsregionen:

Lisa Lilliedahl, sjukskéterska, Hudkliniken, Skaraborgs sjukhus, Skévde.
lisa lilliedahl@vgregion.se
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Helena Eriksson, sjukskoterska, Hudkliniken, Skaraborgs sjukhus Skévde

helena.a.eriksson(@veregion.se

Frida Appelqvist, likare, Hudkliniken, Sahlgrenska Universitetssjukhuset,
Goteborg

frida.appelgvist@vgregion.se

Kristina Malmberg, sjukskoterska, Hudkliniken, Sahlgrenska
Universitetssjukhuset, G6teborg.

kristina.malmberg(@veoregion.se

Theofanis Zagoras, likare, Klinisk genetik och genomik, Sahlgrenska

Universitetssjukhuset, G6teborg

theofanis.zaooras@vgregion.se

Anna-lena Andersson, sjukskéterska, Hudkliniken Uddevalla.

anna-lena.k.anders son@vgregion.se

Sydéstra sjukvardsregionen:
Jenny Pettersson, sjukskoterska, Onkologiska kliniken, Ryhov, Jénkoping.

jenny.pettersson(@rlj.se

Christina Skoldmark, likare, Hudkliniken, Lanssjukhuset Ryhov, Jonkoping
christina.berndes.skoldmark(@tlj.se

Lise-Lott Goransson, sjukskoterska, Hudkliniken, Lanssjukhuset Ryhov.

J6nképing, lise-lott.goransson(@ril.se

Maria Walton, sjukskéterska, Onkologiska kliniken, Lianssjukhuset Ryhov,
Jonk6ping

maria.walton(@rlj.se

Monica Rosliden, genetisk vigledare, Klinisk genetik, Universitetssjukhuset
Link6ping,.

monica.rosliden(@regionostergotland.se

Anna-Lotta Hallbeck, likare, Klinisk genetik, Universitetssjukhuset Linképing.,

anna-Lotta.hallbeck@regionostergotland.se
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Sodra sjukvardsregionen:

Kari Nielsen, lakare, Hudkliniken, Skanes Universitetssjukhus, Lund &
Helsingborgs Lasarett.

kari.nielsen@med.lu.se

Kristina Karman, lakare, Klinisk genetik, Lund.

kristina.karrman@med.lu.se

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

Teo Helkkula, likare, Hudkliniken Skanes universitetssjukhus (SUS), Lund.
teo.helkkula@skane.se

Bertil Persson, lakare, Hudkliniken Skéanes universitetssjukhus (SUS), Lund.

bertil.k.persson(@skane.se
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GODKANNANDE ATT BEGARA IN JOURNALHANDLING

For den utredning som gors av slakten behover aktuella journaler rekvireras.
Endast journaluppgifter pa de personer som behandlas i Sverige kan
rekvireras. Om personer behandlats utomlands behover de sjalva/anhérig
hjalpa till att fa fram journalhandlingar.

Enligt sekretesslagen kravs tillstand for att ta del av patientjournaler. Darfor
behovs ett skriftligt medgivande fran den person vars journaluppgifter ska
inhdmtas.

| de fall dar patienten &r avliden kan tillstand ges av nara anhorig.

Vanligen fyll i foljande information om vederbdrande patient:

Patient:
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Diagnosar och sjukhus/KINiK: ........cccocoiiiiiiiiiicieccccceecee e
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Jag ger hdrmed tillstand att ta del av min/min anhorigs journal och att
resultatet av utredningen far anvandas vid genetisk radgivning i min familj:

FUllstandigt Namin: ... e e e
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Regionala cancercentrum — regionernas nationella samverkan inom cancervarden.
Med patienter och narstaende for hela manniskan, i dagens och framtidens cancervard.
www.cancercentrum.se
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