At have en BRCA-mutation
er ikke et braendemeerke

Tekst og foto: Britt Nerbak, journalist

Siden 2010 har Klinisk Gene-
tisk Afdeling pa Vejle Syge-
hus tilbudt familier med en
kendt BRCA-mutation arlige
opfelgningssamtaler.  Idé-
en kom fra laege Henriette
Roed Nielsen, der har erfa-
ring med at radgive familier,
der overvejer at blive testet
for eendringer i BRCA-genet,
og familier der allerede ken-
der test-svaret.

Hvis eksempelvis ens farmor og fa-
ster eller ens mor og moster har haft
brystkraeft eller zeggestokkraeft, kan
man veaelge at blive udredt for arve-
lig kreeft. Omkring 10% af alle bryst-
kreefttilfeelde er arvelige, og 5-7%
skyldes en mutation i et af de gener,
der kaldes BRCA1 og BRCA2. Hvis
man har en mutation i et af BRCA-
generne, betyder det ikke, at man
far brystkreeft, men man har en
langt hgjere risiko end baggrunds-
befolkningen for at udvikle bryst-
kreeft og kreeft i aeggestokkene og
a&ggelederne.

- Baggrundsbefolkningen har en
livstidsrisiko pa 11% for at fa bryst-
kraeft. Det betyder, at nar denne
gruppe kvinder har levet et helt liv,
vil 11% af dem have haft brystkraeft.
Hvis man har en BRCA1-mutation,
vil man have en livstidsrisiko pa 56-
87%. Det er vigtigt at understrege,
at det er en livstidsrisiko. Det be-
tyder altsa ikke, at hvis man som
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25-arig far at vide, at man har en
BRCA-mutation, at man sa vil blive
ramt af brystkraeft i morgen eller in-
den for den naermeste fremtid. Men
man kan have en samlet risiko pa op
til 87% for at fa brystkreeft i labet af
sit liv, forklarer leege og ph.d.-stude-
rende Henriette Roed Nielsen.

Bryst- og seggestokkraeft
kan ogsa arves fra fars
familie

Man skal kontakte sin egen leege
for at fa en henvisning til genetisk
radgivning, hvor man kan udredes
for arvelig kraeftsygdom. Under den
ferste samtale pa genetisk afdeling
bliver der lavet et stamtrae, hvor alle
familiens tilfeelde af kraeftsygdom
noteres. Derefter vil der blive ind-
hentet oplysninger om de sygdoms-
ramte, safremt de udfylder en sam-
tykkeerkleering. Er de pageeldende
dede, kan man indhente oplysnin-

gerne uden videre. Hvis stamtraeet
tyder p3, at der kunne vaere tale om
et arveligt menster i familien, kan
en sygdomsramt tilbydes at fa taget
en blodpreve til genundersggelse. |
familier med ophobning af bryst-
eller aeggestokkraeft vil det oftest
vaere BRCA-generne, som undersg-
ges for mutationer. Nar en person
farst har faet pavist en mutation i
BRCA1- eller BRCA2-genet, vil det
veere muligt at tilbyde gentest til de
sleegtninge, som gnsker at fa afkla-
ret, om de har en @get sygdomsri-
siko eller ej.

- De fleste, der henvises til genetisk
radgivning, kommer med en god
grund. Ofte pavises der en gget ri-
siko for kraeftsygdom i familien. Der
er mange, der veelger at fa svaret
pr. post. Sa kan de forholde sig til
beskeden derhjemme, og de kan
forberede sig pa den uddybende

Genetisk radgivning, hvis ..
Man kan kontakte sin egen laege for at fa en henvisning til en genetisk afdeling, hvis:
® Der er flere tilfeelde af bryst- og/eller seggestokkraeft i ens mors familie (mor-
mor, morbror, og moster) eller i ens fars familie (farmor, faster og farbror)
® Man har et nzert familiemedlem med brystkrzeft for 40-ars alderen
® Man har et familiemedlem, der har haft kreaeft i begge bryster
e Der er en mand med brystkraeft i familien
® Man har et familiemedlem, der har haft bade bryst- og eeggestokkraeft
® Der er 2 eller flere tilfeelde af kreeft i seggestokkene eller seggelederne i
familien
e Der i familien er pavist en genmutation i BRCA1 eller BRCA2 eller tilsva-
rende 'brystkraeft-gener’
® Man selv har faet konstateret brystkraeft, og man er bekymret for, om kraeft-

tilfeldene i ens familie er arveligt betinget
(Kilde: Henriette Roed Nielsen)



samtale og danne sig et overblik

over, hvilke spgrgsmal de ensker
svar pa, siger Henriette Roed Niel-
sen, der har arbejdet pa Klinisk Ge-
netisk Afdeling i Vejle indtil marts
2014, hvor hun skiftede til Odense
Universitetshospital.

lfelge Henriette Roed Nielsen var
man for ar tilbage ikke opmaerksom
pa, at arvelig bryst- og seggestok-
kreeft ogsd kan nedarves via en
mand. Det kan det, og det skal man
huske at vaere opmaerksom pa.

- Folk glemmer tit at teenke pa fars
familie og reagere, hvis fx farfars sg-
ster dede af eeggestokkraeft.

Forskellig sygdomsrisiko

Man opdeler familier med @get ri-
siko for brystkreeft i tre kategorier
pa baggrund af familiens sygdoms-
tilfeelde. Hvor mange, og hvem

der har haft sygdom, og i hvilken
alder de blev syge, er afggrende
for, hvordan man vurderer familiens
sygdomisrisiko.

- Generelt kan man sige, at jo flere
tilfeelde der er af brystkreeft i en
familie, og jo yngre man har veeret
ved sygdom, jo hgjere risikogruppe
kommer familien i. Man taler om
hgjrisikofamilier, hvor risikoen for
brystkraeft er over 30%. | familier
med moderat @get risiko er syg-
domsrisikoen over 20%, men under
30%. | familier med ikke vaesentligt
@get sygdomsrisiko, har man en ri-
siko for at udvikle brystkraeft, som
er under 20%. Afheengig af syg-
domsrisikoen  tilbydes kvinderne
screeningsundersggelser, hvor man
undersgger, om de har udviklet
bryst- eller eeggestokkraeft. Det er
vigtigt at pointere, at man ved en

screeningsundersggelse ikke fore-
bygger sygdom. Man konstaterer
sygdom. Formalet er at opspore
sygdom i et tidligt stadie, da man
mener, at helbredelsesmuligheder-
ne sa er bedst, forklarer Henriette
Roed Nielsen.

Skal, skal ikke?

Henriette Roed Nielsen har flere ars
erfaring med, hvordan man radgi-
ver en familie, der gerne vil kende
fordele og ulemper ved gentesten.
- Nar personer kommer til genetisk
radgivning, har de meget ofte selv
en mistanke om, at der er noget

BRCA X

Nogle familier har ikke en BRCA1- eller
BRCA2-mutation, selv om stamtreeet tyder
pa, at der er arvelig bryst- eller eggestok-
kreeft i familien. Meget tyder pa, at der sa
ma veere en anden form for arvelig bryst-
kreeft i familien, som man endnu ikke kender.
Det kaldes af forskerne for BRCA X.



arveligt i familien. Ofte har de selv
eller deres nzere slegtninge haft
kraeftsygdom teet inde pa livet, og
de er bekymrede for, om de selv el-
ler deres bgarn vil blive syge. Derfor
giver det ofte ro i sjeelen af fa un-
dersagt, om der er en forklaring pa
familiens kreefttilfelde, og om man
selv har en @get sygdomsrisiko. Nar
man vaelger at fa viden om ens syg-
domsrisiko, far man samtidig ogsa
handlemuligheder. Det giver ro at
fa afklaring pa ens sygdomsrisiko,
fordi man far mulighed for at passe
pa sig selv og ens naermeste.

Viser det sig, at man har gget syg-
domsrisiko, vil man blive tilbudt
arlige screeningsundersggelser. |
familier, hvor der er hgj risiko for,
at man udvikler kraeftsygdom, kan
man fa foretaget forebyggende
operationer. Alle kvinder med hgj
risiko for at udvikle kreeft i segge-
stokke og aeggeleder anbefales at
fa fjernet aeggestokke og seggele-
dere i 35-40 ars alderen. Brystkraeft
kan forebygges ved, at man fjerner
kirtelvaevet i brystet. Cirka halvde-
len af de kvinder, som har en BRCA-
mutation, forebyggende
brystoperation. Deres sygdomsri-

veelger

siko er herefter pa niveau med den
ovrige befolknings, udtaler Henri-
ette Roed Nielsen og tilfgjer:

- At have en BRCA-mutation er
ikke et breendemeerke.
muligheder for at forebygge syg-
dom, og der er tid til at overveje

Der er

sine muligheder. Derfor synes
jeg, at der er flest fordele ved at
fa foretaget gentesten. Ulempen
kan vaere, hvis man ikke kan hand-
tere at skulle ga til kontrol, eller
hvis man ikke bliver testet pa et
tidspunkt i livet, hvor det giver
mening for en selv. Hvis man ikke
ognsker at vide, om man har arvet
BRCA-mutation,

man naturligvis ikke lade sig teste.

familiens bar
Man kan blive undersggt for, om
man har arvet familiens mutation,
nar man er myndig. Nar der kom-
mer unge, som gerne vil testes,
forklarer vi, at resultatet ikke vil fa
en praktisk betydning, fer de naer-
mer sig 25-30 ars alderen, da de-
res sygdomsrisiko ferst er forhgjet
pa det tidspunkt. Mange vaelger
sa at vente med testen, til de er
blevet eeldre. Det er ogsa ved den
tid, at screeningsprogrammerne
begynder, siger Henriette Roed
Nielsen. Hun kan godt forsta, at
de unge veelger at vente.

- Det er godt at finde sin identitet,
fer man kender sin sygdomsrisiko.
Det er vigtigt, at sygdomsrisikoen
ikke bliver et livsindhold, men et

livsvilkar. Nogle gange oplever vi,
at foraeldre gerne vil have testet
deres sma barn. Som forzelder kan
man have behov for at vide, om
ens barn har arvet familiens muta-
tion, maske fordi man fgler sig an-
svarlig for en genaendring. Men da
barnet ikke vil have en @get syg-
domsrisiko, far det bliver voksent
og selv kan tage stilling til gentest,
tester vi ikke barn. Det er vigtigt,
at man holder sig for gje at re-
spektere det enkelte individ, ogsa
selv om man er i samme familie og
har feelles gener. Man er ikke herre
over, hvorvidt ens bern arver en
genaendring eller ej. Ved BRCA-
mutationer er der 50% chance for,
at barnet ikke har arvet mutatio-
nen, og 50% risiko for at det har.
Det eendrer sig ikke, uanset om
man er testet eller ej. Nogle forzel-
dre kan maske fgle sig ansvarlige
for, om barnet har arvet mutatio-
nen. Men det er ikke en mors el-
ler fars ansvar, om genandringen
er givet videre eller ej. Det er ikke
noget, man valger for sine barn.
Ens egne foreeldre har jo heller
ikke har valgt, om man selv skulle
have mutationen, understreger
Henriette Roed Nielsen.

Ph.d.-afhandling om
arvelig brystkraeft

BRCA-klinik i Vejle

BRCA-klinikken i Vejle giver familier mulighed for at tale om, hvad testsvaret har
medfert af bekymringer. Initiativet til BRCA-klinikken kom fra Henriette Roed
Nielsen. Der er omkring 300 familier tilknyttet Klinisk Genetisk Afdeling pa Vejle
Sygehus, som har faet pavist en BRCA-mutation. De indbydes hvert ar til en
frivillig samtale om, hvilke konsekvenser svaret har haft for dem, og de infor-
meres blandt andet ogsa om nye og relevante forskningsprojekter og seendrede
retningslinjer. Ud af de 300 familier mader omkring 100 familier op hvert ar til
samtalen. Deres feedback er meget vigtigt, og Henriette Roed Nielsen haber,
at der abner lignende BRCA-klinikker andre steder i landet.

| sin ph.d.-athandling undersagger
Henriette Roed Nielsen, om den
ggede forekomst af arvelig bryst-
kreeft hos yngre kvinder skyldes ge-
netiske forhold eller miljg/levevis.
Hun har undersggt 324 familier med
en mutation i BRCA-genet, svaren-
de til 11.000 mennesker. Nar kon-
klusionen foreligger, bringer DBO
en omtale heraf.



