
Rigshospitalet 

Indsæt hjælpelinjer til placering 

af objekter 

1. Højreklik uden for slidet og 

vælg Gitter og hjælpelinjer 

2. Sæt kryds ved Vis 

tegnehjælpelinjer på skærmen 

3. Vælg OK 

Indsætte Titel/beskrivelse og Navn 

1. Vælg Indsæt i topmenuen  

2. Vælg Sidehoved og Sidefod 

3. Indtast dit navn, hvor der står Navn 

4. Indsæt Titel/beskrivelse hvor der står 

Titel/beskrivelse 

5. Vælg Anvend på alle eller Anvend 

hvis det kun skal være på et enkel slide 

BRCA mutationer og 
brystkræft 

DBCGs Genetiske udvalg 

Anne-Marie Gerdes (formand) 
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Opstil teksten i punkter 

Niveauer 

1. Niveau = Bullets 22 pkt 

2. Niveau = Bullets 22 pkt 

3. Niveau = Bullets 20 pkt 

4. Niveau = Bullets 18 pkt 

5. – 9. Niveau = Bullets 16 - 10 pkt 

 

For at få punktopstillet teksten (flere 

niveauer findes) brug Forøg 

listeniveau 

 

 

For at få venstrestillet teksten  

uden punktopstilling, brug 

Formindsk listeniveau 

 

 

 

Rigshospitalet 

Kapitel 19: 
Opdateringer 

2 

• Henvisningskriterier 

• Klinisk opfølgning i andre kapitler 

• Webgenetik forbedrede data vedr. BRCA-analyser 
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Opstil teksten i punkter 

Niveauer 

1. Niveau = Bullets 22 pkt 

2. Niveau = Bullets 22 pkt 

3. Niveau = Bullets 20 pkt 

4. Niveau = Bullets 18 pkt 

5. – 9. Niveau = Bullets 16 - 10 pkt 

 

For at få punktopstillet teksten (flere 

niveauer findes) brug Forøg 

listeniveau 

 

 

For at få venstrestillet teksten  

uden punktopstilling, brug 

Formindsk listeniveau 
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 At genetisk udredning og rådgivning tilbydes i familier hvori der forekommer mindst en af 

følgende:  

 

• en kvinde med påvist cancer mammae før 40 års alderen  

• en kvinde, som både har fået påvist cancer mammae og cancer ovarii  

• en kvinde med cancer mammae før 60 års alderen hvor tumor er ER og HER2 negativ 

eller har ”basal-like” genekspression  

• en kvinde med bilateral cancer mammae  

• en kvinde med cancer ovarii  

• to 1°slægtninge med påvist cancer mammae før 50 års alderen og/eller cancer ovarii.  

• tre 1°slægtninge med påvist cancer mammae.  

• en mand med påvist cancer mammae  

• familier hvor der er påvist en mutation, der giver øget risiko for udvikling af cancer 

mammae og/eller cancer ovarii.  
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Opstil teksten i punkter 

Niveauer 

1. Niveau = Bullets 22 pkt 

2. Niveau = Bullets 22 pkt 

3. Niveau = Bullets 20 pkt 

4. Niveau = Bullets 18 pkt 

5. – 9. Niveau = Bullets 16 - 10 pkt 

 

For at få punktopstillet teksten (flere 

niveauer findes) brug Forøg 

listeniveau 

 

 

For at få venstrestillet teksten  

uden punktopstilling, brug 

Formindsk listeniveau 
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At genetisk risikovurdering resulterer i klassifikation af familier i følgende kategorier:  

 

• Mutationspositive (HBOC, + mutation)  

• Høj risiko for cancer mammae og cancer ovarii (HBOC, - mutation) 

• Høj risiko for cancer mammae (HBC, høj risiko) 

• Ved følgende cancersyndromer ses betydeligt øget risiko for cancer mammae:  

Cowden syndrom, Li-Fraumeni syndrom, Peutz-Jeghers syndrom, Hereditær Diffus 

Gastric Cancer  

• Moderat risiko for cancer mammae (FBC,moderat risiko)  
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Opstil teksten i punkter 

Niveauer 

1. Niveau = Bullets 22 pkt 

2. Niveau = Bullets 22 pkt 

3. Niveau = Bullets 20 pkt 

4. Niveau = Bullets 18 pkt 

5. – 9. Niveau = Bullets 16 - 10 pkt 

 

For at få punktopstillet teksten (flere 

niveauer findes) brug Forøg 

listeniveau 

 

 

For at få venstrestillet teksten  

uden punktopstilling, brug 

Formindsk listeniveau 
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• Risikovurdering: eksempler 

• 2 nære slægtninge med ovariecancer 

• HBOC uden mutation:  

• Høj risiko BC? 

• OC risiko og kontrol? 

• Genpaneler: national konsensus om indhold 

 

DBCGs Genetiske udvalg 



Opstil teksten i punkter 

Niveauer 

1. Niveau = Bullets 22 pkt 

2. Niveau = Bullets 22 pkt 

3. Niveau = Bullets 20 pkt 

4. Niveau = Bullets 18 pkt 

5. – 9. Niveau = Bullets 16 - 10 pkt 

 

For at få punktopstillet teksten (flere 

niveauer findes) brug Forøg 

listeniveau 

 

 

For at få venstrestillet teksten  

uden punktopstilling, brug 

Formindsk listeniveau 
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Opstil teksten i punkter 

Niveauer 

1. Niveau = Bullets 22 pkt 

2. Niveau = Bullets 22 pkt 

3. Niveau = Bullets 20 pkt 

4. Niveau = Bullets 18 pkt 

5. – 9. Niveau = Bullets 16 - 10 pkt 

 

For at få punktopstillet teksten (flere 

niveauer findes) brug Forøg 

listeniveau 

 

 

For at få venstrestillet teksten  

uden punktopstilling, brug 

Formindsk listeniveau 
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Cancer udover BC BRCA1    (141) BRCA2   (96) 

Ovarie 2 0 

Lunge 0 1 

GI 2 1 

Melanom 2 0 

Ukendt type 1 0 

I alt 7 2 
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Konklusioner 

 

• BRCA1-bærere kortere DFS sm. BRCA2-bærere  

 

• Risikoreducerende kontralateral mastektomi >50% reduktion i 

risiko for død 

     NB. Opererede ptt. er yngre 

 

• Risikoreducerende BSO forbedrede ikke overlevelse 

 

• Kemoterapi resulterede ikke i dårligere overlevelse 

 

• Prospektiv opgørelse med central review af ER og HER2 status 

 

• Ingen opl. om stamtræ eller mutation (lokalisation og type) 
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Eksempler på reklassifikation: 

 

• BRCA1: c.594-2A>C 

 

Først tolket som patogen pga. exon 10 skipping 

Senere vist, at når varianten optræder i cis med c.641A>G produceres 20-

30% in-frame naturligt forekommende isoform λ9,10 som har tumor 

suppressiv funktion 

 

 

• BRCA1: c.5094+3A>G 
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Nye initiativer: 

 

BRCA1/2-screening tilbydes i dag til alle patienter med ovariecancer. 

Skal BRCA1/2-screening tilbydes til alle – eller udvalgte grupper af – 

patienter med brystkræft? 

 

Undergruppe i DBCGs Genetiske udvalg: 
Annabeth Høgh Petersen, KGA Vejle 

Anne-Bine Skytte, KGA Aarhus 

Anne-Vibeke Lænkholm, Patologi Slagelse  

Bent Ejlertsen, Onkologi RH 

Charlotte Lautrup, KGA Aalborg 

Helle Hvid, Kirurgi Aalborg 

Ilse Vejborg, Radiologi RH 

Inge Søkilde Pedersen, AfMD Aalborg 

Karin Wadt, KGA RH 

Liselotte Christensen, MOMA Aarhus 

Lone Sunde, KGA Aarhus  

Lotte Krogh, KGA OUH 

Mads Thomassen, KGA OUH 

Maria Rossing, Genomisk Medicin RH 

Susanne Boonen, KGA Roskilde  

Thomas Dyrsø Jensen, KGA Vejle 

Anne-Marie Gerdes, KGA RH 

 

 



Rigshospitalet 

14 

DBCGs Genetiske udvalg 

Professor Nazneen Rahman 

Head of Division of Genetics and Epidemiology 

Institute of Cancer Research 

UK 



Rigshospitalet 

15 

DBCGs Genetiske udvalg 



Rigshospitalet 

16 

DBCGs Genetiske udvalg 



Rigshospitalet 

17 

DBCGs Genetiske udvalg 


