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Sammanfattning

Syfte med rapporten

Syftet med denna rapport ar att ge en dversikt dver genetisk och familjér risk for cancer. Till foljd av
att vi har analyserat genetisk variation i ditt DNA, samt din familjehistoria av cancer, ger rapporten

dig en omfattande beddmning av din arftliga risk for flera olika cancertyper. | det fall att du har en
forhojd risk s& kommer rapporten féresld dtgdrder for att hantera och forebygga dennai risk.

Fynd

Z Ingen sjukdomsorsakande varianter: Analysen har inte identifierat ndgon sjukdomsorsakande
variant (&ven ké&nt som mutation) i négon av de 50 generna som har analyserats.

Z Ingen forhajd risk: Baserat pd resultatet frdn det genetiska testet, samt din familjehistoria av
cancer, ar din risk fér cancer ungefér densamma som fér den allmdénna befolkningen.

Kommentar

Den genetiska analysen som gjorts omfattar alla genetiska varianter i ditt genom (det vill séiga det
DNA som finns i en cell). | denna specifika analys har vi tittat p& en mindre del av ditt genom, mer
specifikt de gener som vi vet ar kopplade till &rftlig cancer. Denna analys utesluter alltsd inte att det
finns en sjukdomsorsakande variant nédgon annanstans i ditt genom. Till foljid av att ditt genom har
sekvenserats fullt ut s& behover inte sjdlva sekvenseringsanalysen goras om for att dvriga gener ska
kunna analyseras i det fall nya gener tillkommer eller nya sjukdomstillst&nd.
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Om rapporten

Omfattning

Rapporten presenterar var beddmning gallande din arftliga risk att utveckla cancerformerna som
visas i figuren nedan. Dessa cancerformer har en kénd arftlig komponent som ar kopplad till vissa
specifika gener (se Tabell 1). Detta utesluter inte att andra cancerformer kan vara arftliga. An sé
l&nge har man dock inte kunnat koppla ndgra specifika gener till en dkad risk for dessa

cancerformer.

Malignt melanom

Bukspottkértelcancer
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Skoldkértelcancer

Brost
for man ach kvinnor

Arftlig diffus
magséckscancer

Aggstockscancer
for kvinnor

Livmodercancer
for kvinnor
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Om rapporten
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For att kunna géra denna beddmning s& har vi analyserat 50 gener i ditt DNA for att identifiera
eventuell forekomst av sjukdomsorsakande varianter som ar kopplade till en forhdjd cancerrisk.
Dessa gener har valts baserat pd& deras koppling till vissa specifika cancerformer eller

cancersyndrom. Tabellen nedan visar gener som ar kopplade till de tio olika cancerformer som
analysen omfattar (det vill séga de gener dér vi vet att de personer som bar pé en
sjukdomsorsakande variant har en forhojd risk for cancer).

Tabell 1

Cancerformer

Brost

Aggstock
Tarm

Prostata

Melanom

Njurar och urinvagar
Tyreoidea

Livmoder

Pancreas

Magsdck

Associerade gener

BRCAI, BRCA2, PALB2, TP53, PTEN, CDHI, STK11, NF1, ATM, CHEK2, BARD]1, RAD51C, RAD51D

BRCAI, BRCA2, PALB2, RAD5IC, RAD5ID, BRIPI, MLHI, MSH2, EPCAM, MSH6, PMS2

MLH1, MSH2, MSH6, PMS2, EPCAM, APC, MUTYH, STK11, SMAD4, BMPRIA, PTCH, PTEN, NTHL],
POLD], POLE, MSH3, TP53

BRCA2, HOXBI3, BRCAI, MLHI, MSH2, MSHG, EPCAM, PMS2, ATM, CHEK?2, PALB2, TP53
CDKN2A, BAP], CDK4, POT], TERT, MITF1, MCIR, ASIP, TYR, TYRP1, TP53

VHL, FLCN, FH, MET, PTEN, SDHB, BAP1, SDHA, SDHC ,SDHD

RET, APC, PTEN, DICERI, TP53

MLH1, MSH2, MSHG, PMS2, PTEN

BRCAI, BRCA2, ATM, PALB2, MLHI], MSH2, EPCAM, MSHG, PMS2, STKI1l, CDKN2A

CDHI, CTNNAI

Germline (dvs drftlig)

Arftliga genetiska varianter: Den genetiska analysen omfattar enbart érftliga genetiska varianter, vilka
ar de DNA-varianter som du fotts med. Dessa varianter fanns i dina foraldrars konsceller (spermier
och agg) vid befruktningen och har alltsé érvts fréin dina fordldrar. Eftersom de finns i alla dina celler
kan du aven fora dem vidare till nésta generation. | vissa fall uppstar en ny variant i ett tidigt embryo
(de Novo variant). En de Novo variant kan ocksé ge en okad risk for cancer men har inte drvts frén en
foralder (men kan dock foras vidare till naista gener@tion).

Denna rapport omfattar inte somatiska varianter, vikka &r spontana DNA-féréndringar som uppstar i

celler under livet.
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Om rapporten
Arftlig risk och riskbedémning

Vad ar "risk™?
o Rapporten omfattar enbart érftlig cancerrisk.

Risk betyder i denna kontext sannolikheten att utveckla cancer, vilket baseras pd populationsstudier.
Det &r viktigt att vara medveten om foljande:

e Risk &r inte detsamma som att ha en cancerdiagnos.

e Att ha en hog risk betyder inte att du definitivt kommmer att utveckla cancer. Sannolikheten ér
dock hogre jamfort med risken hos den allmdanna befolkningen.

e Aven de med en l&g risk kan utveckla cancer (fler an en tredjedel av den allmdanna
befolkningen kommer att utveckla cancer under sin livstid).

e Enindivids upplevda risk av cancer kan skilja sig frén den verkliga cancerrisken. Individer med
en familjehistoria av cancer kan ofta dverskatta sin risk.

Syftet med rapporten ar att:

e Ge dig en bdttre forstdelse av din cancerrisk.
¢ Informera dig om de dtgdarder som finns for att férebygga eller upptacka cancer tidigt.

e Vid behov hjdlpa dig vidare inom sjukvérden.



Om rapporten

Arftlig risk och riskbedémning

Hur gdr en riskbeddmning till?

Inga sjukdomsorsakande varianter: Individer som testar negativt for en sjukdomsorsakande
variant kan fortfarande ha en forhojd risk for cancer baserat pd sin familjehistoria av cancer.
Detta forklaras av att inte all arftlig cancer orsakas av en enda sjukdomsorsakande variant i en
enda gen (aven kant som monogen sjukdom). Istallet s& &r det méanga genetiska varianter i ett
stort antal gener som tillsammans okar risken for en sjukdom eller tillstdnd (Gven k&nt som
polygen, eller komplex, sjukdom).

Bér pd en sjukdomsorsakande variant: Aven hos de som bdr pd en sjukdomsorsakande variant
s& varierar den individuella risken for cancer. Detta beror pd& att risken som &r kopplad till en
specifik gen har uppskattats genom forskning pd en grupp av individer som bdr pd en
sjukdomsorsakande variant i just den genen. Darfor kan en persons individuella risk, till foljd av att
personen ar bdrare av en sjukdomsorsakande variant, vara antingen hogre eller ladgre dn vad
som uppskattas generellt for en bdrare. For att battre kunna uppskatta den individuella risken s
anvdnder vi oss av din familjehistoria av cancer.

Fran ett kliniskt perspektiv: For att beddma om en person har en signifikant ékad risk for cancer,
sett frén ett kliniskt perspektiv, s& anvander vi oss av nationella riktlinjer. Dessa riktlinjer specificerar
vilka som ska erbjudas forebyggande dtgarder eller screening for tidig upptdckt. Detta innebar att
en person kan ha en viss forhojd risk for cancer men inte erbjudas dtgdrder utdver de som
erbjuds inom de nationella screeningprogrammen for tidig upptdckt (som det allmanna
mammografiprogrammet som startar vid 40 &rs dlder).

Vidare om komplexiteten i riskbedéomningen av drftlig cancer: Vid cancer spelar bdde
monogen och polygen darftlighet en roll och darfér kan inte en &kad risk for cancer uteslutas
enbart med ett genetiskt test i dagsldget. Vissa cancerformer har en héogre andel fall som
forklaras av polygen arftlighet, jamfort med andra cancerformer. Dessa inkluderar bland annat
tjock- och d&ndtarmscancer, prostatacancer, brostcancer och bukspottkortelcancer. For att
uppskatta den polygena risken s& anvander vi oss av din familjehistoria av cancer.

Notera éven att cancer dr en komplex sjukdom ddar manga faktorer, inklusive omgivningsfaktorer,
bidrar till risk. Vér beddmning inkluderar enbart den genetiska komponenten. Dé&rmed ar risken
som presenteras i denna rapport endast en uppskattning av din risk att utveckla cancer.
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Information som du ldmnat

Beddmningen som gjorts i denna rapport baseras pd informationen som fanns pd ditt konto
AAAAMMDD.

Information om dig:

e Du haringen egen sjukdomshistoria av cancer
e Du tog bort en godartad cysta i livmodern vid 30 d&rs &lder.
e Du har svenskt ursprung.

Slakttrad:

Lista dver anhdriga med cancerdiagnos:

e Pappas farfar: diagnosticerades med kolorektalcancer vid 75 drs dlder.
e Mamma: diagnosticerades med brostcancer vid 80 drs dlder.
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Ditt resultat

Vad visade det genetiska testet?

Z Inga sjukdomsorsakande varianter identifierades i ndgon av de analyserade generna.

Vad innebdr detta?

Att den genetiska analysen inte identifierade né&gon sjukdomsorsakande variant i nédgon av de
50 generna som analyserats. Darmed bdr du inte pd ndgon sjukdomsorsakande variant i négon
av de analyserade generna och har till foljd av detta inte ndgon okad risk for cancer baserat pd&
resultatet frén den genetiska analysen.



Ditt resultat

Vad ér din évergripande risk?

Var analys har funnit att:

Z Din arftliga livstidsrisk fér cancer ér ungefér densamma som fér den allménna befolkningen.

Vad innebdr detta?

e Att det genetiska resultatet, i kombination med beddmningen av din familjehistoria, inte har
identifierat att du har en arftligt forhojd risk for cancer.

e Detta innebdr att din risk for cancer ar ungefdr densamma som for den allmdanna
befolkningen. Mer an en tredjedel i den allmdanna befolkningen kommer dock att utveckla
cancer under sin livstid och dérmed ar din risk inte noll.

Kommentar

Din familjeriskbedd®mning kan éndras om du ger mer information.
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Information om den allménna populationen

Nedan hittar du information om cancerrisk i den allmdanna populationen och vilka nationella
dtgdrder som erbjuds for tidig upptackt av cancer.

Genomsnittlig risk fér kvinnor:

Har kommer ett exempel for att hjglpa dig forstd informationen i tabellen: Brost; 9,4% och <80
betyder att av 1000 kvinnor s& kommer 94 att ha utvecklat brostcancer innan 80 &rs dlder.

Cancerformer <40ar <50 ar <60 ar <70 ar <80 ar
Brost 0.43% 1.9% 4.2% 7.5% 9.4%
Colorectal 0.05% 0.16% 0.44% 1.2% 1.9%
Aggstockar 0.07% 0.17% 0.42% 0.81% 0.95%
Livmoder 0.01% 0.02% 0.06% 0.12% 0.16%
Melanom 0.29% 0.63% 1% 1.6% 22%
Bukspottkortel 0.01% 0.63% 0.14% 0.44% 0.68%

Kcilla. Nordean

Atgdrder for tidig upptdckt och férebyggande av cancer

Foljande datgarder for tidig upptackt rekommenderas i Sverige:

1) Screening

Aven om screening inte férebygger cancer sé& okar tidig upptéckt mojligheterna till framgdngsrik

behandling och éverlevnad. | Sverige rekommenderas foljande nationella screeningprogram av
Socialstyrelsen:

¢ Bréstcancer: mammografi var 18-24:e mdanad for alla kvinnor i éldern 40-74 ér.

¢ Livmoderhalscancer: screening var femte dr for alla kvinnor i éldern 23-49 &r, och vart sjunde d&r for
kvinnor i &ldern 50-70 &r.

¢ Tjock- och dndtarmscancer: Hd&lso- och sjukvérden bdr erbjuda screening for tjock- och
&ndtarmscancer med test av blod i avféringen till man och kvinnor i dldern 60—-74 drr.

Kalla Cancerfonden (https.//www.cancerfonden.se)



https://www.cancerfonden.se/
https://www.socialstyrelsen.se/kunskapsstod-och-regler/regler-och-riktlinjer/nationella-screeningprogram/
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Information om den allménna populationen

2) Férebyggande dtgarder och livsstil
e Enligt Cancerfonden sd orsakas 23,1% av all cancer av faktorer som gdr att paverka.

Aven om det inte finns n&igot satt att minska sin risk till noll s& kan man genom sina livsval minska sin
risk for cancer. Det kan I&ta som en kliché - men att delta i nationella screeningprogram och att ta
hand om sin halsa genom att hdlla sig aktiv samt Gta och leva hdlsosamt, spelar en viktig roll.

Varje positiv livsstilsforandring du gor sénker risken for cancer.

Kdlla: Cancerfonden (https.//www.cancerfonden.se)

Forandringar som kan hjdlpa till att minska risken:

Undvika réokning Ha en halsosam vikt

Amning,

(for de som har majlighet)
rekommmenderas pd grund av att
det kan minska risken for

Begrdnsa sitt intag av rott
kott till max 500 gram  per
vecka, samt undvika rokt kott

Undvika alternativt minska sin 4 .
i Vara fysiskt aktiv
alkoholkonsumption

bréstcancer.
Kaller RCC (https://cancercentrum.se)



https://cancercentrum.se/
https://www.cancerfonden.se/
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Ansvarsfriskrivning

Eiira ansvarar inte for eventuella fel som gors vid insamling av salivprovet, under transport av
salivprovet eller andra fel som gjorts innan salivprovet kommer till Eiira.

Diagnostiska fel, dven om de ar sallsynta, kan uppstd pd grund av att saliv inte samlas in enligt
instruktionerna, DNA-kontamination eller andra laboratoriefel. Detta kan foljaktligen begrdnsa
och/eller p&verka kansligheten, specificiteten och/eller noggrannheten av testresultatet. For att
forhindra detta till storsta mojliga man s kontrolleras kvaliteten pd salivprovet och pd extraherat
DNA under processens gang.

Klassificeringar av genetiska varianter gors med hjdlp av en programvara for tolkning som &r
ackrediterad enligt ISO 13485. Observera att klassificeringen baseras pd evidens som finns tillgangligt
vid rapporteringstillfaillet och darfoér kan andras nér nya evidens blir tillgéngliga.

| avsaknad av en patogen variant kommer standardriskmodeller, vilka beskrivs i Svenska Nationella
Riktlinjer, att anvandas for att beddma risken for arftlig cancer till foljd av en familjehistoria av cancer.
Observera att svenska nationella riktlinjer uppdateras regelbundet, allteftersom ny evidens blir
tilganglig, och darfor kan denna beddmning anses felaktig om négra Ar.

Riskuppskattningen kan vara felaktig om den egna eller familjens sjukdomshistoria inte tilhandahdlls
eller inte ar korrekt.

Det bor noteras att den genetiska analys och de riskbeddmningar som gors via Eiira inte ersdtter en
traditionell arftlighetsutredning som gérs av svensk sjukvard. Eiira ska ses som ett kompletterande
test och inte ett substitut for en arftlighetsutredning.



<4 Eiira

Testmetod

Eiira anvander Next Generation Sequencing (NGS) fér att analysera ditt DNA. Forst extraherades
genomiskt DNA fran epitelceller och vita blodkroppar i salivprovet. Darefter amplifierades regionerna
av intresse (dvs alla kodande delar av genomet) och sekvenserades sedan pd ett lllumina Novaseq
6000-instrument. Sedan matchades sekvenseringsdatan mot referensgenomet, varefter olika och
exakta bioinformatiska verktyg anvéndes for att identifiera genetiska varianter. Detta gjordes med
hjalp av llumina DRAGEN-plattformen. Slutligen tolkades genetiska varianter frén ett antal gener (se
tabellen nedan) med anvandning av en 1ISO 13485 ackrediterad programvara for varainttolkning.
Resultaten rapporteras som positiva om en sjukdomsorsakande variant detekteras.

Gentabell

APC, ASIP, ATM, BAP1, BARDI, BMPRIA, BRCA1, BRCA?2, BRIP1, CDHI, CDK4, CDKN2A, CHEK2, CTNNAI, DICER],
EPCAM, FH, FLCN, HOXBI3, MCIR, MET, MITF], MLHI, MSH2, MSHS, MUTYH, NF, PALB2, PMS2, POTI, PTCH, PTEN,
RADSIC, RADSID, RET, SDHB, SMAD4, STKTI, TERT, TP53, TYR, TYRPI, VHL, NTHL], POLD], POLE, MSH3, SDHA, SDHC,
SDHD
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