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Gentester kan
rddda liv - dnda
ar det Iangt ifrén
alla patienter med
brostcancer som

i praktiken far
mojlighet till detta,
trots att de tillhor
en grupp som
enligt sjukvérdens
rekommendationer
ska erbjudas
testning. Enligt
forskarna kan en
orsak vara bristande
kunskaper inom
varden.

et har gatt 20 ar se-

dan minniskans he-

la arvsmassa, alltsa

samtliga gener i
minniskokroppen, kartla-
des. Det tog 10 ar och kosta-
de flera miljarder. I dag gors
samma analys pa nagra veck-
or for en kostnad runt 20 000
kronor.

— Det har skett enorma
framsteg, men saknas fortfa-
rande mycket kunskap kring
vad forandringar i olika gen-

er har for koppling till
sjukdom, sager
Anna Rosén,
specialistla-
kare i klinisk
genetik vid

brostcancer
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VEM SKA ERBJUDAS
ETT GENTEST?

* Alla kvinnor som fétt sin bréstcancer vid

40 ér eller yngre.

* Kvinnor med bréstcancer vid 50 ér eller

yngre om det ocksé finns en nara slakting

med bréstcancer.

* Kvinnor med bréstcancer vid 60 ér eller yngre om
det ocksd finns tvé& néra slaktingar med bréstcancer.
* Alla kvinnor med s.k. trippelnegativ bréstcancer
(bréstcancerformer som kannetecknas av att tumér-
cellerna saknar tre typer av receptorer pa cellytan).
* Alla man med bréstcancer.

* Alla kvinnor med Gggstockscancer.

Kalla: Nationellt vérdprogram fér bréstcancer
och Hans Ehrencrona, éverldkare och docent
vid Region Skdne och Lunds universitet.

Norrlands universitetssjukhus
och forskare inom cancerge-
netik vid Umea universitet.

Vill 6ka knnedom
Hon berittar att genetikers
arbete handlar mycket om att
beddma sannolikheten for att
en viss genforandring ska leda
till sjukdom. Och det kan
vara klurigt att avgora efter-
som manga sjukdomar beror
pa forandringar i flera olika
gener, och dessutom ofta ar
beroende av bade livsstils-
och miljofaktorer.

— Den stora utmaningen
i dag ar inte sjalva gentest-
et i sig utan tolkningen av
resultatet.

Anna Rosén dr specialistidkare och forskare.

Anna Rosén leder ett stort
forskningsprojekt, DI-
RECT-studien, som utvirde-
rar ett nytt sitt att informe-
ra personer som kan ha
forhojd risk att drabbas av
arftlig cancer.

— Forhoppningen ar att fler
ska fa kinnedom om sin oka-

de risk och

erbjudas fore- Tyvarr vet vi av
erfarenhet att
informationen
inte alltid gér

byggande at-
garder i tid,
sager hon.

I en nyligen
publicera
studie har hon
sett att det ar
en majoritet som vill fa reda
péa om de bar pa en genforand-
ring som innebir hog risk for
tjocktarmscancer. Av de 1000
personer som ingick i studien

fram

angav de flesta ocksa att
de hellre skulle vilja fa in-

formationen fran sjuk-

varden 4n fran en drab- <
bad slakting.

I dag ligger ansva- [
ret att informera be-

rorda slaktingar pa
den enskilda individ som
fatt reda pa att hen bir
p4 en genforindring som
okar risken att drabbas
av cancer.

— Tyvirr vet vi av erfa-
renhet att den informa-
tionen inte alltid gir fram,
och det galler ju alla ty-
per av arftlig cancer,
aven brostcancer, sa-
ger Anna Rosén.

Mésta ta sitt

ansvar

Det finns internatio-

nella studier som visar

att om sjukvarden tar
ansvar for att informera
berorda sliktingar, okar an-
talet personer som gor ett
gentest och darmed har moj-
lighet att erbjudas forebyg-
gande atgarder.

Med bakgrund av detta har
Anna Rosén
dragit i ging
den sa kallade
DIRECT-stu-
dien, for att se
om samma sam-
band galler i
Sverige.

— Om det vi-
sar sig vara sa borde vi inom
sjukvarden bidra mer i infor-
mationsflodet till slaktingar —
det skulle kunna riadda liv,
sdager hon. [ |
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Visste du att...

... man skiljer p& genfor-
andringar som gér i arv och
sédana som uppstétt under
livets gang.

... inom sjukvérden ar det

F
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KAN RADDA LIV

Nar det galler brostcancer
finns det en studie som vi-
sar att manga kvinnor ald-
rig gor nagot gentest trots
att de borde det enligt de re-
kommendationer som finns.

— Kunskap om irftlighet

kan radda liv, eftersom fris-
ka familjemedlemmar da
kan vilja att gora ett gentest
. och fd mojlighet till forebyg-
4 gande behandling, siger

Annelie Augustinsson, dok-

tor i Medicinsk Vetenskap
o vid Lunds universitet.

vanligt att man utfér gentester

fér att titta pa forandringar i en (€ [
cancertumdr. Kunskap om can-

cerns genetiska egenskaper ar . é \
viktig for att kunna erbjuda ef- ‘
fektivast mojliga behandling.
... de flesta sjukdomar &r bara
delvis arftliga, vilket betyder

att de utvecklas i samspel A Den aktuella studien, som
mellan arftliga faktorer och (
miljafaktorer. A Sverige, visar att cirka tju-

gofem procent av kvinnor
som fatt brostcancer under

... de cancerformer dar arftliga
orsaker ar vanligast ar

‘ ar gjord pa kvinnor i sodra
'\
-

bréstcancer, tjock- och @nd-
tarmscancer, prostatacancer,
aggstockscancer och malignt

36 ars alder aldrig gjort na-
got gentest. Trots att det en-
ligt sjukvardens riktlinjer

alltid ska erbjudas ett gen-
test om kvinnan som drab-
bats ar 40 ar eller yngre.

(Att aldersgransen ligger
pé 35 &r och yngre i studien
beror pa att rekommen-
dationerna for att gora ett
gentest andrades fran 35 till
40 ar 2018).

Studien visade att den
vanligaste forklaringen till
att kvinnorna inte gjort gen-
test helt enkelt var att de
aldrig fatt fragan fran sjuk-
varden!

— For att komma till ritta
med detta tror jag den vik-
tigaste insatsen ar att kun-
skapen om cancergenetik
och de rekommendationer
som finns maste blir battre
inom sjukvarden, sager An-
nelie, som ir en av forskar-
na bakom studien.

Just nu pagar uppfoljan-
de forskning for att ta reda
pa hur det ser ut i gruppen
kvinnor som #r mellan 36
och 40 4r och som drabbats
av brostcancer mellan 2000

melanom.
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KORT OM ARVSMASSAN:

* Finns i kroppens celler och ar organiserade
i kromosomer, som i sin tur bestar av DNA.

® Det finns 46 kromosomer i varje cell,

dessa innehéller cirka 22 000 gener.

* Generna innehdller information om egenskaper och 2019.

som arvs frén foraldrar till barn, ett slags kartor

dver hur cellerna ska byggas upp och fungera. o

* Forandringar (mutationer) i gener kan ha olika NASTA VECKA:
orsaker. Det kan handla om slumpméssiga SA ATERFAR NI
kopieringsfel under celldelningen, strélning NARHET OCH
eller inverkan av vissa kemiska Gmnen och virus. INTIMITET!
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