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VIKTIG KUNSKAP OM
ARFTLIG BROSTCANCER

Omkring en femtedel av alla som far bréstcancer har néra slaktingar
med samma sjukdom. Men man beraknar att endast ungefar fem
procent av all bréstcancer ar arftlig och beroende av en nedarvd
genetisk forandring, sa kallad mutation.

Brostcancer kan dven drabba mén. Men det &r kvinnor som star for
over 99 procent av fallen, vilket ar bakgrunden till ett 6vervagande
kvinnligt fokus i det har materialet.

Vad menas med érftlig risk och néar ska den risken utredas? Hur vet
man om man sjalv har en arftligt forhojd risk? Och om det visar sig att
man har det, vad innebar det da for den egna familjen och slakten?
Att férmedla en sa viktig och kénslig information - hur gér man? | det
har informationsmaterialet forsoker vi svara pa de fragorna.

Information om arftlig bréstcancer ar speciell ggenom att den indirekt
beror fler personer an den patient som utreds. | Sverige har vi valt
en vag dar det ar patienten - inte varden - som bar ansvaret for att
informera familj och sléktingar om att det finns en upptackt arftlig
cancerrisk. Det handlar om patientsakerhet, sekretesslagstiftning
och dven om resurser. Det finns dock mycket hjalp och stéd att fa
fran varden under en sadan héar process.

| en avhandling fran 2023 konstateras att nio av tio svenskar vill fa
vetskap om en férhojd cancerrisk inom familjen. Just har gallde
fragan tjock- och dndtarmscancer, men det finns ingen anledning
att betvivla att samma installning géller d&ven bréstcancer.

Vi hoppas att det har informationsmaterialet ska vara till nytta for
dig som behover fundera pa fragor kring arftlig bréstcancer - och
dina narstaende.

Brostcancerforbundet



EN LITEN INTRODUKTION
TILL GENETIK

Enligt de senaste uppskattningarna ar en vuxen kvinna uppbyggd av
cirka 28 biljoner celler - det ar alltsa 28 foljt av inte mindre an tolv
nollor. Inuti var och en av dessa celler finns en cellkdrna som innehaller
kromosomer med arvsmassa, DNA. Detta DNA bestar i sin tur av alla de
gener som innehaller de nédvandiga instruktionerna for att skapa alla
olika proteiner, det som ibland kallas fér kroppens byggstenar.

Néar det sker férandringar i arvsmassan talar man om mutationer. Varje
dag uppstar tusentals sma forandringar, eller skador, pa arvsmassan.
Som regel ar detta inget problem da sarskilda reparationsproteiner
oftast tar hand om skadorna innan nagon bestaende mutation hinner
uppsta. Och dven om en permanent mutation skulle uppsta ar det inte
alls sakert att den kommer att orsaka nagra bekymmer.

Men vissa mutationer dkar risken for att cancer ska utvecklas. Da talar
man om patogena, alltsa sjukdomsframkallande, varianter av mutationer.
| en del fall kan en sddan mutation ga i arv fran en generation till nasta.
Om den ena foraldern, modern eller fadern, bar pa en arftlig mutation
kommer barnet att [6pa en 50-procentig risk att arva anlaget - och
darmed en forhojd risk att insjukna i cancer.

Brostcancer hos man

Brostcancer kan i séllsynta fall ocksa forekomma hos mén. Enligt
Socialstyrelsens statistikdatabas har i genomsnitt 68 man per ar
diagnostiserats under den senaste femarsperioden. Detta innebar
att manlig bréstcancer utgor strax éver 0,6 procent av det totala
antalet bréstcancerfall i Sverige.

Hur stor andel av manlig bréstcancer som har en arftlighetsbakgrund
ar inte klarlagt, men det ar relativt vanligt varfér genetisk utredning
alltid rekommenderas.



Att det kunde finnas arftliga inslag i bréstcancer hade forskare misstankt
lange. Redan 1866 beskrev den franske kirurgen Pierre Paul Broca arftlig
bréstcancer. Han hade bland annat studerat sin hustrus slakt dar inte
mindre &n nio av 15 kvinnor under tre generationer insjuknat i brost-
cancer. Broca kunde inte forklara de biologiska mekanismerna bakom
arftlig brostcancer, men hans observationer lade grunden fér senare
genetisk forskning pa omradet.

Darefter har ett antal vetenskapliga milstolpar passerats innan forskare
ar 1994 kunde rapportera om upptackten av en gen som hade en tydlig
koppling till arftlig bréstcancer. Aret darpa rapporterades om ytterligare
en sadan gen. Gemensamt fér de bada generna, som fick namnen
BRCAT och BRCA2, ar att de under normala férhallanden férhindrar
tumorutveckling genom att hjalpa till med att reparera skadad
arvsmassa, DNA. Om det daremot finns en arftlig mutation, en

patogen variant, i nagon av dessa gener kan det leda till en

férsamrad formaga att reparera DNA-skador. Detta leder

i sin tur till en 6kad risk att normala bréstceller ska

utvecklas till cancerceller.

Upptéackten av BRCAT och BRCA2, och kunskapen
om hur de paverkar sjukdomsprocessen, utgjorde
startskottet for en utveckling mot battre
behandling och forlangd 6verlevnad.

ARFTLIG BROSTCANCER

Omkring 20 procent av alla som far bréstcancer har nara slaktingar
med samma sjukdom, men det ar bara cirka fem procent av alla brost-
cancerfall som kan kopplas till en specifik genmutation. Hittills har
man identifierat 6ver 50 gener dar patogena mutationer 6kar risken
att utveckla cancer. Vid bréstcancer ar det framfor allt fyra gener dar
medfédd patogen variant ar forknippad med starkt férhdjd risk att
insjukna: BRCAT, BRCA2, PALB2 och TP53. Darutdver finns gener som,
vid mutation, medfor en mattligt férhojd risk: ATM, BARD1, CHEK?2,
RADS51C och RADS5I1D.

Det finns ocksa fall dar utredning av en patient vacker misstanke om
arftlig risk trots att man inte kan peka pa férandring i en specifik gen.
Da talar man om att utredningen visat en “sannolik autosomalt
dominant nedérvning av bréstcancerrisk utan konstaterad mutation”.
“Autosomalt dominant” innebéar att det rdcker med att den ena
foraldern har ett visst anlag for att avkomman ska ha en 50-procentig
risk att arva det.

VISSTE DU ATT riskmutationer kan féras vidare genom generationer
innan nagon faktiskt far brostcancer? Det gor inte heller nagon
skillnad om den érftliga risken kommer fran faderns eller moderns
sida av slakten.



BRCAT1

Forkortningen BRCA betyder helt enkelt BRGstCAncer (-gen) och
BRCA star saledes for BReast CAncer gene (1 respektive 2).
Tillsammans ligger mutationer i dessa gener bakom cirka tva procent
av all brostcancer i Sverige. Barare av BRCAT I16per mellan 50 och

80 procents risk att bli sjuk i bréstcancer. En stor studie visade att
insjuknandet oftast intréaffade mellan 41 och 50 ars alder, alltsa
betydligt tidigare an vid icke arftlig bréstcancer. Mutationen ékar
aven risken for aggstockscancer med 30-60 procent.

BRCA2

Patogena varianter av BRCA2 medfér en cirka 60-procentig risk fér
brostcancer, och insjuknandet sker som regel ndgot senare i livet
an vid BRCA1-mutation, vid 51-60 ars alder. Aven risken for
aggstockscancer Okar till mellan 10 och 25 procent. Mutationen
Okar ocksa risken for bréstcancer hos mén, pankreascancer (cancer
i bukspottkorteln) och prostatacancer. Manliga bérare erbjuds
screening for prostatacancer fran 40 ars alder.

PALB2

Mutation i PALB2 (PArtner and Localizer of BRCA2) finns hos drygt
0,1 procent av befolkningen. En studie visade att risken for att en
kvinna med PALB2-mutation ska drabbas av bréstcancer fére 70 ars
alder ar 33 procent om kvinnan inte har en slakting som haft
brostcancer. Om kvinnan daremot har tva nara slaktingar som fatt
brostcancer fére 50 ars alder 6kade risken att sjélv drabbas fore

70 ars alder till 58 procent. PALB2 medfor dven en 6kad risk for
dggstockscancer som uppgar till cirka fem procent éver hela livet
och nagot hogre, omkring atta procent, om mutationsbéararen har
en mor som haft dggstockscancer. PALB2-mutation har ocksa visats
Oka risken nagot fér manlig bréstcancer.

TP53

Arftliga mutationer i TP53-genen (Tumor Protein p53) kan orsaka

ett syndrom som kallas Li-Fraumeni som i sin tur 6kar risken fér
flera cancerformer, daribland sarkom, hjarntumor och leukemi.
Mutationen ar ovanlig och risken att utveckla bréstcancer ar mycket
hog, enligt vissa studier éver 80 procent. Ofta sker insjuknandet fére
30 ars alder, i de flesta fall i HER2-positiv brostcancer. Patogena
varianter i TP53 kan ocksa uppsta de novo, det vill saga alltsa utan
att ha éarvts.

ATM

ATM (Ataxia-Telangiectasia Mutated) férekommer hos 0,5-1 procent
av befolkningen. Risken for en kvinna som bar pa ATM att insjukna

i brostcancer nagon gang i livet berdknas vara mellan 20 och 40
procent. Den hogre risken géller kvinnor som kommer fran en
familj med en historia av bréstcancer. Mutation i ATM kan ocksa
kopplas till manlig bréstcancer, men det finns idag finns inga kdnda
samband med andra cancersjukdomar.

BARD1

BARDT1 (BRCAT1 Associated RING Domain 1) ar ocksa en gen som,

om den &r muterad, medfor en risk pa 20-40 procent beroende pa
familjehistoria. BARDT-mutation anses idag inte utgdéra nagon tydlig
risk for andra cancerformer. Foérkortningen BARD1 ska utlasas BRCAT
Associated RING Domain 1. RING, som skrivs med versaler, ar for
ovrigt en forkortning i sig som betyder “Really Interesting New Gene”,
alltsa “riktigt intressant ny gen”.



CHEK2

Arftlig mutation i CHEK2 (CHEckpoint Kinase 2) beraknas forekomma
hos 0,2-1,4 procent av befolkningen i Europa och innebar en mattligt
forhojd livstidsrisk for bréstcancer, mellan 20 och 40 procent,
beroende pa familjehistoria. Aven risken fér manlig bréstcancer dkar
nagot. Utifran vad som &r kant idag ger mutationer i CHEK2 ingen 6kad
risk fér andra cancersjukdomar.

RADS51C och RAD51D

RADS5T1 i de hér genernas namn star for RADiation sensitive protein 51,
alltsa “stralningskansligt protein 51”. Patogena foérandringar i ndgon

av dessa gener ger en mattligt forhojd risk att insjukna i bréstcancer,
cirka 20 procent, men kan vara hégre om béararen har en familjehistoria

av brostcancer. Aven risken for dggstockscancer ar nagot forhojd.

Mindre vanliga genmutationer

Patogena varianter i flera andra gener kan kopplas till 6kad risk for
flera cancerformer, daribland bréstcancer. Hit hor CDHT (CaDHerin 1),
NF1 (NeuroFibromatosis 1), PTEN (Phosphatase and TENsin homolog)
och STK11 (Serine-Threonine Kinase 11).

Dessa ar emellertid sallsynta och hor inte till de gener som analyseras
vid rutinméssiga arftlighetsutredningar. Lakaren kan dock bestélla
sadan diagnostik om det finns tecken pa att ndgon av dessa gener
kan vara involverad.

HUR VET MAN OM MAN HAR
EN ARFTLIGT OKAD RISK?

Ibland kan misstanke om arftlighet ha uppkommit efter att flera
personer i en slakt har drabbats av cancer. | dessa fall kan det bli
aktuellt med en sa kallad familjeutredning.

| andra fall ar det en lakare som diagnostiserat en bréstcancer och
av nagon anledning fattat misstanke om att arftliga faktorer kan ha
spelat in. Da kan man goéra en behandlingsutredning med genanalys,
alltsa en utredning som syftar till att ta reda pa information om
sjukdomens egenskaper som kan ha betydelse fér hur bréstcancern
ska behandlas och féljas upp.

En familjeutredning kan leda till att den utredda far genomga en
genanalys, och en behandlingsutredning kan leda till att nara
slaktingar till den som blivit utredd blir erbjudna att genomga
en familjeutredning.



Familjeutredning

En familjeutredning syftar i férsta hand till att bedéma den framtida
cancerrisken i en familj med misstankt arftlighet. Utredningen gors som
regel pa en onkogenetisk mottagning.

Personen som har tagit initiativ till utredningen far ldamna information
om sin slakt, sa langt tillbaka som mojligt - om vilka som insjuknat i vilka
cancerformer, vid vilken alder och sa vidare. Att inte kanna till allt om
sin familj och slakt ar vanligt och inget att oroa sig for. Vardpersonalen,
har en sa kallad genetisk vagledare, ar van att gora basta mojliga utifran
det underlag som gar att ta fram.

Under utredningen kan personalen behdva fa tillgang till slaktingars
medicinska uppgifter. Da behdvs ett samtycke som den utredda far
efterfraga. Detta da vardgivaren av juridiska skal inte far ta kontakt med
slaktingar som inte gett sitt samtycke.

Informationen férs in i ett slakttrad dar lakarna kan studera eventuella
monster som de kan grunda en bedémning pa. Om utredningen talar for
en forhojd risk for cancer i slakten far den utredda lamna ett sa kallat
anlagsbarartest dar man genomfor en genanalys. Aven slaktingar kan
erbjudas att lamna ett prov, nagot som forstas ar helt frivilligt. Om det
finns sparade prover fran avlidna slaktingar i en biobank kan dessa ocksa
analyseras.

Behandlingsutredning

Om det géller en redan diagnostiserad bréstcancer som misstanks vara
arftlig kan lakaren rekommendera nagonting som kallas “onkogenetiskt
snabbspar for testning av misstankt arftlig bréstcancer”. Syftet med en
sadan testning ar att ta reda pa information om sjukdomens egenskaper
som kan ha betydelse fér hur bréstcancern ska behandlas och féljas
upp. Ett annat syfte kan vara att kunna erbjuda en familjeutredning om
man pavisar en mutation.

Det finns ett antal faktorer som lakaren tittar pa fér att bedéma om det
ar motiverat att testa for arftlighet via onkogenetiskt snabbspar. Om
patienten eller patientens familj uppfyller nagot av féljande kriterier bor
utredning med genetisk testning erbjudas:

— Brostcancer vid 40 ars alder eller tidigare.

— Brostcancer vid 50 ars alder eller tidigare - om minst en nara
slakting (forsta- eller andragradsslakting i samma slaktgren)
har eller har haft bréstcancer.

— Brostcancer vid 60 ars alder eller tidigare - om minst tva nara
slaktingar har eller har haft bréstcancer.

— Bilateral bréstcancer, alltsa cancer i bada brésten, réknas
som tva fall.

— De andra fallen kan ocksa vara aggstocks- eller dggledarcancer,
prostatacancer fore 65 ars alder eller pankreascancer
(cancer i bukspottkérteln).

— Trippelnegativ bréstcancer oavsett alder,
alltsa bréstcancer dar tumércellerna saknar
receptorer for 6strogen, progesteron
och HER2.

— Aggstockscancer, dggledarcancer och
bukhinnecancer oavsett alder.

— En manlig slakting som (oavsett alder)
diagnostiserats med brdstcancer.



Innan man gar vidare med anlagsbéarartest maste vardpersonalen
sakerstalla att patienten forstar vad testresultatet kan innebara,
bade for sig sjélv och for néra slaktingar. Helst ska denna information
aven ges skriftligt.

Déarefter ska lakaren, om patienten (och/eller familjen) uppfyller négot
av kriterierna ovan, erbjuda ett anlagsbérartest med genetisk analys.

Patienten far Idmna ett blodprov som skickas fér analys med
nagonting som kallas "arftlig bréstcancerpanel”. Det &r en
standardiserad genpanel som analyserar de nio gener som beskrivits
i tidigare avsnitt: BRCAT, BRCA2, TP53, PALB2, ATM, BARD1, CHEK2,
RADS5IC och RAD51D. Aven andra gener kan ingd i panelen.

Sa kan du reagera

Att fa veta att man bar pa ett anlag som 6kar risken fér cancer kan
vara omskakande. Det ar inte ovanligt att kdnna skuldkénslor for att
eventuellt ha fort arvet vidare till sina barn. Men det kan ocksa kénnas
skont att fa klarhet i ndgot man funderat mycket pa. Nu kan berérda
familjemedlemmar och sléktingar fa besked och fatta beslut om
forebyggande atgarder for att minska sin risk. Att det finns nagot

att gora brukar vara lugnande for de flesta.

Att informera slakten

Om utredningen visar att de finns en arftligt férhojd risk for cancer i din
slakt behover den informationen spridas. Pa sa satt far dina slaktingar
vetskap om vilken specifik sjukdom det géller och hur de kan fa kontakt
med varden for ytterligare information om tester och de kontroll-
program och férebyggande atgarder som erbjuds.

Av juridiska skal ar det du som har ansvar for att informera slakten,
men héar finns mycket hjalp och stéd att fa. Klinikerna har underlag for
sa kallade familjebrev som brukar kénnas bra att anvéanda. Det ar ett
brev skrivet av den genetiska vagledaren som &r riktat till familjen som
den som ska sprida informationen kan anvanda, till exempel genom att
kopiera och skicka vidare till berérda slaktingar. Yngre slaktingar som
vill gbra ett anlagsbéarartest far radet att véanta tills de ar omkring 25 ar.
Dels ar det ovanligt att bli sjuk tidigare, dels bérjar kontrollprogrammen
starta i 25-arsaldern.

Det du kan behéva vara 6ppen for ar att besked om arftliga risker
vacker reaktioner — bade hos dig sjélv och andra - och kan paverka
relationer till slaktingar som har sjukdomen eller som ar anlagsbarare.
Det ar naturligt att fundera over situationen fér de egna barnen eller
en eventuell framtida familjebildning. Tillat dig att gora det, och kom
ihag att de genetiska vagledarna ar till just for att du ska kunna ta upp
den hér typen av fragor och funderingar.



En genetisk vagledare, ofta en vidareutbildad sjukskéterska eller
barnmorska, har som uppgift att guida den som behdver till val
avvagda beslut. Det handlar om samtal med st6d och information
for att sammanstélla uppgifter om slakten, och att stotta langs vagen
i bade medicinska och psykologiska fragestallningar. En genetisk
véagledare finns med i hela processen fran utredning och kontakter
med slaktingar till anlagsbarartest och eventuella féorebyggande
insatser.

Genetiska vagledare finns vid landets cancergenetiska mottagningar
- i Lund, Géteborg, Jonkdping, Linképing, Stockholm, Uppsala och
Umea.

Bréstcancer tillhér de cancersjukdomar som é&r vanligast vid
utredningar om arftlighet.

BEHANDLING
OCH UPPFOLJNING

Om resultatet av en genetisk analys ar positivt, alltsd om man kan
konstatera en patogen féréandring i ndgon av bréstcancergenerna,
kan detta ha betydelse for valet av behandling och uppféljning.

Detta kan skilja sig at beroende pa vilken genmutation som
identifierats och pa patientens familjehistoria av cancer.

Den som béar pa en mutation i ndgon av riskgenerna I6per alltsa

en forhojd risk att insjukna i bréstcancer. Detsamma galler for dem
som fatt och behandlats for arftlig brostcancer. Darfor erbjuds ett
antal forebyggande atgarder.

Alla som identifieras med en mutation erbjuds genetisk vagledning
pa onkogenetisk mottagning. Dar far mutationsbararen fordjupad
information om vad den arftliga risken innebar - for sig sjalv och
for berdrda slaktingar. | samband med detta diskuteras dven utdkad
testning i slakten for att identifiera eventuella barare.

Mutation i BRCA1, BRCA2 eller PALB2

Kvinnor som bar pa mutation i ndgon av BRCA-generna erbjuds arlig
bilddiagnostik fran 25 ars alder. Om det &r PALB2 som ar muterad kan
man avvakta med arlig bilddiagnostik till 30 ars alder - eller senast
fem ar tidigare an den alder som den yngsta slaktingen insjuknade i.
Bilddiagnostiken ska ske dels med vanlig mammografi, dels med
magnetkameraundersdkning (MR) som &r en kénsligare teknik.
MR-undersokningen ska ske en gang om aret till och med 55 ars
alder medan mammografin ska fortsatta till 74 ars alder.



Kvinnor med dessa mutationer ska informeras om méjligheten att
genomga riskreducerande kirurgi, mer om detta pa sidan 20, samt
om att mutationerna ocksa innebéar 6kad risk for dggstockscancer.

For bréstcancerpatienter med BRCA-mutationer har behandling

med PARP-hdmmare (PARP = poly (ADP-ribose) polymerase) visat goda
resultat. PARP ar ett enzym i celler som hjalper till att reparera DNA
nar det blir skadat. Vid behandling med PARP-hdmmare innebér det
att cancerceller féorsamrar sin formaga att reparera DNA-skador
vilket far dem att do.

Mutation i TP53

Kvinnor som bar pa en mutation i TP53 ska erbjudas klinisk brost-
undersokning en gang per ar fran det att de fyllt 20 eller senast fem
ar tidigare an den alder som den yngsta slaktingen insjuknade i.
Eftersom TP53-bérare ar sarskilt kansliga for joniserande stralning
undviker man mammografi och underséker istallet brésten med
ultraljud och magnetkamera. Aven vid TP53-mutation kan
riskreducerande kirurgi 6vervéagas.

Mutation i gen som ar forknippad med mattligt férhojd risk

Kvinnor som béar pa mutationer i ATM, BARD1, CHEK2, RAD5IC eller
RADS5I1D ska erbjudas arlig bilddiagnostik med mammografi fran och
med fem ar fore lagsta insjuknandealder i familjen eller senast fran
40 ars alder. Detta ar alltsa dubbelt sa ofta som i det ordinarie
screeningprogrammet och ska paga upp till 60 ars alder. Darefter
ar det de vanliga intervallen som galler.

Fér mutationsbarare som diagnostiserats med brdstcancer fore

50 ars alder och/eller har sa kallat tata brost (hog andel kortelvavnad
som gor det svarare att upptacka tumérer med mammografi) kan
kompletterande undersdékningar kravas.
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RISKREDUCERANDE KIRURGI

Riskreducerande kirurgi, i det har fallet sa kallat riskreducerande
mastektomi, innebar att man kirurgiskt avlagsnar — opererar bort -
den brostkortelvavnad som cancer kan uppsta i. Ingreppet anses
medicinskt motiverat fér kvinnor som bedéms ha en starkt 6kad
bréstcancerrisk - om de sjalva vill.

Mastektomi minskar risken fér bréstcancer radikalt: studiedata

talar for att friska kvinnor som bér pa nadgon av BRCA-mutationerna
minskar sin risk med éver 90 procent. (Motsvarande data for 6vriga
mutationer saknas, men det anses inte finnas nagonting som talar for
att riskreduktionen skulle vara mindre.) Ett skal till att man inte helt
kan eliminera risken ar att man aldrig kan vara hundraprocentigt saker
pa att man lyckats fa bort samtliga brostkortelceller. | praktiken ar det
dock mycket sallsynt att ndgon insjuknar i cancer i bréstet efter ett
sadant ingrepp. Det finns inte heller nagot vetenskapligt pavisat skal att
efter en sadan operation utféra exempelvis ultraljudsundersékningar
av det opererade omradet.

Vid alla kirurgiska ingrepp finns risk féor komplikationer, men
brostcanceroperationer ar som regel sakra. En del kvinnor kan fa
blédningar eller sarinfektioner, men det ar ganska ovanligt. | ungefar
ett fall av fyra uppstar en ansamling av sarvatska, sa kallat serom, i det
opererade omradet. Mindre vatskemangder kan kroppen sjalv ta hand
om, men vid stérre serom kan vatska behéva tappas ut.

Risken fér komplikationer ar betydligt stérre om kvinnan ar rékare
och/eller 6verviktig. Darfor ar det viktigt att vara helt rokfri och ha
ett BMI, kroppsmasseindex, under 30 innan operationen planeras.

Mastektomi alltid kvinnans beslut

Det ar alltid kvinnan sjélv som bestammer om hon vill genomga
mastektomi eller inte - varden erbjuder vagledning, men ger inga
rekommendationer. Manga kvinnor som far veta att de I6per starkt
forhojd cancerrisk - och alltsa bar pa patogena varianter av BRCA 1/2,
PALB2 eller TP53 - valjer mastektomi och det ar séllsynt att angra sitt
beslut i efterhand om man fattat beslutet efter att ha varderat for-
och nackdelar ordentligt.

Mutationer i BRCAT och BRCA2 innebar, som namnts tidigare, ocksa

en kraftigt forhojd risk for aggstockscancer. Fér denna typ av cancer
finns inga bra metoder for screening vilket gor det svart att upptacka
sjukdom i ett tidigt stadium. Darfér rekommenderas alla kvinnor som
bar pa dessa mutationer att operera bort dggstockarna. Detta kallas
riskreducerande salpingooforektomi och kan genomféras sa snart
kvinnan kanner sig fardig med sin familjebildning. Fér barare av mutation
i BRCAT rekommenderas salpingooforektomi vid 35-40 ars alder medan
motsvarande rekommendation for BRCA2 géller vid 40-50 ars alder.

Aven biarare av patogena varianter i PALB2, RAD51C
och RAD5TD 16per en férhojd risk for aggstockscancer,
men risken ar liten fére 50 ars alder. Riskreducerande
salpingooforektomi kan évervagas, sarskilt om

kvinnan har fall av dggstockscancer i familjen.

| dessa fall rekommenderas att ingreppet

genomfors efter klimakteriet.
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BESLUT BEHOVER
FA MOGNA FRAM

Brosten ar inte vilken kroppsdel som helst. Och det handlar inte bara
om att de &r en symbol for kvinnlighet. De kan ocksa vara laddade med
upplevelser fran tidiga tonar och framat.

Alla kvinnor har olika erfarenheter, och lagger ockséa olika sexuell och
sensuell betydelse i just brésten. Amningen ar ytterligare ett kansligt
omrade.

Att genomga en riskreducerande mastektomi ar ett stort beslut och
ett omfattande kirurgiskt ingrepp, och konsekvenserna ska inte
forringas. Forutom att bréstets funktion, inklusive mojligheten att
amma, gar forlorad maste man rakna med att kénseln i anslutning
till brostvartan forsvinner. Stickningar och sveda i det opererade
omradet ar ocksa vanligt.

Manga upplever att kroppsuppfattningen paverkas negativt, att
man inte kadnner igen sig och att en av symbolerna fér kvinnlighet,
moderskap och sexualitet ar patagligt férandrad.

Allt det har gor att det kan bli ett stort och svart beslut att operera
bort all bréstvavnad - dven fér den som fatt ett klart besked om att
det avsevart skulle minska risken att insjukna i cancer. Det ar helt
individuellt och hanger ocksa ihop med i vilket skede av livet du
befinner dig i. Om du redan fatt barn som du kanske ocksa ammat,
kan beslutet kdnnas enklare och mer sjalvklart.

Att bygga upp brésten igen - att genomféra en bréstrekonstruktion -
ger formen tillbaka, men den ursprungliga kanslan och upplevelsen
blir inte densamma. Det kan ta tid att vanja sig vid sin “nya” kropp
aven om man ar néjd med sitt beslut.

Tank pa att det inte &r brattom att bestdmma om du vill |ata bygga
upp brosten igen. En rekonstruktion kan alltid goras senare. Be om
tid att téanka igenom hur du vill géra. Som i manga andra situationer
i livet behdver beslut fa mogna fram. Det &r inte konstigt att du inte
omedelbart vet hur du vill ha det. Kanner du att du fatt for lite
information? Be da om ett nytt ldkarbesok dar du kan fa diskutera
och stalla alla dina fragor.
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RISK ATT F6|3A ANLAG VIDARE
TILL SITT OFODDA BARN

Barare av mutation i BRCA1, BRCAZ2 eller TP53 som vill skaffa barn har
ratt att fa IVF-behandling (provrérsbefruktning) med preimplantatorisk
genetisk diagnostik, PGD. En IVF-behandling resulterar i de flesta fall

i flera befruktade agg, och statistiskt sett kommer endast halften av
aggen att bara pa sjukdomsanlaget.

Vid PGD tas en eller tva celler ut fran ett befruktat dgg och analys-
eras molekylargenetiskt. Sa snart man hittar ett 4gg som inte bar pa
sjukdomsanlag kan detta aterféras till kvinnans livmoder dar det kan
utvecklas till ett foster - som inte har arvt den férhojda cancerrisken.

VAD HANDER PA
FORSKNINGSFRONTEN?

Kunskapen om arftlig brostcancer vaxer standigt. Det har nu gatt tre
decennier sedan BRCAT- och BRCA2-generna upptacktes, och genetisk
testning for arftliga patogena varianter i dessa gener ar sedan léange en
etablerad del av varden for brost- och dggstockscancer. Detta har varit
ett stort framsteg som gjort det majligt att vidta forebyggande atgarder
som drastiskt minskat cancerrisken och forbattrat éverlevnaden for
atskilliga anlagsbarare. Darutéver ger vetskap om BRCA-status vardefull
information om huruvida patienten i vissa situationer kan vara hjalpt av
vissa lakemedelsbehandlingar, sdisom PARP-hammare.

| en svensk studie, SWEA, gjordes utdkade genetiska analyser pa éver
4 600 kvinnor som utreddes for misstankt arftlig bréstcancer mellan
2012 och 2018. Forskarna ville ta reda pa hur vanligt det var att nagon
annan gen an BRCAT och BRCA2 orsakat sjukdomen och lade darfér
till ytterligare elva gener i analysen (ATM, BARD1, BRIP1, CDH1, CHEK2,
PTEN, RAD51C, RAD5ID, STK11 och TP53). Resultatet blev att nastan
dubbelt sa manga kvinnor fick en genetisk forklaring till sin bréstcancer
jamfort med om man bara hade testat for de tva mest valkédnda
generna, BRCAT och BRCA2, som hittades hos 8,9 procent av
deltagarna. Hos en nastan lika stor andel av kvinnorna,

8,2 procent, hittade man patogena varianter

i ndgon av de dvriga elva generna.

25



Kunskapen fran SWEA-studien utgér en viktig del av grunden for
inférandet av det standardtest, arftlig bréstcancerpanel, som beskrivs
under rubriken “Behandlingsutredning”.

Men 8,9 plus 8,2 blir ganska langt ifran hundra. Vad ar det som ligger
bakom resterande dryga 80 procent av cancerfallen - var de helt
enkelt inte arftliga? Riktigt sa enkelt ar det inte, utan det aterstar att
forklara och forsta hur det kommer sig att manga familjer och slakter
har manga fall av bréstcancer - trots att man inte kan hitta en specifik
genmutation.

Det kan forstas ha att gora med att forskarna annu inte identifierat
alla riskgener, men man ar idag ganska séker pa att det atminstone
inte finns ndgon ytterligare gen som leder till en 6kad cancerrisk i den
utstrackning som de idag kanda hogriskgenerna. Det mest sannolika ar
att det inte finns ndgon enskild hogriskgen kvar att hitta.

Om en sjukdom orsakas av endast en muterad gen talar man om
monogen sjukdom, men familjar bréstcancer kan ocksa vara polygen.
Det innebar att mutationer i flera lagriskgener sammantaget kan ge
en hog risk for att utveckla bréstcancer. Det finns studiedata som gor
gallande att samverkande lagriskmutationer kan forklara ytterligare
18 procent av familjar bréstcancer.
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Idag ar det tekniskt mojligt att analysera ett stort antal gener, men
manga menar att den kliniska nyttan ar begrénsad da forskarna annu
inte har tillrackliga kunskaper om hur informationen ska anvéndas.
Detta omrade kommer med all sannolikhet att utvecklas.

Det pagar intensiv forskning for att ta fram nya behandlingar mot
arftlig bréstcancer. Det handlar bland annat om nya lakemedel och nya
kombinationer av lakemedel, men ocksa om nya behandlingsprinciper
som genterapi som triggar immunférsvaret att bekampa cancern och
genredigering dar man korrigerar felaktiga gener.

BRCA-forbundet

Sedan en tid tillbaka finns BRCA-férbundet, en ideell patientorganisation
som specifikt vander sig till barare av mutationer i BRCAT eller BRCAZ2.
Under parollen "Samlade for en battre framtid" verkar de fér 6kad
kunskap om dessa genmutationer som inte bara 6kar risken fér
brostcancer hos bade kvinnor och man, utan aven for aggstockscancer,
prostatacancer och bukspottkértelcancer.

BRCA-férbundet ar helt fristdende fran Brostcancerférbundet, men
vi har som synes vissa gemensamma intressen. Besdk garna deras
webbplats pa brcaforbundet.se
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ORDLISTA
ARFTLIG BROSTCANCER

ANLAGSBARARTEST

Ett anlagsbarartest, aven kallat genetiskt test eller DNA-test, ar en
medicinsk undersékning som syftar till att identifiera specifika genetiska
variationer eller mutationer som ar forknippade med éarftliga sjukdomar
eller riskfaktorer.

ARVSMASSA

Arvsmassan, eller genomet, ar det genetiska materialet som finns i en
organism och som innehaller generna som bestammer dess arftliga
egenskaper.

AUTOSOMAL DOMINANT NEDARVNING

Ett arftlighetsmonster dar det racker att en av férédldrarna bar pa

anlaget for att avkomman ska I6pa en 50-procentig risk att arva anlaget.

BILATERAL

Tvasidig, “bilateral bréstcancer” betyder alltsa att cancer angripit bada
brésten.

BIOBANK

En samling prover, sdsom blodprov, cellprov eller andra vavnadsprover,
som tas i halso- och sjukvarden och sparas langre an tva manader.

BMI

Forkortning for Body Mass Index, kroppsmasseindex, som ar ett matt
pa en persons eventuella 6ver- eller undervikt baserat pa férhallandet

mellan personens langd och vikt (vikten i kg delat med langden i kvadrat,

alltsa langden ganger langden) - till exempel: 68 kg/1,66 m x 1,66 m =
BMI 24,7.

DNA

Forkortning for DeoxyriboNucleic-Acid, deoxiribonukleinsyra, den
kemiska foreningen som bar den genetiska informationen.

GEN

Segment av DNA som arvs fran féraldrarna. Generna innehaller den
genetiska koden for att producera proteiner eller utféra andra
funktioner i kroppen.

GENOM

Genom (uttalas med langt &, gend'm) ar ett annat ord for arvsmassa.

GENREDIGERING

En teknik som anvands for att géra specifika andringar i en organisms
DNA-sekvens.

GENTERAPI

En behandlingsmetod som syftar till att ersatta eller korrigera
defekta gener hos en individ.

IVF-BEHANDLING

IVF &r en foérkortning av in vitro-fertilisering, aven kallat provrors-
befruktning. Behandlingen gar ut pa att dgg befruktas med spermier
i laboratoriemiljo for att sedan féras tillbaka in i livmodern.

KONTROLLPROGRAM

Ett kontrollprogram for arftlig brostcancer kan besta i tata kontroller
med mammografi eller annan bilddiagnostik i syfte att upptacka
tumorer i ett tidigt skede.
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KROMOSOM

En struktur som finns i cellkdrnan och bestar av tva langa, hoprullade
DNA-stréangar som innehaller en individs arvsmassa. Manniskor har
normalt sett 46 kromosomer uppdelat i 23 par. Av dessa ar 22 par
autosomer och ett par ar konskromosomer (XX for kvinnor, XY for man).

MASTEKTOMI

En kirurgisk procedur dar bréstvavnad avlagsnas.

MONOGEN
En egenskap eller sjukdom som paverkas av en enda gen ar monogen.
Jamfor polygen.

MR-UNDERSOKNING

Undersokning med magnetisk resonans-tomografi, ofta kallat
magnetkamera, som anvander magnetfalt och radiovagor istallet for
rontgenstralar. Magnetkameran ar utformad som ett ror eller en tunnel
som hela kroppen kan avbildas i.

MUTATION

Mutationer ar férandringar i organismens arvsmassa eller DNA-sekvenser
som kan leda till olika effekter, inklusive sjukdomar som cancer.

PARP-HAMMARE
Lakemedel som hammar aktiviteten hos PARP-enzymer vilket goér
att DNA-skador i cancerceller inte kan repareras. Effekten blir att
cancercellerna dér.

PATOGEN

En patogen ar nagot som kan orsaka eller framkalla sjukdom. Ordet
patogen kan ocksa anvéndas som adjektiv, exempelvis om en patogen
variant av en viss gen som da avser en sjukdomsframkallande féréndring
i en gen.

POLYGEN
En egenskap eller sjukdom som paverkas av flera gener i samverkan
ar polygen. Jamfér monogen.

PREIMPLANTATORISK GENETISK DIAGNOSTIK, PGD

En metod som anvands i samband med IVF-behandling for att
identifiera genetiska avvikelser hos preembryon, befruktade agg,
innan de implanteras i livmodern.

REKONSTRUKTION

Brost som har opererats bort kan aterskapas, rekonstrueras, med
implantat eller med vavnad fran den egna kroppen. Bréstrekonstruktion
kan ske direkt i samband med operation eller vid ett senare tillfalle.

SALPINGOOFOREKTOMI
En kirurgisk procedur dar dggstockar och aggledare avlagsnas i syfte
att minska risken for aggstockscancer hos kvinnor med arftlig risk.

SCREENING
En process for att identifiera en sjukdom i ett tidigt stadium hos
personer som inte har nagra symtom.

SEROM

En ansamling av vatska som bildas i det opererade omradet efter
ett kirurgiskt ingrepp.

TRIPPELNEGATIV BROSTCANCER

En form av bréstcancer dar tumércellerna saknar receptorer for
ostrogen, progesteron och HER2-protein.
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BROSTCANCERFORBUNDET

Brostcancerférbundet har 33 lokala bréstcancerféreningar med
verksamhet i olika delar av landet. Lokalféreningarna anordnar en
rad olika aktiviteter for medlemmarna och ger stéd genom bade
personliga kontakter och via samtalsgrupper.

Foreningarna samarbetar ocksa med sjukvarden for att forbattra
vard, omvardnad och rehabilitering pa lokal niva. Om du vill veta
mer och/eller bli medlem, ar du varmt vdlkommen att ta kontakt.

Se direktlankar till respektive forening pa bréstcancerférbundet.se

Brostcancerforbundet, som grundades 1982, stéder ocksa
patientnéra bréstcancerforskning och driver opinion
i brostcancerfragor.

BROSTCANCERFORBUNDETS STODPERSONSVERKSAMHET

Ingen ska behdva vara ensam med sin bréstcancer. Det ar
Brostcancerférbundets medlemsléfte och en av grundstenarna
i arbetet. Att fa tala med nagon som sjalv har genomgatt

en brostcancerbehandling kan vara ett vardefullt stéd.
Brostcancerférbundets stodpersoner har sjalva gatt igenom

en brostcancerbehandling, fatt stddpersonsutbildning och

har tystnadsplikt. De &r trédnade i att lyssna, men delar ocksa
garna med sig av egna erfarenheter. Du behéver inte vara
medlem for att ta kontakt med férbundets stéddpersoner

eller narstaendestdodjare.

Kontaktuppgifter till stodpersonerna far du via
Brostcancerférbundets lokala bréstcancerféreningar
som du hittar pa brostcancerforbundet.se.
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BROSTCANCER
FORBUNDET

Brostcancerforbundet ar Sveriges enda intresseorganisation
som fokuserar enbart pa bréstcancer. Vi ar manga som vet hur det
ar att leva med en bréstcancerdiagnos, antingen som drabbad eller

narstaende. For att na visionen om att ingen ska drabbas av
bréstcancer, finansierar vi forskning, sprider kunskap kring
prevention och driver opinion i bréstcancerfragor.

Hantverkargatan 25 B, 112 21 Stockholm
08-546 40 530
info@brostcancerforbundet.se
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