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Forord

Det komplette BRCAT gen blev fundet i 1994, hvor
man samtidig fandt genforandringer, som forarsager
arvelig brystkraeft og kraeft i aeggestokkene. Midt

i 1990'erne fandt man BRCA2 genet, og siden har
man kunnet tilbyde gentests til familier, hvor der var
mistanke om arvelig brystkraeft og arvelig kraeft i
a&ggestokkene.

Angelina Jolie skabte i 2013 overskrifter verden over,
fordi hun pa grund af BRCA-mutation fik fjernet
begge bryster for at forebygge brystkraeft. Siden har
BRCA-mutation vaeret noget, man taler om. | Danmark
far alle danske kvinder, der far kraeft i a22ggestokkene,
tilbudt test for BRCA-mutation.

Ringene breder sig og mange familier oplever, at skulle
tage stilling til gentest og forebyggende behandling
for at undga arvelig brystkraeft. Unge kvinder skal
overveje, om de vil have barn, og hvis de gerne vil

det til trods for, at de baerer en BRCA-mutation, sa

gar overvejelserne pa, hvordan de undgar at give
mutationen videre.

Mange barere af BRCA-mutation mgdes pa fora pa
sociale medier, fordi de har behov for at udveksle
synspunkter og erfaringer og fa mere viden. Der kan
vaere behov for konkret viden om arvegang, gentest,
risiko, forebyggelse og ikke mindst information om,
hvad det kan betyde fglelsesmaessigt og socialt at
vaere baerer af en BRCA-mutation.

BReastCAncer

Der er i mine gjne behov for en samlet, let tilgaengelig
information om, hvad mutation i BRCA-generne er,
og hvordan man skal forholde sig, nar man stgder

pa det i familien. Det er det, denne lille bog tilbyder.
Forhabentlig kan det kan veere en hjzlp, nar man selv
og ens familie star i en svaer situation pa grund af en
BRCA-mutation.

Tre ting er vigtige at huske pa, nar man far problem-
stillingen om risikoen for arvelig kraeft i familien ind pa
livet — det ene er, at hvis man har en BRCA-mutation
har man altid haft den, lige fra man blev skabt. Man
kan ikke kontrollere, hvilke gener, man giver videre

til sine barn, det at have en BRCA-mutation er ikke
nogens skyld eller fejl.

Det andet er, at pa grund af de sidste 20-30 ars
forskning, kan man i dag identificere genforandringer,
der har betydning for udvikling af kraeft, herunder
forandringer i BRCA1 og BRCA2 generne. Den enkel-
te, der far pavist BRCA1 eller BRCA2 genforandringer,
har mulighed for at agere i forhold til den arvelige
risiko for at fa kraeft i aeggestokkene og brystkraeft.
Hyppige kontroller kan identificere en eventuel kraeft-
sygdom tidligt, og der er mulighed for forebyggende
operationer.

Det tredje er, at der stadig forskes — det er kun lige
begyndt!

God lasning

Randi Krogsgaard
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Hvad er BRCA?

Alle har BRCAT- og BRCA2-gener, som beskytter mod
udvikling af kraeft. Navnet er en forkortelse af BReast
CAncer. Generne beskytter bl.a. mod udvikling af
brystkreeft, kraeft i aggestokkene (ovarierne) og kraeft
i bleerehalskirtlen (prostata). De reparerer gdelagt
arvemateriale (DNA) i cellerne, og sgrger derved for,
at cellerne udvikler sig normalt.

I Normalt BRCA-gen
I Defekt BRCA-gen

Far med BRCA-mutation

Sen/datter Sen/datter
med BRCA-mutation uden BRCA-mutation

Hvad er BRCA?

Forandringer i BRCA-generne er arvelige

Begge BRCA-mutationer er arvelige. Forandringerne
kan vaere givet videre gennem generationer og
bevirker at generne ikke fungerer normalt. Har man
arvet en BRCA-mutation har man gget risiko for at
udvikle brystkraeft, kraeft i aeggestokkene og kraeft i
prostata.

Mor uden BRCA-mutation

Sen/datter Sen/datter
uden BRCA-mutation med BRCA-mutation

BReastCAncer

Man kan arve genmutationen fra bade sin far og mor.
Hvis en af dem har BRCA-mutation, er der 50% risiko
for at hans eller hendes bgrn af begge ken ogsa har
det.

BRCA-generne sidder pa kromosomerne, som baerer
generne. BRCA1 sidder pa kromosom 17 og BRCA2
pa kromosom 13.

Kromoson 17

BReastCAncer

Andre gener med relation til brystkraeft

En raekke andre gener kan gge risikoen for brystkraeft,
hvis der opstar forandringer. Disse gener er ikke
beskrevet i denne bog, som kun omhandler mutation i
BRCA-generne.

Brystkraeft og arvelighed er et forskningsomrade, der
har stor bevagenhed og hgj prioritet.

Kromoson 13

Hvad er BRCA?




BRCA-mutation
hos kvinder

Brystkraeft

Brystkraeft er den hyppigste kreeftform
hos kvinder. 12% af alle kvinder vil i
lgbet af deres liv udvikle brystkraeft.

Det svarer til, at der hvert ar er
ca. 4.700 danske kvinder, der far
konstateret brystkraeft.

Kun 3-10% af disse kvinder har
BRCAT1- eller BRCA2-mutation.

BRCA-mutation hos kvinder

LELEELEL
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12 kvinder
ud af

100 kvinder
far
brystkraeft

BReastCAncer

BReastCAncer

Kraeft i ®ggestokkene

Kraeft i ggestokkene udger 3,1%
af alle kreefttilfaelde og risikoen for at
fa sygdommen inden 75-ars alderen
er 1,7%. Hvert ar far omkring

553 danske kvinder diagnosen.

Og ved udgangen af 2013 levede
4.556 danske kvinder med diagnosen
kraeft i aeggestokkene.

Ca. 25% af de kvinder, der far kraeft i
2ggestokkene udvikler sygdommen
pga. arvelige faktorer. Blandt de
hyppigste arvelige arsager til kraeft i
2ggestokkene er arvelig bryst- og
2ggestokkraeft (HBOC), som skyldes
sygdomsfremkaldende varianter i
BRCA1- og BRCA2-generne.

En mutation i et af BRCA-generne
betyder ikke, at man far kraeft. Det
betyder, at man har en langt hgjere
risiko end resten af befolkningen for at
udvikle brystkraeft samt kraeft i a@2gge-
stokkene og aeggelederne.

1,7 kvinder
ud af

100 kvinder
far kreeft

i ®gge-
stokkene

BRCA-mutation hos kvinder




BRCA-mutation
hos maanad

Sandsynligheden for at have en BRCAT1- eller en
BRCA2-mutation er lige sa stor hos maend som hos
kvinder. Maend kan bade arve en BRCA-mutation og
give mutationen videre til deres bgrn.

Brystkraeft

Maend far sjeeldent brystkraeft, men
det sker. Mindre end 1% af alle bryst-
kreefttilfaelde forekommer hos maend —
det svarer til ca. 39 mand om dret.

Kun 1 ud af 1.000 maend risikerer
at fa brystkraeft i lgbet af deres liv.

Mand med forandringer i BRCA
har @get risiko for at fa brystkraeft i
forhold til maend, som ikke har
mutationen.

Mand med forandringer i BRCA2
har en livstidsrisiko pa 7% for

at fa brystkreeft i forhold til maend,
som ikke har mutationen.

10 BRCA-mutation hos maend

Hvert ar far
39 danske
meend
stillet
diagnosen
brystkraeft

BReastCAncer
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Prostatakreeft

Hvert ar far omkring 4.500 maend
diagnosen prostatakraeft.

Ca. 1 ud af 8 eller 12% af de maend,
der har prostatakraeft med spredning,

har en BRCA-mutation.

Mand med BRCAT-mutation har en

lidt @get risiko for at fa prostata kraeft.

Maend, der har en BRCA2-mutation
har op til 20% livstidsrisiko for at
udvikle prostatakraeft.

bskatiil

BRCA-mutation hos maend

10 ud af
100 maend
risikerer

at fa
prostata-
kraeft inden
de fylder
75 ar
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Henvisning til genetisk udredning
— kvinder

Hvornar far kvinder med brystkraeft
tilbudt en gentest?

Danish Breast Cancer Group, (DBCG) fastseetter ret-
ningslinjerne for behandling af brystkraeft, herunder
retningslinjer for, hvornar man skal henvise borgere
til gentest, hvis man har mistanke om at de har en
arvelig disposition til at udvikle brystkraeft.

Praktiserende laege, en speciallege eller eller hospitals-
afdeling henviser til genetisk udredning og radgivning

hvis et af fglgende kriterier er opfyldt:

Kvinder, der er under 40 ar, nar de far brystkraeft.

.
l \
,I]

Kilde:
Sekretariatet for Kliniske Retningslinjer pa Kraeftomradet
Arvelig mammacancer

Kvinder, der er 40-50 ar,
nar de far diagnosticeret
brystkreeft og som ikke
allerede er undersagt
for genmutation i
BRCA1T og BRCA2
generne med

normalt resultat.

Kvinder, der far
diagnosticeret kraeft
i begge bryster.

Henvisningskriterier til genetisk radgivning, indikation for tilbud om surveillance og profylaktisk kirurgi

Henvisning til genetisk udredning — kvinder

BReastCAncer

Kvinder der er under 60 ar, nar de far brystkraeft,

og hvor kraeftknuden ikke er hverken astrogen-
falsom eller sakaldt HER2 positiv.

@strogenfolsom?

Progesteronfalsom?

HER2 positiv?

Alle kvinder, der far diagnosen kraeft i

a&ggestokkene.

P

BReastCAncer

Kvinder, der far ~
brystkraeft og O~
har to eller flere =
forstegradssleegt-

ninge (foreeldre,

sgskende, bgrn)

der har faet

brystkraeft.

Borgere bar henvises til genetisk risikovurdering og
radgivning i familier, hvor:

der er mistanke om en arvelig disposition.

der er pavist en genmutation, der disponerer
til brystkaeft.

man tidligere har pavist en genmutation (af ukendt
betydning) som man nu gnsker at vurdere |
forhold til om den disponerer for brystkraeft.

man tidligere har vurderet, at der er en arvelig
@get risiko for brystkraeft, og hvor der er grundlag
for ny konsultation fx:

B er der nye tilfeelde af kraeft i familien;

B naermer den pageeldende sig en alder, hvor
man tidligere har anbefalet et undersggelses-
program;

har den pagaeldende brug for en opfalgning.

Henvisning til genetisk udredning — kvinder
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Maend, der far brystkreeft,
bliver tilbudt en gentest

Hvis en mand er BRCA1-baerer har han en lidt gget
risiko for at fa prostatakraeft.

Hvis en mand er BRCA2-baerer, har han en forhgjet
risiko for at fa prostatakraeft.

Der er ikke nationale retningslinjer for at tilbyde
maend, der er baerere af BRCAT eller BRCA2-
forandringer, at blive screenet for prostatakraeft.

Generelt bliver meend ikke tilbudt kontrol pa
urologiske afdelinger, hvis de ikke tidligere har haft
kreeft i blaerehalskirtlen eller andre alvorlige kraeft-
sygdomme

Maend, der far brystkraeft, bliver tilbudt en gentest

Hvis en mand far brystkraeft

far han tilbudt en gentest

@

BReastCAncer

Jeg er
BRCA-beaerer,
men jeg er

ikke syg
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Jeg er BRCA-beerer,
men jeg er ikke syg

Familiemedlemmer til en kraeftramt kvinde eller mand,

der tager imod tilbud om gentest, kan fa at vide, at
de er BRCA-beerere uden at vaere syge. Dette kan give
anledning til mange spargsmal og overvejelser.

Et meget vaesentligt spergsmal kan veere, hvad
risikoen er, for at blive syg af kraeft i labet af livet.

Der eksisterer beregninger for, hvad den sakaldte
livstidsrisiko er for at udvikle kraeft, bade hvis man har
en BRCA-mutation, og hvis man ikke har.

Livstidsrisikoen er den samlede risiko, man har
for fa kraeft inden man bliver 80 ar.

“Jeg er BRCA-baerer.
Jeg foler det som dedsdom,
selv om jeg ikke er syg.”

Kvinde 43 ar

Jeg er BRCA-bzerer, men jeg er ikke syg

En 20-arig kvinde har flere ar foran sig, hvor hun kan
fa kraeft og har derfor en hgjere livstidsrisiko, end en
kvinde pa 50 ar, der har levet flere &r uden at blive syg.
Man kan sige, at den 50-arige har en restrisiko for at
blive syg.

Kvinder, der ikke er BRCA-baerere, har en livstidsrisiko
for at fa brystkreeft, inden de fylder 80 ar pa 10%.
Dvs. at en ud af 10 kvinder risikerer at fa brystkraeft i
lgbet af livet.

“Min soster fik brystkraeft,

og jeg blev og min datter blev testet.

Vi er begge BRCA-baerere.

Jeg er sa glad for, at det er fundet
og at jeg er blevet 65
uden at blive syg.

Jeg foler mig heldig.”
Kvinde 65 ar

BReastCAncer

Kvinders livstidsrisiko for
at udvikle kreeft,
hvis de baerer BRCA-mutation

lkke alle kvinder, der har en BRCA-mutation
far kraeft, men kvinder med en BRCA1 eller
en BRCA2-mutation har en meget hgjere
risiko for at udvikle brystkraeft eller kraeft i
a&ggestokkene i lgbet af livet end kvinder,
der ikke har BRCA-mutation.

70-80% af de kvinder, der er BRCA-positive

har risiko for at fa kraeft i lgbet af livet. Kvinder, der er
BRCA-positive, har ogsa en hgijere risiko for at fa kraeft
i @&ggelederne samt kraeft i begge bryster.

Kvinder, der baerer en BRCA-mutation far brystkraeft
tidligere i livet end kvinder, der ikke er BRCA-baerere.

En kvinde med en BRCAT-mutation har en livstids-
risiko pa 50% for at udvikle kraeft i &ggestokkene.
Dvs. halvdelen af kvinder, der har en BRCA1-mutation,
far kraeft i aeggestokkene.

En kvinde med en BRCA2-mutation har en livstids-
risiko pa ca. 25% for at udvikle kraeft i &ggestokkene,
dvs. at 25% af kvinder med en BRCA2-mutation far
kreeft i aeggestokkene i lgbet af livet. Kvinder, der ikke
har en BRCA-mutation, har livstidsrisiko for at udvikle
kreeft i seggestokkene pa 1-2%. Dvs. at kun

1-2 kvinder ud af 100 far kraeft i 2eggestokkene.

BReastCAncer

Maends livstidsrisiko for
at udvikle kreeft,
hvis de baerer en BRCA-mutation

Maend med en BRCAT-mutation, har
generelt ikke en signifikant starre risiko
for at fa kraeft. Det har dog vist sig, mand
med BRCA1-mutation kan have en lidt
starre risiko for at fa prostatakreeft, end
maend, der ikke har BRCAT-mutation.

Maend med en BRCA2-mutation, har en en
livstidsrisiko pa 7% for at fa brystkraeft.

Dvs. at 7 ud af 100 meend, der baerer en BRCA2-
mutation far brystkraeft i lgbet af livet.

Maends livstidsrisiko for at fa prostatakreeft, hvis de
har en BRCA2-mutation er ikke faerdigberegnet.

Men man antager, at en mand, der er BRCA2-baerer
har en livstidsrisiko for at fa prostatakraeft pa ca. 25%.
Dvs. at % af de maend, der er BRCA2-baerere, far
prostatakraeft i labet af deres levetid.

Jeg er BRCA-baerer, men jeg er ikke syg




Livstidsrisiko og 5-ars risiko for at fa kreeft, Risiko for at fa kraeft, hvis man har
nar man har BRCA1- og BRCA2-mutation BRCA1- og BRCA2-mutation

Aktuel alder Ca. I|_\|/sé;c|()(j§r|5|ko Ca. ||_\|/s§gisor|5|ko Ca. 5 ars risiko Brystkraeftrisiko hos raske med
w80 ar til 80 ar BRCA-mutation (op til 80 ar)

20-25 ar 70% 5% 70% 1% , -
Kvinder med kraeft i ét bryst 50% 50%

26-30 ar 70% 5% 70% 2% Livstidsrisiko for kraeft (5 ars risiko for (5 ars risiko for
31-35 &r 65% 5% 65% 5% i det andet bryst ny brystkreeft ~10%) ny brystkreeft ~5-10%)

36-40 ar 65% 10% 65% 5% -30°
’ ’ ’ ’ Kraeft i aeggestokkene, 40-60% risiko .1.2 30%
41-45 ar 60% 10% 60% 10% livstidsrisiko fra 40 &rsalderen ~ M5IKOEN 0ges
fra midt fyrrerne
46-50 ar 55% 15% 55% 10%
51-55 ar 50% 15% 50% 10% Brystkraeft hos maend 0,1-1% 5-10%
56-60 ar 40% 10% 50% 10%
~10%

61-65 ar 30% 10% 45% 15% Prostatakraeft livstidsrisiko svarende til hvis man
66-70 ar 25% 10% 35% 15% ikke har BRCA-mutation

Ca. 5 ars risiko 60-90% 45-85%

(Kilde: Clarissa Foster: Understanding BRCA, 2017) (Kilde: Clarissa Foster: Understanding BRCA, 2017)
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BRCA-beerer og
risiko for brystkreeft

Danish Breast Cancer Group (DBCG) har inddelt Kvinder, der baerer BRCA1- eller BRCA2-mutation,

risikoen for at udvikle brystkraeft i tre grupper: men ikke har faet kraeft, har mulighed for at ga til
B Vasentlig aget risiko regelm.ae55|g kontrol eller fa foretaget forebyggende
operationer.

B Moderat aget risiko
Den lgsning, der bliver tilbudt afhaenger af kvindens

W Ikke vaesentlig oget risiko alder og personlige situation. Selv om der fx er en
meget hgj livstidsrisiko for at fa kraeft, kan en kvinde,

ke viesentlig | Moderat | Vassentii
oget risiko oget risiko oget risiko yst-0g 99 '

Risikoen i perioden Mindre end 3% Fra3-8% Hajere end 8%
fra man er 40-50 ar og eller eller
Selvundersagelse

o Alle kvinder opfordres til at foretage
Den samlede risiko Mindre end Fra 20% 30% selvundersagelse af brysterne

fra man er 20 dr - : i
til man er 80 ar 20% op til 30% og hgjere regelmaessigt.

Kvinder, der baerer en
BRCA-mutation, bliver ogsa
opfordret til selv at veere
opmaerksomme pa
eventuelle forandringer i
brystet. Her er det vigtigt
at vide, at man ikke kan
forebygge brystkraeft

eller sikre tidlige diagnoser
pa denne made.

(Kilde: National quideline for estimering af kvinders risiko for mammacancer)
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Operation kan forebygge
udvikling af brystkreeft

Der er nationale retningslinjer for, hvordan man kan opbygge brysterne. Pa side 23 vises et eksempel pa en

overvage kvinder, der baerer en BRCA-mutation. made at rekonstruere brysterne pa.

Skemaet nedenfor viser, hvilke undersggelser, der

bliver tilbudt i forhold til den alder, man har. Kvinder, der overvejer at fa fjernet brysterne som
forebyggelse, kan beslutte at vente, til de nar en alder,

Derudover er der mulighed for at fa fiernet begge hvor risikoen for at fa brystkraeft er hgjere end pa det

bryster. Denne operation kaldes en risikoreducerende tidspunkt, hvor de far kendskab BRCA-mutationen.

mastektomi og kan nedsaette risikoen for at udvikle

brystkraeft betragteligt. Der forskes meget i arvelig brystkraeft og der bliver
hele tiden udviklet nye kirurgiske metoder til at

Kvinder, der far fiernet begge bryster forebyggende, genopbygge brystet. Yngre kvinder har derfor ogsa

far som regel tilbudt samtidig at fa genopbygget mulighed for at vente pa eventuelle nye metoder til

brysterne. Der er en vifte af muligheder for at gen- at forebygge brystkraeft og kraeft i aaggestokkene.

Nationale retningslinjer for overvagning af kvinder, der er BRCA-bzerere
og kvinder, der har en vaesentlig eget risiko for at fa brystkraeft i forhold til alder

Alder Vaesentligt aget risiko for brystkraeft
BRCA1 BRCA2

25-29 Arlig MR skanning af brysterne -

30-39 Arlig klinisk mammografi Arlig klinisk mammografi
+ MR skanning efter vurdering + MR skanning efter vurdering

40-49 Arlig klinisk mammografi Arlig klinisk mammografi En brystrekonstruktion foretages pa en plastik- Man kan genopbygge brystet ved at fjerne
+ MR skanning efter vurdering + MR skanning efter vurdering kirurgisk afdeling. brystvaevet og operere en protese ind under bryst-

50-69 Arlig klinisk mammografi Arlig klinisk mammografi musklen. Brystet kan ogsa genskabes med eget

+ MR skanning efter vurdering + MR skanning efter vurdering vaev. Man tilstraeber, at brystets volumen bliver
som det var fgr den forebyggende operation.

70+ Screeningsmammografi hvert 2. ar Screeningsmammografi hvert 2. ar

Mulighed for risikoreducerende mastektomi

Operation kan forebygge udvikling af brystkraeft BReastCAncer BReastCAncer Operation kan forebygge udvikling af brystkraeft




Forebygge kreeft
| 22ggestokkene

BRCA-mutation giver en forhgijet risiko for at udvikle
kreeft i aeggestokkene. En kvinde, der har faet pavist
en BRCA-mutation, enten fordi hun har faet bryst-
kreeft, eller fordi et familiemedlem er blevet ramt af
brystkreeft eller kraeft i aaggestokkene, bliver henvist til
gynaekologisk afdeling. Formalet er at informere om
de muligheder, der er for at forebygge kraeft i aegge-
stokkene.

Forebygge kraeft i a@ggestokkene

Forebyggende operation ved BRCA-mutation

Der eksisterer aktuelt ikke en effektiv screenings-
metode til at opdage kraeft i aaggestokkene.
Anbefalingen er derfor, at kvinder, der har hgj risiko
for at udvikle kraeft i eeggestokke og aggeledere
bliver henvist til gynaekologisk afdeling med henblik
pa en forebyggende operation. Her vil de blive
informeret om muligheden for en kikkertoperation,
hvor aeggestokke og aggeledere bliver fjernet.

Hvis en kvinde far fjernet eeggestokke og aeggeledere,
far overgangsalderen, vil hun komme i overgangsalder
efter operationen.

Operationen nedsaetter risikoen for at fa kraeft i
2ggestokkene markant — mere end 90%. Hvis man
bliver opereret fagr overgangsalderen, kan denne
operation maske nedsaette risikoen for at fa brystkraeft
med op til 50%.

BReastCAncer

BReastCAncer

Forebygge kraeft i aaggestokkene
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Hvis du har en BRCA-mutation
0g har kraeft

Jeg har kraeft og har BRCA-mutation
- hvordan skal jeg forholde mig
i forhold til familien?

At fa brystkraeft eller kraeft i aggestokkene er i sig selv
sveert. Nar det efterfglgende viser sig, at sygdommen
skyldes BRCA-mutation, bliver der tilfgjet en helt ny
dimension til diagnosen. Nu handler ikke bare om en
selv, men om flere familiemedlemmer.

Klinisk Genetisk Afdeling hjaelper med at identificere
de familiemedlemmer, som har risiko for at have
mutation, og som derfor skal informeres og tilbydes
gentest.

Den kraeftramte informerer
som regel familiemedlemmerne

For nogle vil det vaere sveert at informere
familiemedlemmer om genmutation og kraeftrisiko,
for andre vil det vaere nemmere. Hvis man har sveert
ved det, kan man evt. farst kontakte og informere

ét familiemedlem, som herefter kan hjeelpe med
kontakten til de gvrige. | nogle familier vaelger man
farst at informere den aeldste generation, som herefter
informerer hver deres gren af familien.

Nar man skal informere om BRCA-mutation, kan

man evt. stgtte sig til skriftlig information om
BRCA-mutation fra klinikken og fx denne bog.

Hvis du har en BRCA-mutation og har kraeft

Hvorfor skal familiemedlemmerne
informeres?

En arvelig sygdom vedrgrer ikke kun en enkelt person,
men ogsa familiemedlemmer, som har en risiko for

at have arvet genet. Det er derfor vigtigt, at de bliver
informeret om denne risiko.

Viden om hvem, der er BRCA-baerere, kan forudsige,
hvem der maske bliver syge i fremtiden, eller om der
er risiko for at fa et barn med en arvelig sygdom.
Kender man sin risiko for at fa kraeft, har man mulig-
hed for aktivt at gare noget for at reducere risikoen
ved at tage stilling til gentest og regelmaessige
kontroller eller forebyggende operationer. At man er
BRCA-baerer kan ogsa betyde, at man andrer livsstil,
0g maske overvejer om arveligheden betyder noget for
gnsket om at fa barn.

Hvem skal have besked?

BRCA-mutation kan opsta for farste gang i en familie,
hvor en en person viser sig at have den, uden at andre
i familien er baerere.

BRCA-mutation nedarves sakaldt autosomalt
dominant. Dvs. at foraeldre, sgskende og bgrn har
50% risiko for at have mutationen og derfor skal have
besked. Derudover skal familiemedlemmer fra samme
side have besked. Den eneste made, man kan bevise
arveligheden pa, er ved at familiemedlemmer, der er i
risiko, bliver gentestet.

BReastCAncer

Hvornar skal man give besked?

Hvornar familiemedlemmer skal have besked er
individuelt. Ofte ved den helt naere familie, hvad der
foregar og afventer resultatet af gentesten. Herefter
far resten af familien besked. Nogle afventer selv
testresultatet, far de overhovedet involverer andre.
Andre gnsker ikke selv at give information om gen-
mutationen og overlader det til klinikken for arvelige
sygdomme at give besked.

Barn kan veere for unge til at forsta informationen,
hvorfor de maske farst far besked pa et senere
tidspunkt.

Alder kan fx veere afggrende for, hvornar de

enkelte bgr have besked. Da kvinder kan starte
mammografiscreening fra omkring 25-30 ars alderen
eller maske far, bar unge kvinder have besked hurtigt,
sa de kan starte et kontrolforlab.

Sastre eller datre til den kraeftramte, der ikke gnsker
at blive testet, kan blive undersggt for kraeft i
a&ggestokkene og screenet for brystkraeft uden farst
at blive gentestet.

Familiemedlemmer, der har haft prostatakraeft,
brystkraeft eller kraeft i 22ggestokkene, bgr have
besked hurtigst muligt. Deres behandlere har brug
for informationen for at kunne tilbyde de bedste
behandlingsmuligheder.

BReastCAncer

Hvordan informerer man bgrn?

Barns starste bekymring vil formentlig vaere, at deres
forzeldre far kraeft. De har derfor brug for at vide,
hvad de voksne gar for at forebygge og behandle
kraeft, hvis eller nar den opstar. Det bedste man kan
gare for at skabe tryghed og hjaelpe barn til at forsta,
er at inddrage og respektere dem og vaere aben og
opmaerksom. | selve dialogen er det vigtigt at forholde
sig konkret til det, bgrn og unge spgrger om.

“Jeg er ikke sa bekymret
for mig selv, men mere
for min datter som er i 20’erne.

Hun har ogsa BRCA-mutation.”
Kvinde med BRCA-mutation

Hvis du har en BRCA-mutation og har kraeft




Dilemma:
Skal/skal ikke gentestes

Familiemedlemmer til en kraeftramt med BRCA-
mutation kan komme i et dilemma, som kan afhange
af den alder, man har, nar man bliver tilbudt en
gentest. Er man meget ung kan det vaere helt ubzerligt
at fa at vide, at man baerer mutationen. Vil man
overhovedet testes for BRCA-mutation? Er man klar til
det og hvilke konsekvenser vil det fa?

Nogle vaelger at udskyde beslutningen om gentest.
Andre vurderer risikoen for at udvikle kraeft og venter
med en test, til de nar en alder, hvor de har starre
risiko for at fa kraeft. Andre igen gnsker at blive testet
med det samme.

Risiko for at fa kraeft

Har man en BRCA-mutation sa har man gget risiko

i forhold til andre for at fa brystkreeft og kreeft i
a2ggestokkene. Nogle med BRCA-mutation bliver
aldrig syge. Tabeller, der viser livstidsrisiko, nar man
har BRCA-mutation, kan vaere meget abstrakte, men
de viser, hvor stor risikoen er. Hvis man ser risikoen

i et positivt lys, sa giver en viden om, at man har
mutation, en mulighed for at forebygge kraeft og for
at opdage kraeft s tidligt, at den kan behandles og
ens overlevelse kan forbedres.

Dilemma: Skal/skal ikke gentestes

Kropsopfattelse

Hvis man far brystkreeft eller kraeft i 22ggestokkene
og i den sammenhaeng far pavist en BRCA-mutation,
bliver man tilbudt operationer, hvor begge bryster og
a2ggestokke bliver fjernet. Herefter skal man finde sig
selvigen i en ny krop, hvilket kan vaere voldsomt og
meget sveert. Det er individuelt, hvordan man lever
videre med en andret krop og maske en aendret
selvopfattelse, og hvor tilfreds man er med den.

Kvinder, der uden at veere syge, tager imod tilbud om
gentest er i en anden situation. De har ikke som den
kraeftramte en livstruende sygdom, men de risikerer

at fa den. De er raske "udenpad’, men fordi de har

en hgj risiko for at blive syge, er de potentielt syge
indeni. De skal tage stilling til, om de vil have fjernet
og rekonstrueret brysterne samt fjernet aeggestokkene
samt regelmaessige kontrolforlgb. Det er en stor
beslutning fordi kroppen gennem hele livet en del af
ens selvbillede og identitet. For unge er det ikke en
selvfglge, at kroppen far skrammer og ar undervejs i
livet. Man er per definition intakt. Den opfattelse bliver
der rykket ved. Kroppen bliver det ydre symbol p3,

at der er noget galt med en. Og hvordan handterer
man sin situation i forhold til andre mennesker? Det
er maske ikke det farste, man fortzeller pa det nye job
eller til sin nye keereste?

BReastCAncer

Nogle vaelger test og operation, for at mindske
risikoen for at fa kraeft i &ggestokke og bryster.
Andre kan slet ikke forlige sig med at deres krop og
kropsbevidsthed vil eendre sig og fravaelger maske
testen i fgrste omgang eller i det hele taget.

De, der bliver opereret forebyggende, oplever med ét
at vaere en del af sygehusvaesenet, uden at vaere syge.
Dette kan vaere med til at pavirke selvopfattelsen.

Graviditet

Unge kvinder, der er BRCA-baerere, og som ikke er
syge, vil maske overveje, om de vil have bgrn, hvornar
de evt. skal fa dem, og hvordan de vil handtere, hvis
de giver mutationen videre? | den situation kan de
bede om henvisning til hospitalets fertilitetsklinik for
at fa radgivning.

Unge kvinder med BRCA-mutation, som har faet
brystkreeft, vil fa en henvisning til fertilitetsklinikken.
Her vil de fa rad og vejledning bade om mulighederne
for at bevare deres fertilitet i forbindelse med
behandling for brystkraeft, samt om deres muligheder,
hvis de gnsker at blive gravide pa et senere tidspunkt. .

Folelsesmassige udfordringer

Mennesker, der har veeret igennem et kraeftbehand-
lingsforlab, kan forteelle, at de har aendret sig i proces-
sen. For nogle er dette smertefuldt, andre fgler, de er
kommet steerkere ud pa den anden side. De er maske
mere bevidste om, hvordan de vil leve deres liv.

BReastCAncer

EEr man BRCA-baerer, kan det veere sveert at
abstrahere fra mutationen. Bevidstheden om, at den
fremover vil veere ens fglgesvend, kan vaere voldsomt
og sveert at forholde sig til. Man vil maske fgle sig
tvunget til at tage drastiske skridt i forhold til sin krop
og sit fremtidige liv. Ens selvbillede og fremtidsplaner
vil maske andres. Og man faler sig maske stemplet,
mindre attraktiv og sgrger over, at man maske ikke
kan stifte den familie, man altid har forestillet sig.
Det vil veere naturligt, hvis man reagerer fglelses-
maessigt og bliver vred, ked af det, usikker og maske
deprimeret.

Der kan ogsa opsta en identitetskrise, for hvem er
jeg, der var glad for mig selv og havde planer for
fremtiden? Hvad gar jeg nu, hvor jeg maske ikke
kan acceptere mig selv i en ny krop

med en ny viden om mig selv? ,

Det er uhyre vigtigt, at man ikke gar
alene med disse ting, men taler med -
familien og maske beder om hjeelp d

fra en psykolog, for at fa nogle <

redskaber til at handtere de

udfordringer, det medfgarer at
baere et forandret BRCA-gen.
Dilemma: Skal/skal ikke gentestes




Diagnose og behandlingstorlgb
ved brystkraeft

Hvis man maerker forandringer i brystet, skal man
ga til sin praktiserende lzege og blive undersggt.

Forandringerne i brystet kan vaere forskellige:

B Der kan vaere en knude i brystet. Den kan sidde
overalt i brystet, helt op til kravebenene og i den
del af brystvaevet, som Igber op mod armhulen.

Brystet har andret facon, huden har fx trukket sig
indad, og danner maske rynker eller ‘appelsinhud’
pa et omrade. Brystet kan ogsa ‘bule frem’ fordi
noget fylder under huden.

Brystvorten er trukket ind. Kraeften kan sidde
bag brystvorten og traekker den ind. Nogle har
naturligt indtrukne brystvorter, eller arsagen til
en indtrukken brystvorte kan vaere betaendelse i
brystveevet.

Far man sar eller eksem pa brystvorten eller pa
det brune omrade omkring brystvorten, kan det
vaere symptom pa brystkraeft.

Hvis brystvorten blgder eller vaesker skyldes det

ofte andre ting, men kan vaere tegn pa brystkraeft.

Hvis man har knuder eller haevelse i armhulen
kan det vaere tegn pa brystkraeft. Brystkraeft
spreder sig ofte til armhulen fra brystet.

Et bryst, der er rgdt, varmt og haevet kan skyldes
kroppens reaktion pa brystkraeft. Denne form

for brystkraeft er meget sjeelden i forhold til
almindelig brystbetaendelse, men for at udelukke,
at det kan veere brystkraeft, skal brystbetaendelse
altid unders@ges og behandles.

Diagnose og behandlingsforlgb ved brystkraeft

B Sar pa brystet er som regel ikke tegn pa brystkraeft.
Sar forekommer for det meste i senere faser af
brystkraeft.

B Nyopstaede lokaliserede smerter i brystet kan vaere
et tegn pa brystkreeft.

Den praktiserende lzege vil pa baggrund af
symptomerne henvise til pakkeforlgb for brystkraeft.

Kvinder, der har passeret overgangsalderen, og
har en knude i brystet, vil altid blive henvist til pakke-
forlgbet for brystkraeft.

Pakkeforlgbet gar ud pa, at man undersgger naermere
og inden for en fastsat tidsramme, om det er bryst-
kraeft (udredning) og hvilken form for brystkraeft,

der i givet fald er tale om (diagnose). Den behandling,
man far tilbudt afhaenger af, hvilken form for bryst-
kraeft, der er tale om.

Skemaet pa naeste side viser forlgbet vedrgrende
udredning, diagnose og behandling:

BReastCAncer

Praktiserende leege undersgger
forandringer i brystet, fx hvis man
maerker en knude.

Praktiserende laege henviser til pakke-
forlgbet for brystkraeft pa et sygehus.

Forste del af udredningen for brystkreeft
er en klinisk mammografi, der foregar i
tre trin:

B mammografi (rentgen),

B legeundersggelse af brystet
med haenderne

B undersggelse med ultralyd
(denne undersggelse suppleres
eventuelt med en veevsprove)

Hvis de tre undersggelser alle viser, at
der ma veere tale om kraeft, underseges
veevsprgven med henblik pa at se hvilken
type brystkreeft, der er tale om og hvilket
stadie kraeften er i og behandlingen
bliver tilrettelagt i forhold til dette.

BReastCAncer

Kvinder, der far
brystkreeft, og
som opfylder
mindst ét af
kriterierne

for henvisning
til gentest

(se side 12-13)
vil blive henvist
til genetisk
udredning.

Hvis gentesten viser, at
man ikke har
en genmutation,
fortsaetter
behandlings-
forlabet som

planlagt

Hvis BRCA-screeningen viser forandring i et af
BRCA-generne vil man blive informeret om fordele
og ulemper ved fortsat screening og forebyggende
operation. Hvis man vaelger forebyggende operation
bliver man henvist til:

Brystkirurgisk Gyneekologisk Opfelgende
afdeling: afdeling: behandling
Begge bryster Aggestokke med et
fjernes. Evt. og a&ggeledere leegemiddel
rekonstruktion fjernes

Diagnose og behandlingsforlgb ved brystkraeft
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Inddeling af brystkraeft
| stadier

Brystkreeft bliver inddelt efter hvilket stadie
sygdommen er i, nar den bliver opdaget og
behandlingen vil afhaenge af dette.

Stadium l og Il
Kraeften er mindst
udbredt i stadie

I og Il og vil ofte
kunne fjernes ved
en operation.

OBS:

Stadium Il

Her har syg-
dommen ikke
spredt sig til andre
steder i kroppen,
men den er tit
meget stor eller
er vokset ind

i huden eller
musklen omkring
knuden.

Stadium IV

Her har kraeften
spredt sig til andre
organer. Den vil
ofte ogsa kunne
blive behandlet.

Tilbagefald

Man har brystkraeft med
tilbagefald, hvis man efter den
indledende behandling far

a. En ny knude i brystomradet,
eller kreeft i lymfeknuder i
samme side. Man kan
fa behandling med henblik
pa at helbrede sygdommen.

b. Fjernmetastaser — dvs.
kreeft i andre organer.
Her er behandlingen en
lindrende behandling.

Hvis man har brystkrzeft i stadie Il eller har bestemte undertyper af brystkraeft i stadie Il, kan man fa
laegemiddelbehandling med det formal at fa knuden til at skrumpe mest muligt inden operationen.

Inddeling af brystkraeft i stadier

BReastCAncer

Type af brystkraeft og medicinsk behandling

Hovedparten af de brystopererede har behov for
efterfglgende forebyggende medicinsk behandling
og/eller stradlebehandling. Den medicinske behandling
afhaenger af hvilken type brystkraeft, der er tale om,
og hvor den er opstaet i brystet. Brystkraeftknuderne
kan enten opsta i maelkekirtlerne, i maelkegangene
eller i bindevaevet.

Undersagelser af den vaevsprave, der bliver taget
i forbindelse med diagnosen, viser hvilken type
brystkraeft, der er tale om og hvilken behandling,
der kan tilbydes.

Hormonfoelsom brystkraeft:

Knuden er hormonfglsom over for @strogen eller
progesteron. Hormonfglsom brystkraeft behandles
med laegemidler der kan pavirke kroppens hormon-
nineau. | visse tilfaelde, fremkalde en tidlig overgangs-
alder. Afhaengigt af hvilket stadie sygdommen er i,
kan behandlingen ogsad omfatte behandling andre
laegemidler.

BReastCAncer

HER2 positiv brystkreaeft:

Hvis man kan pavise den sakaldte HER2 receptor i
vaevspraver, kan man behandle med medicin, der er
malrettet HER2.

Triple negativ brystkraeft:

Hvis vaevspraven hverken viser, at knuden er fglsom
over for hormonerne progesteron eller gstrogen eller
at den skyldes HER2 receptoren, har man tidligere
kaldt typen af brystkraeft triple negativ og i nogle
tilfaelde basallignende brystkraeft.

Det har vist sig at brystkraeft, der hverken er gstrogen-
falsom eller HER2 positiv samt basal-lignende bryst-
kraeft ofte er arveligt betingede, og at man fx kan
pavise en BRCA1-mutation.

Brystkraeftramte, der hverken er HER2 positive eller
har hormonfalsom brystkraeft, bliver derfor henvist til
radgivning pa en klinik for arvelige sygdomme. Den
medicinske behandling vil afhaenge af, hvilket stadie
kraeftknuden er i.

Inddeling af brystkraeft i stadier




Diagnose og behandlingstorlgb
ved kraeft | eeggestokkene

Den samlede livstidsrisiko for at fa kraeft i eeggestok-
kene er 1,7%. Det svarer til at der hvert ar er 553
kvinder der far diagnosen. Ca. 25% af de kvinder,
der far kreeft i aeggestokkene, far det pa grund af
genmutation. BRCA-mutation er en af de hyppigste
arsager til at sygdommen opstar.

BRCA1-baerere har en livstidsrisiko for at fa brystkraeft
pa 56-87% og for at fa kraeft i a2ggestokkene
20-60%. BRCA2-bzerere har livstidsrisiko for at fa
brystkraeft pa 28-85% og for at fa kraeft i a&ggestok-
kene pa 10-27%.

Symptomerne pa kraeft i aaggestokkene er diffuse
og kan forveksles med symptomer i tarmsystemet
og urinvejene. Fordi symptomerne ikke er specifikke,
bliver naesten alle tilfaelde af kraeft i eeggestokkene
diagnosticeret pa et tidspunkt, hvor sygdommen har
spredt sig.

Selv om symptomerne er diffuse, kan man godt selv
vaere opmaerksom pa nogle sendringer, som alene
eller tilsammen kan vaere tegn pa kreeft i a@ggestok-
kene. Hvis man har dem, er det vigtigt at ops@ge sin
praktiserende lzege og bede om at fa foretaget en
gynaekologisk undersagelse.

Diagnose og behandlingsforlgb ved kraeft i aeggestokkene

Symptomerne kan veere:

B Oppustet mave, den virker spaendt
og man har en tyngdefornemmelse

Man kan opleve nedsat appetit og kvalme
Forstoppelse
Treethed

Blodpropper i de dybe vener i benet (lar og laeg),
bakkenet og armen (dyb vengs trombose)

® Andengd

Som regel vil den praktiserende leege foretage en
gynakologisk undersggelse. Hvis undersggelsen
hos egen laege ikke viser noget unormalt og man
efter 4 uger fortsat har symptomer, bgr man fa en
henvisning til en gynaekolog, som vil foretage en
ultralydsscanning af underlivet.

Alle kvinder, der far diagnosticeret kraeft i seggestok-
kene henvises til gentest.

BReastCAncer

Opsog praktiserende laege ved diffuse
symptomer, som kan tyde pa kreeft i segge-
stokkene, som fx:

B Oppustet mave
m Pafaldende treethed

B Daglige mavesmerter, folelse af tyngde
i maven

B Manglende appetit
B Hyppig vandladning

Den praktiserende leege foretager en
gynaekologisk undersggelse, og hvis
undersggelsen bekreefter mistanken om
kreeft i ®@ggestokkene, henvises man til
en praktiserende gyneekolog eller en
gyneekologisk afdeling.

Undersogelser, der skal afklare om der
er kraeft:

B Gynaekologisk undersggelse
B Scanning

B Blodprever, hvor man undersgges
for et aeggehvidestof i blodet

Man kan gere en operation for kreeft

i eeggestokkene mindre omfattende hvis
man behandler med medicin forst. Dette
kan mindske udbredelsen af kreeftceller.

BReastCAncer

Hvis man har kraeft i
aggestokkene
og har en BRCA-mutation

Hvis man far konstateret kraeft i
a&ggestokkene og er BRCA-beerer,
har man en forhgjet livstidsrisiko
for at fa brystkraeft. P34 denne
baggrund far man tilbudt hyppige
kontroller for brystkraeft.

Det er efter individuelt skan
muligt at fa fjernet begge bryster
(risikoreducerende mastektomi).

Hvis den gynakologiske undersggelse
giver mistanke om kraeft i seggestokkene:

Henvises til Tilbydes Tilbydes
pakkeforlgb pa yderligere gentest
en gynakologisk under-

afdeling sa@gelser

Behandling:

B Operation hvor livmoder, aeggestokke og
lymfeknuder samt evt. andet kreeftveev i
bughulen bliver fjernet

B Efterfolgende leegemiddelbehandling

Diagnose og behandlingsforlgb ved kraeft i aggestokkene




/Eggeleder

Aggestok

Livmoder

Livmoderhals

Fakta om kraeft i @ggestokkene

BReastCAncer

Fakta om
kraeft | eeggestokkene

Kraeft i 2eggestokkene bliver inddelt i fire stadier.
Mulighederne for at blive helbredt er starst, nar

sygdommen konstateres tidligt og ikke har spredt sig.

Stadium 1: Stadium 2:

En knude i den En knude i

ene eller begge 2ggestokkene,

2ggestokke. som har spredt
sig overfladen af
til livmoderen
og/eller andre
organer |
baekkenet.

BReastCAncer

Stadium 3:

En knude i 2eggestokkene,
som har bredt sig til lymfe-
knuderne og/eller tarmen
og/eller andre organer i gvre
del af bughulen. Kraeft i
a2ggestokkene vokser ofte
ud i bughulen, hvor den
breder sig pa overfladerne
af organerne.

Stadium 4:

En kraeftknude, der har
bredt sig uden for bughulen
i kroppen, hvor kraeftcellerne
spreder sig via lymfekarrene
til lymfeknuderne. | sjzeldne
tilfeelde spreder sygdommen
sig til lever eller lunger.

Fakta om kraeft i @@ggestokkene
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Forsikring
0g registrering

Forsikring

Forsikringsselskaber i Danmark har ikke lov til at
bede om eller fa udleveret resultater af genetiske
undersggelser eller oplysninger om arvelig sygdom.

Registrering af personer
med BRCA-mutation

Danish Breast Cancer Group (DBCG) har etableret
et register over personer, som far pavist en BRCA-
mutation.

Man skal give tilladelse til at blive registreret i dette
register. Formalet med registreringen er at have
overblik over familier, der beerer arvelige sygdomme.
Dette for at sikre, at alle kan blive behandlet ensartet,
uanset hvor i landet de bor. Man kan ogsa sikre, at
nye tilbud om kontroller og forebyggende behandling/
operationer kan komme familier med forandring af
BRCA-generne til gode.

Registreringen giver desuden sygehusene mulighed
for at kvalitetssikre de tiloudte undersggelser og
kontroller. Registreringen danner desuden grundlag
for forskningsprojekter.

Forsikring og registrering

Opbevaring af blodpreve fra en kraeftramt
i biobank

Hvis en kraeftramt med en BRCA-mutation er alvorligt
syg, og familien endnu ikke har besluttet sig for at
blive gentestet, kan det i nogle situationer vaere en
god ide at gemme en blodprgve fra den kraeftramte.
Familien kan sa vente med at tage beslutning om at
gennemfare gentests.

Kan man ikke tage en blodpraeve fra det kraeftramte
familiemedlem, kan det vaere svaerere senere hen at
s@ge efter familiens genmutation.

Hvis man far mulighed for at tage en blodpreve, kan
man isolere arvematerialet (DNA), og gemme det i en
laboratoriefryser i flere artier. Familien kan beslutte
sig for at blive testet for genmutationen senere, eller
beslutte, at de ikke vil testes. | dette tilfaelde bliver
blodprgven destrueret, hvis familien gnsker det.

BReastCAncer

BReastCAncer

Blodproven fra en kraeftramt
med en BRCA-mutation
kan opbevares i en biobank

Forsikring og registrering

39




Ordliste

Autosomal dominant arvegang
En person arver én normal og én forandret kopi
af et arveanlaeg (et gen). Arveanlaegget med
forandringen (mutationen) dominerer over det
normale arveanlaeg. Sandsynligheden for at
videregive det forandrede gen ved hver graviditet
er 50%.

Areola
— det lille runde pigmenterede omrade,
der omgiver brystvorten.

Areola bevarende mastektomi
(Se mastektomi) — fjernelse af brystvaev og
brystvorte, men hvor areola bevares.

Avanceret kraeft
Stor kraeftknude, der har spredt sig til andre dele
af kroppen.

Basallignende brystkraeft
Brystkraeftsvulster, der vokser og spreder sig
hurtigt. Denne type kraeft er taet forbundet med
BRCAT-mutation.

Benign
Godartet.

Bilateral
— betyder pa begge sider.
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Bilateral kraeft
— kreeft der forekommer i begge parvise organer —
dvs. begge bryster, begge nyrer, begge aggestokke
enten pa samme tid eller senere.

Biopsi
— Veevsprave

BRCA gentest
— bliver udfaert i en blodprgve, som bruger DNA
analyse til at finde gdeleeggende forandringer
(mutationer) i hver af de to gener BRCA1 og
BRCAZ2.

BRCA1 (BReastCAncer gene 1)
— et gen, der giver instruktioner om at lave et
protein som forhindrer hurtig deling og vaekst af
celler. BRCA1proteinet er involveret i at reparere
gdelagt DNA. Nar det er muteret disponerer genet
til brystkraeft og kraeft i a2ggestokkene.

BRCA2 (BreastCAncer gene 2)
— et gen, der normalt begraenser cellevaeksten i
bryst og aeggestokke, men som nar det er muteret
disponerer til brystkraeft og kraeft i a2eggestokkene.

Brystbevarende operation
— man fjerner kraeftknuden og vaevet lige omkring

den, sa en stor del af brystet bevares.

Brystrekonstruktion
— genopbygning af brystet efter mastektomi.

BReastCAncer

Brystrekonstruktion med ekspander
—en brystrekonstruktion der foregar i flere
stadier. | forbindelse med mastektomi indsaettes
en ekspander, hvor man gradvist indsprajter en
saltvandsoplgsning, indtil brystet har naet den
anskede stgrrelse — herefter indsaetter man et
blivende implantat (silikoneprotese).

Celle
— den mindste strukturelle og funktionelle del af en
organisme, som typisk er mikroskopisk og bestar
af cytoplasma og en kerne, der er omfattet af en
membran.

CT skan
— (computeriseret tomografi skan, ogsa kendt som
CAT skan). Det er en metode til at stille diagnose
ved hjaelp af rentgenbilleder, som viser billeder af
kroppen i tvaersnit.

Cytoplasma
—indhold i alle celler udover cellekernen.
Cytoplasma bestar bl.a. af cytosolen, der
er flydende. Omkring cytoplasmaer findes
cellemembranen, som beskytter cellen.

Cytostatika
— cellegifte, der forhindrer delingen af kraeftceller.

BReastCAncer

DCIS (duktal karcinoma in situ)
— celleforandringer, som kan fare til brystkraeft.
0gsa kaldet den tidligste form for brystkraeft, som
ikke har spredt sig til det omliggende vaev.

DIEP flap
— rekonstruktion af brystet, hvor blodkar (samt hud
og fedt, der er forbundet med dem), bliver taget
fra maveskindet, uden at maveregionens muskler
bliver beskadiget, og brugt til at rekonstruere
brystet efter mastektomi.

DNA (deoxyribonucleinsyre)
— arvemateriale i mennesker og de fleste andre
organismer. Naesten alle celler i en persons krop
har det samme DNA.

DNA analyse
— en raekke analysemetoder som bestemmer
maengde, sammensatninge og finstruktur af
DNA. DNA er sammensat af kaeder af enheder,
som hver indeholder en base, der kan veaere enten
adenin, guanin, cytosin eller thymin. Man kan male
DNA-mangden ved at sende ultraviolet straling
gennem en prave.

DTI (direkte til implantat)

— brystrekonstruktion ved hjzelp af implantat, der
bliver indsat umiddelbart efter mastektomi.
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Endiometrie cancer (livmoderkraeft)
— kraeft der udvikler sig fra livmoderslimhinden.

Epiteliale kraeftknuder i ®@ggestokkene
— den mest udbredte form for kraeft i
a2ggestokkene bade blandt kvinder med BRCA-
mutation, og kvinder der ikke har mutation.

Forlaenget latissimus dorsi

(den brede rygmuskel)
— brystrekonstruktion, hvor hud og muskel
(latissimus dorsi) forleenges fra ryggen og danner et
bryst med eller uden implantat.

Falsk negativ
— et proveresultat, som viser, at der ikke er tegn pa
sygdom, (negativt resultat), selv om sygdommen er
til stede.

Falsk positiv
— et proveresultat, som viser, at der er tegn pa
sygdom, (positivt resultat) selv om sygdommen ikke
er til stede.

Fibromyomer
— godartede svulster i livmoderen og andre steder.
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Gen
— arveanlaeg, den basale arvelige enhed hos
levende organismer og virus.

Genetisk udredning
— Medicinsk speciale = klinisk genetik, hvor
radgiveren beregner risikoen for arvelige
sygdomme i familier.

Genom
— arvemasse - en organismes komplette DNA
seet, der omfatter alle generne og meget mere.
Et individs genom omfatter den genetiske
information, dvs. det arvemateriale, som ag og
seedceller har bidraget med.

Genterapi
— behandling, hvor man satter normale gener ind
i celler som erstatning for manglende gener eller
defekte gener for at eendre udviklingen af arvelige
sygdomme.

Gynakolog
—en kirurg, som er specialiseret underlivs-
sygdomme (i skeden, aeggestokkene, livmoderen
mm).
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HBOC
— betyder hereditaer (arvelig) brystkraeft og kreeft i
2ggestokkene. Man bruger HBOC som betegnelse
for familier, hvor mange familiemedlemmer
far nedarvet brystkreeft og kraeft i eeggestokkene.

HER2
—en forkortelse af Human Epidermal Vaekst Faktor
Receptor 2. Vaekstfaktorer i blodet binder sig til
receptorerne pa cellerne og stimulerer cellerne
til at dele sig. Hvis antallet af HER2-receptorer pa
cellernes overflade er stort er antallet af
vaekstfaktorer, der binder sig til receptorerne, ogsa
stort. Derfor bliver cellerne overstimuleret og deler
sig ukontrolleret. Denne type af kraeft kaldes for
HER2-positiv. Mellem 20 og 30% af alle tilfeelde af
brystkraeft er HER2-positive.

Hysterektomi
— operation, hvor man fjerner livmoderen.

Implantat rekonstruktion
— rekonstruktion efter mastektomi med
implantater, silikoneproteser.

Inflammatorisk brystkraeft
—en sjeelden og aggressiv form for brystkraeft.
Brystet svulmer op, er r@dt og varmt og emt i
stedet for at danne en knude. Symptomerne svarer
til de symptomer man far ved brystbetaendelse.

BReastCAncer

Invasivt duktalt karcinom
— den mest almindelige brystkraefttype er det
duktale karcinom, der udgar fra daekcellerne i
melkegangene. Dakceller er det lag af celler, der
beklaeder indersiden af malkegangene.

Karcinogen
— betyder kraeftfremkaldende. Det daekker over
stoffer eller substanser, som kan @delzegge
genomet ved at gdelaegge en organismes
livsnadvendige organiske og kemiske processer.

Karcinom
—en kraefttype, som udvikler sig i epitelcellerne
(overfladecellerne i hud og slimhinder og
kirtelceller).

Kemoterapi
— medicinsk behandling af kraeft med stoffer,
der standser cellers deling pa forskellig made
(cellegifte). Denne type stoffer kaldes cytostatika
og rammer iszer de celler, der deler sig hurtigt, som
kraeftceller gar.

Klinisk forseg
— et laegemiddelforsag, der sammenligner én
behandling med en anden, eller en behandling
med ‘snydebehandling’ (placebo). Et klinisk forsag
kan involvere syge eller raske mennesker eller
begge dele.
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Kraeft Laparoskopisk operation Mammogram Mutation
— en tilstand, hvor celler i specifikke dele af — kikkertoperation, en kirurgisk metode, hvor - rentgenbillede af brystet, som kan hjzlpe med —varianter i en celles arvemateriale (DNA), som
kroppen begynder at dele sig ukontrolleret. kirurgen far adgang til bughulen, uden at skulle at opdage brystkreeft, far der er synlige tegn og kan viderefgres til dattercellerne. Mutationer kan
lave et stort snit i huden. symptomer pa det. opsta i alle typer af celler, og man skelner mellem
Kraeft antigen 125 (CA-125) mutationer i kropsceller og mutationer i kgnsceller,
— et protein, som findes p& overfladen af mange Lobulaer brystkraeft Mastektomi som kan videregives til naeste generation.
kreeftceller i a2ggestokkene. Proteinet bliver brugt — det lobulaere karcinom er den naest hyppigste — fjernelse af brystet. /Zndringen eller forandringerne | DNA kan vaere
som en sakaldt marker i en blodpreve. Markgren brystkraefttype. Den udgar fra selve kirtelvaevet i sundhedsskadelige.
bruges til at diagnosticere kraeft i seggestokkene brystet. Mastektomi med bevarelse af brystvorten
og til at holde gje med, om behandlingen virker. — brystvaevet bliver fjernet, men brystvorte og Nekrose
Mange CA-125 markgrer viser, at der er kraeft- Lobulzert karcinoma in situ (LCIS) areola bestar, sa det nye bryst ser mere naturligt — dedt kropsvaev. Vaevet dar, hvis der kommer for
celler. Hvis antallet af markgarer bliver mindre under — celleforandringer i brystet. Ved LCIS er nogle ud. Arvaevet skjules i folden under brystet. lidt blod til det. Hvis fx brystvaev bliver fjernet i
behandling, viser det at behandlingen har en celler i brystets maelkekirtler begyndt at andre sig. forbindelse med mastektomi, kan nogle nerve og
effekt. Det er ikke kraeft, men kaldes celleforandringer. Metastaser blodbaner fejlagtigt blive fjernet og blodtilfarslen
Celleforandringerne kan udvikle sig til kraeft, men — dattersvulster til en kraeftsvulst, der er opstdet et til huden vil veere utilstraekkelig. Det kan fare til at
Kraeft i tidligt stadie trods risikoen far de faerreste kvinder med LCIS andet sted i kroppen. vaevet der, fordi det far for lidt ilt via blodet.
— kraeftsvulst, der er meget lille og som ikke har brystkraeft.
spredt sig til andre steder | kroppen. Morbiditet Ooforektomi
Malkekanaler — graden af sygelighed. — fiernelse af aeggestokke ved operation.
Kromosomer — de sma kanaler, som leverer brystmaelk til
— tradlignende strukturer, som findes i dyre og hudens overflade og gennem smabitte porer Mortalitet Ovarier
plantecellers kerne. De bestar af lange DNA i brystvorterne. Kanalerne har form som en — betyder ded, en sygdoms mortalitet beskriver, — aggestokke.
strenge, som indeholder et stort antal gener. treekrone og samles i brystvorten. hvor mange der vil da af sygdommen.
Mennesket har 46 kromosomer fordelt pa 23 par. Ovariecancer
De 22 af parrene kaldes autosomer og er felles for ~ Malignt MRI/MR — kreeft i seggestokkene.
de to kgn. Det sidste par er kanskromosomerne. — betyder ondartet. Huvis cellerne i en knude er — magnetisk resonans billedundersggelse. Det er
kraeftceller, beskrives knuden som ondartet. en skanningsundersggelse, som bruger staerke Ovulation
Kumulativ risiko magnetfelter og radiobglger til at tage detaljerede - aglgsning.
—en maling af den totale risiko for at en bestemt billeder af kroppens indre. MR kan bruges til at
haendelse vil ske inden for en given tidsperiode. opdage brystkreeft, far der er synlige tegn og
symptomer.
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PBM

(risikoreducerende bilateral mastektomi)
— for at mindske risikoen for at udvikle
brystkreeft, hvis man har en BRCA-mutation,
bliver begge bryster fjernet.

Praediktiv gentest
— genetisk undersagelse af en person, der ikke er
syg, for at afklare om vedkommende har en arvelig
disposition for en sygdom i familien.

Progesteron
— hormon, der udskilles af aeggestokkene og som
spiller en vigtig rolle | menstruationscyklus og i
forbindelse med fastholde graviditet i et tidligt
stadie — dvs. at undga tidlige spontane aborter.

Prostata
—en lille kirtel pa starrelse med en valngd som
sidder under blaeren hos maend. Prostatakirtlen
producerer en tyk klar vaeske, som er en vigtig del
af saed.

Prostatektomi

—en operation som fjerner alle dele af prostata, en
vigtig del af behandling for prostatakraeft.
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Risikofaktor kreeft
— alt, hvad der kan gge risikoen for at udvikle
kraeft.

Risikoreducerende (forebyggende)
behandling
— en medicinsk behandling eller operation, der har
til formal at forhindre en sygdom i at udvikle sig.

Risikoreducerende operation
— operation, der fjerner sundt vaev, hvis en person
har en stor risiko for at udvikle kraeft, fx brystkraeft
og kraeft i &ggestokkene hos kvinder, der har
BRCA-mutation.

Risikoreducerende salpingo-ooforektomi
— operation, der fjerner seggestokke og
2ggeledere for at undga udvikling af kraeft.
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Selvundersggelse af brystet
— kvinder og maend kan selv undersgge brystvaevet
for forandringer.

Sergs epitelial cancer i aggestokkene
—en type kreeft, som typisk ses hos kvinder, der har
BRCA-mutation.

Kreeftstadie
— beskriver stgrrelsen af svulsten, og hvor meget
den har spredt sig fra stedet, hvor den opstod.

Signifikant
— statistisk paviselig

Svulst
— knude.

TBNC (Triple Negativ Brystkraeft)
— brystkraeft, der hverken har receptorer for
gstrogen, kanshormon progesteron eller HER2.
Ca. 15% af brystkraeftramte har triple negativ
kreeft. Denne form er den mest hyppige blandt
yngre kvinder i den fgdedygtige alder.

Tram-flap rekonstruktion

—en muskel fra maveregionen bruges til at
rekonstruere brystet.

BReastCAncer

Ultralydsscanning
—en teknik, der ved hjzelp af hgjfrekvente
lydbglger skaber et billede af en del af kroppens
indre, som fx ultralydsskanning af gravide for at
folge det ufadte foster.

Unilateral
— enkeltsidet. Unilateral mastektomi betyder, at
man fjerner det ene bryst.

Uterus
— livmoderen.

Vaginal hysterektomi
— en kirurgisk metode, hvor uterus og
livmoderhalsen fjernes gennem skeden.

Ostrogen
— det vigtigste kvindelige kanshormon, som er
ansvarligt for udvikling og regulering af kvindens
evne til at fa barn samt udvikling af bryster.
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Hvor kan man 13
genetisk radgivning?

Der er genetiske radgivningsklinikker i Kabenhavn, Klinikkernes adresser

Roskilde, Odense, Vejle, Aarhus og Alborg.

Odense Universitetshospital
Klinisk Genetisk Afdeling

Sdr. Boulevard 29, 5000 Odense C
TIf. 6541 17 25

Klinikkerne radgiver blandt andet om fglgende:
B Den arveligt betingede risiko for at fa kraeft

B Mulighederne for at forebygge en kraeftsygdom
eller opdage den meget tidligt ved hjzelp
af regelmaessige kontroller

Rigshospitalet

Klinisk Genetisk Afdeling, Klinik 4062
. . . Blegdamsvej 9, 2100 Kgbenhavn @
Mulighederne for at fa foretaget en genetisk test TI. 35 45 40 62
Sjaellands Universitetshospital
Klinisk Genetisk Enhed
Vestermarksvej 27B, 4000 Roskilde
TIf. 47 32 42 07

Klinisk Genetisk Afdeling
Ladegardsgade 5, 5. sal, 9100 Aalborg
TIf. 97 66 49 99

Arhus Universitetshospital, Skejby
Klinisk Genetisk Afdeling
Brendstrupgardsvej 21C, 8200 Arhus N
TIf. 78 4555 10

Vejle Sygehus
Klinisk Genetisk Afdeling
Kabbeltoft 25, 7100 Vejle
TIf. 79 40 65 56

I Aalborg Universitetshospital
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