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Hvad betyder HNPCC?

Herediteer NonPolypgs Colorectal Cancer

= Arvelig gget risiko for tarmkraeft

| Danmark har vi to registre for arvelig tarmkraeft:
HNPCC-registret
FAP-registret (Polyposeregistret)

234 familier med patogene APC varianter
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Dagens udvalgte emner:

Hvorfor er HNPCC relevant for jer?
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Hvorfor er HNPCC relevant for jer?

Haj risiko for colorectal cancer

Tidlig debut

Mulighed for forebyggelse af cancer

Sleegtninge har samme risiko og fordel af kontrol

Mange risikopersoner er ikke er opdaget endnu

| kan gare en forskel for patienter med HNPCC

KOBENHAVNS QEF
UNIVERSITET @
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| kender patienter med HNPCC

Indlagt med colorectal cancer Ambulant til endoskopi
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Ca. 20% af tarmkraeft skyldes arv

CRC

m Med pavist mutation
Uden pavist mutation

Sporadisk

Hemminki et al. Ann Oncol 2008
Kanth et al. Am J Gastroenterol 2017
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Dagens udvalgte emner:

Undergrupper af HNPCC
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Arvelig kraeft kan have mange forskellige udtryk

Nonpolyposis CRC

| |
MMR deficient MMR proficient

! '

SYNDROM Lynch syndrome RPS20-associated
hereditary CRC

MLH1

GENER MSH2 / EPCAM RPS20
MSH6
PMS2

PREVALENS

<50 AR 8% 0.1%

Laura Valle ePal.
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Arvelig kraeft kan have mange forskellige udtryk

Polyposis
| I I |
Adenomatous Hamartomatous Serrated Mixed
| |
7 3 7 ! ; 3 ! ! !
SYNDROM PPAP MAP NTHL1-tumor CMMRD Peutz Juvenile PTEN- RNF43-associated GREM1-associated
syndrome Jeghers polyposis hamartoma serrated polyposis mixed polyposis
tumor
GENER POLE MUTYH NTHL1 Biallelic STK11 BMPR1A PTEN RNF43 GREM1
POLD1 MMR SMAD4
-recessive- -recessive- -recessive-
PREVALENS
<50 AR 0.1% 0.7% 0.1% <0.05% <0.05% 0.2% <0.05% n.a. n.a.
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Andre polypose syndromer end FAP i HNPCC-registeret

100 — o5

Families (N)
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De mest hyppige former for HNPCC

5000

851

Lynch
syndrome

4467
3096
331
[ ]
Familial Slightly Other cancer

colorectal increased risk syndromes
cancer

KOBENHAVNS ‘*
UNIVERSITET ’
Risiko
Lynch syndrom ~80%
Familizer colorectal
cancer (FCC) ~30%
Let @get risiko ~15%

Vasen et al. Gut 2013

Lindor et al. JAMA 2005

Lautrup et al. Cancer Epidemiol 2015
Lindberg et al. J Med Genet 2017 12
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Let aget risiko og familiaer colorectal cancer

ANBEFALING

...varierer i forhold til hvilken risiko familien vurderes at have ved genetisk radgivning

Livstid relativ risiko

|ngen Famllle FQrStegrad FQrStegrad >1 Sl%gtning Adapted from Johns et al., Am J Gaslroenteral, 2001
familie historie til CRC til CRC med

. . ) ﬁiliihs’"nmmum
historie adenom <45 ar CRC p

OINING FORCES

(1] NIT HIRADITARY CANCANF CONFERNENCA
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Cumulative incidence colo-rectal cancer as first cancer by

s age and mutated gene
80%

Lynch syndrom ANBEFALING
70%

- Skyldes genfejl i 4 « MLH1 og MSH2 opstartes ved 25 ar
forskellige mismatch 60% - MSH6 opstartes ved 30 ar
reparationsgener (MMR) « PMS2 opstartes ved 35 ar

: : : : 50%

- Differentieres ift. genfejl

- MLH1 40%
- MSHZ2 30%
- MSH6

20%
- PMS2

10%

"

0%
Mgaller et al., 2015
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Lynch syndrom
* Hagij risiko for mange
andre kreeftformer

 Varierer ogsa over
gen

« MSH2 gger risikoen
seerlig meget

amall bowel

Large bowel

Kidney

Upper urinary tract

Bladder

Ovary

Endometrium

Prostate

0000

[ J

_"\.._ﬂ_.-

Y
||

r
N

OO

N
R

0.4-12%

0.4-20.3%

0-16.4%

4-20%

9-30%

KOBENHAVNS QEF
UNIVERSITET @

18-T4%

14-T1%
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Dagens udvalgte emner:

Muligheder for forebyggelse

16
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Forebyggelse er beskrevet i nationale guidelines

for HNPCC Q S -
og for Polypose

Arvelig disposition for kolorektalcancer,
Lynch syndrom, FCC og let aget risiko

— Udredning, behandling og screeningsprogrammer

Version 2.0

7_juni 2022 (Sekretariatet for Kiriske
Retmingsiinjer pa Krasflomradet)
REVISION

Flarlagt: 1. juni 2024
INDEKSERING

ancer, arvelig ket kraefipati
udredning, behandiing, Scraeningskontrol

Guideline:

Udredning og opfglgning for
arvelige polyposesyndromer

Dansk for Medici ik (DSMG)
Dansk Kirurgisk Selskab (DKS)

Godkendt 05.08.2020
Revideret 2024, godkendt 04.02.2025

Version 2.1 (revideret 2024, godkendt 04.02.2025)
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Koloskopi

Lynch syndrom
« Koloskopi hvert 2. ar
* Livslangt
Familizer kolorektalcancer
+ Koloskopi hvert 5. ar
- Livslangt
Let @get risiko for CRC
- En koloskopi v/ 50 &r

- Befolkningsscreening

KOBENHAVNS ‘
UNIVERSITET .

Cancerrisiko, opfelgning og behandling

Tabel 1: Sammenfatning af cancemrisiko, screeningsprogrammer og behandling af patienter med forskellige
former for arvelig disposition til kolorektalcancer (KRC)

Familizr Let epget nsiko,

Lynch syndrom (LS)* kolorekialcancer kolorektal-
(FCC) cancer
Patogen variant i LHH MSH2 MSHE PMS?2 Ej péivist patogen vasand

Kolorekial screeningsprogram o Behandling

Cancermisiko™ 45% (onden | 47 [lander) 207 (adnder) 10% (oegge kan) 1530 % 10-15%

7% (maend) 51% (maend] 157% [maend)

SUDICTE] KOKAGD M, profoRoIERom

Kinargisk Subtotal koleidomi el procoRoiekiomi e : : _

. sEqmentEr resektion ouenejes S0 anidre KRC-patienier
Onkologiak Adjuverende 511 SJppl. med coalipiatn ved KRG saae 1 S anare KRC-pabenter
bshandling e dissemineret KRC bov mmunisrag overeies

18
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100%

. — No surveillance
Effekt af koloskopi Surveillance intervals > 27 months

—— Surveillance intervals < 27 months

3 ud af 4 CRC
kan forebygges ved

/5%

Lynch syndrom

Cumulative incidence
50%

(HR=0,22)
Alder ved diagnose kan udskydes uNj _,J_/_’f
SET L

38% udvikler alligevel CRC

30 40 50 60 70 80 90
18 ar

Age [Years]

Lindberg et al. 2020 19
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Kommer patienterne med Lynch syndrom til koloskopi?

1.00 -

0.75 A

Adherence
g

o
N
3

0.00 ~

Maend

Kvinder

20

40 60 80

Alder [Ar]

20

40 60 80

Tidligere CRC (p<0.001)
Kvinder (p<0.009)

Alder <75 (p<0.001)

Lindberg 2018

— Tidligere colorectal cancer

== Ingen colorectal cancer 20
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Gyn kontrol Cancerrisiko, opfelgning og behandling
Tabel 1: Sammenfatming af cancemisiko, screeningsprogrammer ofg behandling z
Lynch syndrom former for arvelig disposition til kelorektalcancer (KRC)
 GU og TVUL hvert 2. ar
Lynch syndrom (LS)*
N Patogen variant i MLH MSHZ MSHE PI4S2
Familieer kolorektalcancer _ T e e T e
* Ingen gyn kontrol - endomatrium % 4% 1% 17%
F"’“’“.'"i‘h 1 1% 1% -

U og TVUL hvert 2 ar

Endometriebiopsi ved abnorm biadning ogf eler painiogisk fund ved UL. CA-125-
maling ved LIL-paioiog)

Let @get risiko for CRC e —

* Ingen gyn kontrol

Befiandles S0 andre gynaekaogiske cances

bshandling P loietisk Pystereiaom g 350 ousrveiss ved ITIessdion eler patisntonsie
21
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Uro kontrol

Lynch syndrom

(MSH2 + disponerede)

« UL og U-stix hvert ar
Familizer kolorektalcancer

 Ingen urologisk kontrol

Let @get risiko for CRC

* Ingen urologisk kontrol

K@BENHAVNS @
UNIVERSITET @

Cancerrisiko, opfelgning og behandling

Tabel 1: Sammenfatning af cancerrisiko, screeningsprogrammer og behandling :
former for arvelig disposition til kolorektalcancer (KRC)

Patogen variant i MUHT MSH2 MSHS PAS2
Urologisk screeningsprogram og behandiing
. &% (oinder) | 19%(kvinder) | 6% (kvinder) 4% (begge ken)
Cancerrisiko 5% (mend) 18% (mzend) 2% (mand)
Urinanalyse for blod, urincytologi og UL-scanning af nyreme ariigt
Kun | famiber med Kun | famiber med Kun i famiber med
mindst 1o e Mindst to mindst fo
Screeningsprogram | personer med ovre iskopersoner personer med ovre | personer med owvre
invasve eller ikke- : invasve eller ikke- invasve eller ikke-
invasive uroteliale invasive uroteliale invasve uroteliale
_ tumorer _tumorer turmorer
| Alder for opstart 35 ar
behandling Nyrebevarende lokabehanding bor tistrabes
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Gastroskopi

Lynch syndrom
(disponerede)
* @GD hvert 2. ar
Familizer kolorektalcancer
* Ingen OGD

Let @get risiko for CRC
* Ingen OGD

K@BENHAVNS @
UNIVERSITET @

Cancerrisiko, opfelgning og behandling

Tabel 1: Sammenfatning af cancerrisiko, screeningsprogrammer og behandling :
former for arvelig disposition til kolorektalcancer (KRC)

Patogen variant i MUHT MSH2 MSHS PAS2
Urologisk screeningsprogram og behandiing
. &% (oinder) | 19%(kvinder) | 6% (kvinder) 4% (begge ken)
Cancerrisiko 5% (mend) 18% (mzend) 2% (mand)
Urinanalyse for blod, urincytologi og UL-scanning af nyreme ariigt
Kun | famiber med Kun | famiber med Kun i famiber med
mindst 1o e Mindst to mindst fo
Screeningsprogram | personer med ovre iskopersoner personer med ovre | personer med owvre
invasve eller ikke- : invasve eller ikke- invasve eller ikke-
invasive uroteliale invasive uroteliale invasve uroteliale
_ tumorer _tumorer turmorer
| Alder for opstart 35 ar
behandling Nyrebevarende lokabehanding bor tistrabes
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Medicin

Lynch syndrom
- ASA 75-100 mg ddgl

Familieer kolorektalcancer

* Ingen kemoprofylakse

Let @get risiko for CRC

* Ingen kemoprofylakse

KOBENHAVNS @B
UNIVERSITET @

Cancerrisiko, opfelgning og behandling

Tabel 1: Sammenfatning af cancerrisiko, screeningsprogrammer og behandling :
former for arvelig disposition til kolorektalcancer (KRC)

Lynch syndrom (LS)*

Patogen variant i MUH1 MSH2 MSHS PMS2

i mmqmrsimmmﬁm
| Undga ryaning 0g overvagt. Dyrk motion regelmaessiot

24
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Colorectal cancer Alle Lynch-associerede kraeftformer
| |
1 1
-1 -@- Aspirin placebo I |
" ~@- 600 mg aspirin : 7 HR0-63(95% Cl0-43-0-92); p=0-018
o |
E =
= C 2
8 s 5
g 22
5 22
v o E
g - 2 &
- 55
2 E S
4 - Ch
3
E
S
0 2 4 6 8 1b 12 14 16 18 20 0
I |
Years sinca CAPP2 entry Years sincq CAPP2 entry

Burn et al. 2020 25
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Effekt af acetylsalicylsyre (Hjertemagnyl) for Lynch syndrom

Colorectal cancer .
\n/ o e \‘\

1
1
-1 -@- Aspirin placebo 1 Asplrln
~®- 600 mg aspirin |

malign polyp
( benign polyp )

Cumulative incidence for colorectal cancer

0 2 4 6 8 1? 12 14 16 18 20
Years sincd CAPP2 entry

Burn et al. 2020 26
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KRAM (Kost Rygning Alkohol og Motion)

Lynch syndrom

CRA Cancerrisiko, opfelgning og behandling

Tabel 1: Sammenfatning af cancerrisiko, screeningsprogrammer og behandling :
former for arvelig disposition til kolorektalcancer (KRC)

Familieer kolorektalcancer

« Som alle andre

F‘Mhﬁnﬁ Ingn'-ed?s-imn'qacarisaﬁcrhwe-kmlm'
Let @get risiko for CRC Undga rygning og overvaeqt. Dyrk motion regeimeessiot

« Som alle andre

27
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Multivitaminkan

nedsaette risikoen ( j g
: Calcium ? L)
Kostfibre kan (=)

nedsaette
risikoen

Frugt indtag

Begraens
nedsaetter

~ forbruget af

1@ alkohol
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Effekt af KRAM | ANBEFALING

Alle risikopersoner skal informeres ved genetisk radgivning omkrin
Lynch syndrom: g ? JVRing g

vaesentlige livsstilsfaktorer, som kan disponere for colorectal cancer.

® Tobak: HR = 1,62 (95% CI: 1,01-2,57) Pande et al. Clin Cancer Res 2010
©
h BMI: RR = 2,09 (95% ClI: 1,23-3,55) Lazzeroni et al. Nutrients 2021
o
_Z" Motion:  RR = 0,72 (95% Cl: 0,39-1,32) Shaw et al. BMC Cancer 2018

NB: Der er synergistisk effekt af flere darlige vaner: RR= 2,7-14
Fardet et al. Crit Rev Oncol Hematol 2017

29
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Kontrolprogrammer, polypose

« Koloskopi hvert 1-3 (5). ar
* Polypectomi af alle polypper eller kun polypper >5 mm
+ Gastroskopi il nogle Se specifik guideline |
- Kapselendoskopi til nogle
* GU og TVUL til nogle

- MRCP til nogle

- MR mammae til nogle

Guideline:

Udredning og opfolgning for

arvelige polyposesyndromer

- Testes, hud, aorta mm til nogle
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Dagens udvalgte emner:

Behandling af CRC ved HNPCC

31
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Cancerrisiko, opfelgning og behandling
KI ru rg [ Ved C RC Tabel 1: Sammenfatning af cancemrisiko, screeningsprogrammer og behandling af patienter med forskellige
former for arvelig disposition til kolorektalcancer (KRC)
LynCh Syndrom Lynch syndrom (LS)* l‘.-ﬂ:::;.ﬂizlﬂ uﬂ'
* Udvidet kirurgi tilbydes Patogen variant ML - MSH Faasz Efplvist ptogen v
Kolorekial screeningsprogram o Behandling
. Cancermisiko™ ﬁm iﬁm ﬁfm 10% (oegge kan) 1530 % 10-15%
Familizer kolorektalcancer
En Kolozkop ved 50
. i . 5 ar glier
- Almindelig resektion Screeningaprogram Soret gy | P o e

Let aget risiko for CRC

» Almindelig resektion

"

32
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Kirurgisk behandling og mulig forebyggelse

Profylaktisk kirurgi
« far colorectal cancer (kun ved FAP) eller som behandling af colorectal cancer

Colectomi med Proctocolectomi med
ileorektal anastomose (IRA) J-pouch 33
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Effekt af colectomi med ileorectal anastomose (IRA) i Lynch

Men

Women

o
=
i

Risk of metachronous CRC (%)
P F
= =

40 6l

al

Age

40

&0

80

e Extended
mp= Segmental

mgm Sporadic

Lindberg et al. Fam Cancer 2018

34
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Cancerrisiko, opfelgning og behandling
O n ko I og IS k be h Tabel 1: Sammenfatning af cancemrisiko, screeningsprogrammer og behandling af patienter med forskellige
former for arvelig disposition til kolorektalcancer (KRC)
Familizr Let Bget risiko,
Lynch syndrom Lynch syndrom (LS)* kolorektalcancer  kolorektal-
] (FCC) Cancer
‘ Immunterap' Patogen variant i MLH1 MSHZ MSHS PMS2 Ej pevist patogen varant
Kolorekial screeningsprogram o Behandling
. Cancerrisiko™ ﬁm "Eﬁm ﬁm 10% foegge kan) 1530% 10-15%
Familizer kolorektalcancer
En Kolkog ved 50
[ ar efier

- 1 -
Eolo=kop hvert 2 ar RSk vert 5. ar Farste korakt SR

- Som andre CRC-ptt Serssningaprogram

Let aget risiko for CRC
« Som andre CRC-ptt

35
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Onkologisk behandling ved Lynch syndrom

Komueriéicapa| kemoterapi

« Adjuverende (efter kirurgi)

* Ved dissemineret sygdom — bade colorectal og andre cancere

B Radiographic Response

oo B Mismatch repair—proficient colorectal cancer

B Mismatch repair—deficient colorectal cancer
W Mismatch repair—deficient noncolorectal cancer

504

20% increase (progressive disease)

30% decrease (partial response)

of Longest Diameters (%)
|

3 =)
| l

Change from Baseline in the Sum

Le et al. NEJM 2015 36
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Effekt af adjuverende immunterapi ved Lynch syndrom

* Immunterapi er testet og godkendt til stadie IV — metastaserende colorectal
kraeft med MMR defekt — som fagrste-linje behandling

Le, 2015° 2nd+ Pembrolizumab 20-wk PFS: 78%
Overman, 2017 2 74 2nd+  Nivoumab 31 Al
Lenz, 2022" 2 45 fst Pimumab+ g e
Diaz, 2022 3 307 st Pemboizumab 45  “Megen o lBsme
Andre, 20257 3 296 | |1t | RIS |7y 24-mo PFS: 71%

Jacome AASCO 2025 37
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Hazard ratio for progression or death, The N EW E N G LA N D

0.60 (95% Cl, 0.45-0.80)

P=0.0002 JOURNAL o MEDICINE

ESTABLISHED IN 1812 DECEMBER 3, 2020 VOL. 383 NO. 23

Pembrolizumab Pembrolizumab in Microsatellite-Instability-High Advanced
Colorectal Cancer

T. André, K.-K. Shiu, T.W. Kim, B.V. Jensen, L.H. Jensen, C. Punt, D. Smith, R. Garcia-Carbonero, M. Benavides,
P. Gibbs, C. de la Fouchardiere, F. Rivera, E. Elez, J. Bendell, D.T. Le, T. Yoshino, E. Van Cutsem, P. Yang,
ChemOtherapy M.Z.H. Farooqui, P. Marinello, and L.A. Diaz, Jr., for the KEYNOTE-177 Investigators*

Patients with Progression-free
Survival (%)
wu
o
|

o
-

0 4 8 12 16 2r0 214 218 312 316 4I0 414 4]8 ANBEFALING
Months
No. at Risk
Pembrolizumab 153 96 77 72 64 60 55 37 20 7 5 0 0 1 1
chomotherany 19 T60 €3 43 4 73 1 1T 4 % o O 6 Lynch syndrom patienter med stadie IV

colorectal cancer bgr vurderes med henblik

pa immunterapi el. deltagelse i kliniske forsag.
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Effekt af adjuverende immunterapi ved Lynch syndrom

: Primary
S e e

Single-arm clinical trials

Stage Il and Il 2 70 Tislelizumab alone  3-y DFS  NCT05231850
Stage Il ineligible for

oxaliplatin-based adjuvant CT 2 80 Atezolizumab alone  3-yDFS  NCT05118724

Randomized clinical trials

p14 or pN+ MSI-H or Tislelizumab alone )

POLE/POLDT mutations ‘ 20 wsCAPOX oY RFS NCT04969029
Atezolizumab +

Stage |ll 3 /700 FOLEOX vs FOLFOX DES NCT02912559

High-risk stage I 3 ygp ~ slelumab£C1 5 peo N o706520683

vs surveillance or CT
Jacome AASCO 2025 39



Hvidovre Hospital

HNPCC-registeret, Gastroenheden KOBENHAVNS

UNIVERSITET .

Dagens udvalgte emner:

Fremtiden indenfor HNPCC

40
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Kan immunterapi erstatte kirurgi ved Lynch syndrom?

Immunterapi
* Adjuverende (efter kirurgi)

* Ved dissemineret sygdom — bade colorectal og andre cancere

* Neoadjuverende (far kirurgi)

41
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Effekt af neoadjuverende immunterapi ved Lynch syndrom

The NEW ENGLAND
Ja 106 (99%) JOURNAL o MEDICINE

Godt respons 102 (95%) _ ESTABLISHED IN 1812 JUNE 6, 2024 VoL 390 No.21

Komplet respons 72 (67%) _ Neoadjuvant Immunotherapy in Locally Advanced
Mismatch Repair—Deficient Colon Cancer
Delvist respons 4 (4%) N s s
. Nike V. Biiller, M.D., Ph.D., Brechtje A. Grotenhuis, M.D., Ph.D., Koert Kuhlmann, M.D., Ph.D.,
Nej 1.(1%)
Lymph-Node Status: 1 Megative [ Positive
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Kan man vaccinere imod cancer?

./

- . G
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Princippet i en vaccine til Lynch syndrom
Defekt MMR
ﬁ V ~ ~ ~
\

/ MMRd cell recognition and killing
Cancer

prevention J!

€

Apoptotlc cell

7;;,;
>

T cell proliferation
and maturation

MMRd cell

Vaccine-induced priming l\

Lymw L/\/R/

+ T cell

Q)

HLA class I

.R/

HLA class Il

CD4+I cell

Dendritic cell

o/
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F
Udvikling af vaccine ved Lynch syndrom
Clinical Trial Information from Vaccine Studies in Colorectal Cancer
Study Type Phase | Agent rﬂtli‘b‘tl‘}" Modality Animal Model Clinical Trial Reference
Notes
Clinical Trial /11 FS5Ps: 209 neoAgs Great Ape Adenovirus None Active Scarselli et. al®!
NCTO4041310 and Modified vaccinia
Ankara virus

Clinical Trial I/11 FSPs: CASP-5, TGFBRIL; Dendritic Cell None Active, not Westdorp et. al*
NCTO1585702 TAA: CEA recruiting
Clinical Trial /11 FSPs: AIM2, HTOO1, Peptide None Completed Kioor et. al**
NCTO1461148 TAFIB
Clinical Trial 1B FSPs: CEA/MUCI1/ Multitargeted Unknown Active Not yet published
NCTO0541901 Brachyury) plus IL-15 Recombinant

superagonist kﬁdenmfirus 5

Bowen et al. Cancer J 2024 45
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Udvikling af vaccine ved Lynch syndrom

Vaccinerne bliver dog kun testet som et led | behandling
og ikke som forebyggende tiltag

"

Bowen et al. Cancer J 2024 46
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Dagens udvalgte emner:

HNPCC-registeret

47
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Hvordan er vi kommet frem til dette?

HNPCC Register

Collect, create and share knowledge

Including polyposis and non-polyposis genotypes e.g.
Lynch synd. MAP Peutz Jegher Juvenile pol. POLD/E
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HNPCC-registret

Etablereti 1991 — nationalt fra 1993
Formal

At saenke sygelighed og dadelighed gennem identificering af nye HNPCC
familier og opstart af kontrolprogrammer i disse

At sikre ensartet klinisk handtering pa tveers af regionerne
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*

Antal familier i HNPCC-registret

N= 9,898 in total

10000 - @ New families Total family count At risk families
» N=8460 at-risk
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Men vi har ikke fundet alle endnu...

1 af 279 i befolkningen har en Lynch syndrom mutation
Win et al. 2017

~20.000 danskere

~1.500 levende danskere i HNPCC-registeret

Lindberg 2018 Individer med Lynch syndrom i Danmark
] m Kendte
~93% ved ikke, at de har Lynch syndrom = Ukendte

"
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Dagens udvalgte emner:

Hvad kan | ggre?

52
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| kan veaere med til at finde patienter med HNPCC

Kvinde pa 35 ar med colon cancer

Min far fik
tarmkreeft, da han
var 43 ar.

Far mine barn sa
ogsa tarmkraeft?

? Familieanamnese med cancer

og/eller ung debut 53
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Patologisk undersggelse af cancere

IHC-farvning kan give mistanke om Lynch syndrom

Colorectal cancer
Endometriecancer

Tyndtarms cancer

Ovarie cancer

Urothelcelle tumorer i gvre urinveje

Sebacegse hudtumorer

T67310 Hajre colon fleksur slimhinde
ME1403 adenokarcinom

ME82313 lavt differentieret adenokarcinom
F297B1 normal ekspression af pMLH1/pPMS2
F29761 normal ekspression af pMSHG
F29725 manglende ekspression af pMSH2

o4
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Henvisning til klinisk genetisk udredning (HNPCC)

» 1 tilfaelde af CRC < 50 ar

2 eller flere tilfeelde af CRC hos fagrstegradsslaegtninge

3 farstegradsslaegtninge med Lynch-relateret cancer (colon, rektum, tyndtarm,
uterus, nyrepelvis, ureter) over mindst to generationer, hvoraf mindst én er
diagnosticeret < 50 ar.

Enhver cancer med defekt mismatch repair (dIMMR)

Pafaldende klinik eller familieanamnese (Hvis du ikke kan huske ovenstaende)

95
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Henvisning til klinisk genetisk udredning (polypose)

* Hvor mange adenomer (kumuleret over tid) skal der til for at henvise?

56



Hvor mange adenomer (kumuleret over tid) skal d:

henvise?
A. >25
B. >50
C. >100

Denne preesentation er indlaest uden Sendsteps add-in.
Vil du downloade add-in gratis? Besgghttps.//dashboard.sendsteps.com/.

Spargsmalet vil
veere tilgeengeligt
nar du starter din

session og

praesentation

0 00X
@ Lukket



Vi vil nulstille disse

Hvor mange adenomer (kumuleret over tid) skal d .o aeksempler s snart do
henvise? starter din session og dit slide

show.
A. >25 I mellemtiden er du velkommen
til at eendre dine resultaters

udseende (f.eks. farver).

o
\
Ul
o

C. >100

@ Lukket
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Henvisning til klinisk genetisk udredning (polypose)

Adenomer (kummuleret over tid):

« >25 adenomer

+ >10 adenomer fgr 50-arsalderen

+ 23 adenomer fgr 30-arsalderen

« Familiehistorie med et af de adenomatase polyposesyndromer

- Adenomer og/eller ekstraintestinale manifestationer, som indikerer et arveligt
polyposesyndrom, f.eks. desmoide tumores, papillaer thyoideacancer, epidermale
cyster, osteomer, café-au-lait pletter og tandanomalier
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Henvisning til klinisk genetisk udredning (polypose)

Serrate polypper (kummuleret over tid):

- 25 serrate laesioner/polypper proksimalt for rectum

« alle 25 mm, heraf 22 pa 210mm

eller

« >20 serrate laesioner/polypper uanset lokalisation

 heraf 25 proksimalt for rectum

"
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Henvisning til klinisk genetisk udredning (polypose)

Hamartomatgse polypper (kummuleret over tid):
- 21 Peutz-Jeghers polyp
- 22 flere juvenile polypper

- 21 hamartomatgs polyp og en eller flere ekstra-intestinale manifestationer, f.eks.
mukokutane pigmenteringer, telangiektasier, epistaxis, aortadilatation,
trichiiemmomer, papilomatase leesioner, acral keratose, mamma-, thyroidea-
og/eller endometriecancer samt makrocephali
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Dagens udvalgte emner:

? Seerligt ved HNPCC-skopier

62
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Personer med HNPCC

- Lever med livslang risiko for cancer

- Har ofte haft cancer teet inde pa livet (selv og/eller neere pargrende)

- Er ofte nervagse for resultatet

- Skal komme til skopi igen og igen og igen ...

* Faler sig ikke syge eller som patienter, men systemet behandler dem sadan

* Har behov for at personalet forstar deres situation
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Konklusion pa observationer af koloskopier og
interviews med patienter og sygeplejersker

Hvis relationen er baseret pa
tillid og oplevelsen af at blive
set og hart og draget omsorg
for, bliver de smerter og
ubehag, der er forbundet med
undersa@gelsen oplevet som

handterbare og ikke forbundet
med angst og bekymring.

Etablering af en relation
mellem de
sundhedsprofessionelle og
patienten er essentielt for en
positive patientoplevelse |
forbindelse med koloskopi.

_/

Forskningssygeplejerske Helle Vendel Petersen
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Nice track til patienter med HNPCC pa Hvidovre Hospital

Samles pa ét koloskopi spor i Endoskopien

Undersgges af dedikeret skopar med viden om HNPCC og hgj ADR

Patienternes saerlige situation anerkendes og italesaettes:

- at pt skal komme igen mange gange, derfor vigtigt med god oplevelse

Udeblevne patienter ringes op mhp evt. barrierer imod at mgde op

65
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Fund ved koloskopi hos patienter med Lynch syndrom

* Neoplasi oftere i hgjre end venstre side

99%

Durhuus et al. 2022 66
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Fund ved koloskopi hos patienter med Lynch syndrom

* Neoplasi oftere i hgjre end venstre side

- Flade polypper

67



Hvor er polyppen?

@verst til venstre
@verst til hgjre
Nederst til hgjre

o N w >

Nederst til venstre

Denne preesentation er indleest uden Sendsteps add-in.
Vil du downloade add-in gratis? Besgghttps.//dashboard.sendsteps.com/.

0 00X
@ Lukket



Vivil nulstille disse
HVO rer p O lyp p S n? resultateksempler, sa snart du
starter din session og dit slide
show.
A.  @verst til venstre
I mellemtiden er du velkommen
til at eendre dine resultaters

udseende (f.eks. farver).

B. Qversttil hgjre

C. Nedersttil hgjre

D. Nederst til venstre

@ Lukket
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Fund ved koloskopi hos patienter med Lynch syndrom

White light



Hvidovre Hospital 2 N
HNPCC-registeret, Gastroenheden KOBENHAVNS
UNIVERSITET .

Fund ved koloskopi hos patienter med Lynch syndrom

* Neoplasi oftere i hgjre end venstre side
* Flade polypper

- Sma cancere

71
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Fund ved koloskopi hos patienter med Lynch syndrom

Cancer pa 10 mm

g
e
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Fund ved koloskopi hos patienter med Lynch syndrom

Neoplasi oftere i hgjre end venstre side

Flade polypper

Sma cancere

Accelereret carcinogenese

73
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Marts August
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Fund ved koloskopi hos patienter med Lynch syndrom

* Neoplasi oftere i hgjre end venstre side

Flade polypper

Sma cancere

Optimal visualisering ngdvendig

75
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Hvilket HNPCC-kontrolprogram skal min patient felge?

InfoBioMed

Online platform til
indberetning af resultat af
koloskopi

Gratis

Oprettelse af bruger ved
kontakt til HNPCC-registeret

(] InfoBioMed v2.1.9.20

FUNCTIONS

Welcome < Surveillance

InfoBioMed

HNPCC-Registret
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*

Hvor finder jeg mere info om HNPCC?

Google HNPCC-registeret eller kontakt os:
* Tlf.nr.: 38622470, 8-14:30 (fr 8-13:30)
* E-mail: hnpce-reqgistret@hvh.regionh.dk

? ”:I_P:ﬁq:arle Det handler om liv

Forside / Afdelinger / HNPCC

Kom til arsmade i HNPCC-registeret

. 0 HNPCC-registret (arvelig tarmkraeft
torsdag i uge 41 hvert ar E anvelg )

HNPCC-registret indsamler Kliniske data til patientbehandling og forskning, samt radgiver
patienter, parerende og laeger om arvelig tarmkraeft.

Til patienter —» Om HNPCC og arvelig tarmkraft —
P L S D . e u Boem og familie - FAQ - Om HNPCC - Arvelig tarmkraeft - Kort om - Genetiske afdelinger - Kontakt

Kontrolprogrammer

S

S06

F.T%.P ';pgsz .
M

Til fagfolk —»

Organisation - Arvelig disposition - Forskning - Udredning -
Inberetning - Forebyggelse - Behandling - Symposium
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Hvad kan sygeplejersker gore?

Hjeelpe jeres laeger med at:

* Finde patienter med HNPCC

Henvise patienter til klinisk genetisk udredning

Handtere patienter i en seerlig psykisk situation

Se efter polypper ved skopi

Fortsaette kontrol-forlgb efter 75 ars alderen
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