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Disclaimer: Deze patiéntenreis is bedoeld als een algemeen overzicht van het klinische en diagnostische zorgtraject voor het PTEN-hamartoomtumorsyndroom (PHTS) of een zeer sterk vermoeden daarvan, met een focus op het kankerrisico. Het document is niet bedoeld als vervanging van individuele
klinische begeleiding en genetische counseling in een expertisecentrum. Ook heeft het niet als doel alle specifieke uitdagingen van de complexe aandoening PHTS te behandelen. Specifieke klinische richtlijnen, diagnostische criteria en nomenclatuur kunnen op korte termijn veranderen en worden daarom in
deze patiéntenreis slechts genoemd als verwijzing.

Persoon met kanker (en/of meerdere PHTS- Vermoeden van PHTS - In aanmerking voor kiembaan-genetisch Genetische counselling Kiembaan-genetisch onderzoek.en het
symptomen) en onbekende genetische status onderzoek Personen (.iie in aanmerking komen , Yoor kiembaan-genetisch onc!erzgek ontvangen van de uitslagen
Dit betreft iemand bij wie kanker* en/of meerdere symptomen van Kiembaan-genetisch onderzoek (erfelijk DNA-onderzoek) naar PHTS dient .(meestaI. g falte ) dlenen. LTI L na het onderzoek dqldeluke {’-\Igemer.\e |nforrT1at|e over genetlsch LS
PHTS zijn vastgesteld (zie criteria voor geschiktheid), maar die overwogen te worden bij personen met meerdere van de volgende kenmerken: :(nformatlebte Iz)ntvangen. Dit Ifkmelpt heln te begrijpen |'\',|Zat C?e .L.utsIaDgen |s. besc.hlk.baar Vla:. https://www.coe.lnt/er.1/web/
nog geen genetisch onderzoek heeft ondergaan. o borstkanker, schildklierkanker, endometriumkanker (baarmoeder-kanker), Gunne.n h ete enelr\ en Wj N vervo.gstappen mogelyk nodig zyn. Leze bioethics/information-brochure-on-genetic-
* De kankersoorten die met PHTS geassocieerd zijn, nierkanker of colorectale kanker (darmkanker), of een melanoom van de huid, enetische counseling omvat doorgaans: tests-for-health-purposes
omvatten  borstkanker, schildklierkanker en vooral wanneer deze op jonge leeftijd optreden; * watPHTSIs, hoe het ontstaat en welke symptomen of
endometriumkanker (baarmoederkanker) en in mindere mate e specifieke huid- of slijmvliesafwijkingen of bepaalde niet-kwaadaardige gezondheidsproblemen het in de loop van het leven kan veroorzaken; Wanneer de resultaten van
nierkanker, darmkanker (colorectale kanker) en melanoom van de gezwellen, zoals vasculaire malformaties en/of gastro-intestinale poliepen; * welke controles (surveillance) en medische opvolging worden aanbevolen genetisch  onderzoek  beschikbaar  zijn,
huid. e neuro-ontwikkelingsstoornissen, waaronder vertraagde motorische en waar men alert op moet zijn; dienen deze altjd met de patiént te
ontwikkeling op de kinderleeftijd en autismespectrumstoornissen, in e behandelingsmogelijkheden voor specifieke gezondheidsproblemen die worden besproken tijdens een genetisch
Asymptomatisch familielid van een PHTS-patiént combinatie met een grotere dan gemiddelde hoofdomtrek. \r:erbﬁng houden met PHISJ . i isch ond < verloont counselinggesprek  na afloop van het
; o e hoe het proces van genetische counseling en genetisch onderzoek verloopt; andlameak.

m.et onbeke.nde gengtlsche status Onderzoek naar PHTS kan relevant zijn indien: o Wat defestresultatenikunnenibetekeanen voor delpatient enioor De diagnose PHTS kan alleen worden gesteld
biit meipet femens) e el geen lemler emer .rne.erdere e erin de familie genetisch bevestigde PHTS voorkomt. familieleden; wanneer een ziekteveroorzakende
TS ympiemen esis EEiEe), (EED CEm [Reet iEmilEe! met In geselecteerde gevallen kan genetisch onderzoek worden aangeboden wanneer » mogelijke juridische, sociale, verzekerings- of financiéle gevolgen van een genetische verandering (pathogene variant
PHTS heeft of een familiegeschiedenis die erop wijst dat er een familie hiedenis bestaat binati de hierb diagnose; f "mutatie” i . L

- o geschiedenis bestaat van een combinatie van de hierboven ; of "mutatie”) in het kiembaan PTEN-gen
PHTS mogelijk aanwezig is. Deze persoon .heeft iy e genoemde kenmerken die doet vermoeden dat PHTS aanwezig is, en er geen e mogelijkheden voor emotionele ondersteuning, waaronder lotgenoten- wordt aangetoond.
RS OIIEZeEN e, WEEteT alEt [fEkeme B of aangedane familielid beschikbaar is voor genetisch onderzoek. contact (peer support) (www.genturis.eu, onderdeel patient area)

hij of zij een genetische afwijking daadwerkelijk heeft.
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Cascadetesten (testen van bloedverwanten) Surveillance voor vroege opsporing van kanker Preventie Gepersonaliseerde kankerbehandeling Gezinsplanning
Cascadetesten is het proces waarbij genetische counseling en Surveillanceprogramma's voor mensen met een erfelijk Vrouwen met PHTS kunnen Buiten klinische studies (wetenschappelijk onderzoek) PHTS is een erfelijke aandoening, wat betekent dat de
kiembaan-genetisch onderzoek worden aangeboden aan familieleden tumorsyndroom hebben als doel voorstadia van kanker of kanker zo kiezen  tussen  jaarlijkse worden mensen met PHTS over het algemeen behandeld aandoening van ouder op kind kan worden doorgegeven.
die mogelijk PHTS hebben geérfd, nadat de diagnose bij een PHTS vroeg mogelijk op te sporen. Vroege opsporing betekent doorgaans borstkankersurveillance  of volgens dezelfde behandelrichtlijnen die gelden voor  Voor sommige mensen kan dit van invloed zijn op keuzes
patiént is vastgesteld. Een klinisch geneticus beoordeelt de dat een behandeling eerder kan starten, wat vaak leidt tot betere een risicoverminderende andere kankerpatiénten. Dit kan onder meer bestaan uit rondom gezinsplanning. Wanneer dit passend is, dient
familiegeschiedenis en bepaalt voor welke familieleden genetisch uitkomsten. Daarom is het belangrijk om regelmatig deel te nemen dubbelzijdige mastectomie  systemische behandelingen zoals: chemotherapie;  aan personen met PHTS vroeg in hun zorgtraject een
onderzoek relevant is. De klinisch geneticus legt ook uit hoe deze aan het aanbevolen surveillanceprogramma. (operatie waarbij  doelgerichte therapie; hormoontherapie (endocriene  verwijzing voor reproductieve counseling te worden
familieleden zelf genetische counseling en genetisch onderzoek kunnen borstweefsel wordt  therapie); immunotherapie. Het is echter belangrijk dat  aangeboden (zie de (ERN GENTURIS guideline on
regelen. Het identificeren van familieleden die dezelfde genetische Er bestaan specificke surveillanceprogramma's voor mensen met verwijderd) met reconstructie  het behandelteam op de hoogte is van de PHTS-  counselling on reproductive options for individuals with a
verandering dragen, maakt het mogelijk om hen de juiste medische PHTS, maar deze kunnen per land verschillen, ook al is er nu een te ondergaan om hun kans  diagnose, aangezien dit inviced kan hebben op  cancer predisposition syndrome (including genturis)).
begeleiding en controles aan te bieden. Dit kan de Europese richtlijn. Patiénten wordt aangeraden hun behandelend op het ontwikkelen van  beslissingen  rondom  chirurgische  behandeling
gezondheidsuitkomsten verbeteren en in sommige gevallen levens arts te raadplegen over de aanbevelingen die gelden in hun land. borstkanker te verkleinen. Dit  (bijvoorbeeld het verwijderen van de gezonde borst) en  Afhankelijk van het land kunnen er mogelijkheden zijn
redden. Expertisecentra kunnen eveneens informatie verstrekken. is een persoonlijke beslissing andere aspecten van de zorg. voor: prenatale diagnostiek tijdens de zwangerschap; pre-
PHTS kent een autosomaal dominant overervingspatroon. Dit betekent Europese aanbevelingen zijn te vinden op de website van ERN die zorgvuldig besproken  Omdat PHTS verschillende organen en lichaamssystemen  jmplantatie genetische diagnostiek (PGD/PGT-M) als
dat iemand met PHTS een kans van 50% heeft om de aandoening door GENTURIS (<www.genturis.eu>, onderdeel Guidelines), in de ERN dient te worden , zodat de  kan beinvloeden, wordt de behandeling bij voorkeur  onderdeel van een IVF-behandeling. De vergoeding van
te geven aan elk van zijn of haar kinderen. GENTURIS cancer surveillance guideline for individuals with PTEN mogelijke  voordelen en  gecodrdineerd door een multidisciplinair team. Dit  reproductieve opties via de zorgverzekering en de
Kinderen (minderjarigen) kunnen in aanmerking komen voor genetisch  hamartoma tumour syndrome en in het PHTS care pathway. Deze risico's goed kunnen worden  betekent dat specialisten uit verschillende vakgebieden  wettelijke regelgeving kunnen per land verschillen
onderzoek, omdat de surveillance van de schilklier voor patiénten met documenten bevatten ook informatie over waar men op moet letten afgewogen. samenwerken om ervoor te zorgen dat de zorg goed op
PHTS al tijdens de kindertijd begint, vanaf 10 jaar. bij niet-kwaadaardige gezondheidsproblemen en  wanneer elkaar is afgestemd en aansluit bij de behoeften van de
verwijzing naar een specialist aangewezen is. patiént.
X T ‘ Lotgenotencontact en emotionele ondersteuning
L Vs | Mensen met PHTS en hun familie kunnen op verschillende momenten in hun leven behoefte hebben aan lotgenotencontact of emotionele ondersteuning, bijvoorbeeld wanneer zij: - beslissen of
‘ zij genetisch onderzoek willen laten verrichten; - omgaan met spanning en onzekerheid tijdens het wachten op de uitslag van genetisch onderzoek; - met familieleden praten over hun mogelijke
erfelijke risico; - omgaan met zorgen over niet-geteste kinderen of gevoelens van schuld wanneer een kind de aandoening heeft geérfd; - keuzes maken rondom gezinsplanning; - leven met het
voortdurende risico op kanker of andere gezondheidsproblemen die samenhangen met PHTS; - een nieuwe kankerdiagnose ontvangen; - omgaan met stress als gevolg van vertragingen in het
stellen van de diagnose; - moeten kiezen tussen verschillende behandelopties; - een kankerbehandeling ondergaan.
Patiéntenorganisaties kunnen informatie, ervaringsuitwisseling en emotionele ondersteuning bieden. Een overzicht van patiéntenorganisaties is beschikbaar via:
https://www.genturis.eu/l=eng/patient-area/patient-associations.html
Levenslange zorg voor PHTS met aandacht voor de overgang van kinderzorg naar volwassenenzorg ?’* ‘ ; ‘ 4’ '
N/ Mensen met PHTS hebben een verhoogd risico op het ontwikkelen van kanker. Daarnaast kunnen zij ook andere klachten of kenmerken hebben, zoals: leerproblemen; psychiatrische 1 V- _f AV
aandoeningen; vaatmalformaties; huidafwijkingen; verminderde spierspanning (hypotonie). Patiénten met PHTS hebben daarom regelmatige medische controles gedurende hun hele leven. L "
Wanneer kinderen met PHTS opgroeien tot adolescenten en jongvolwassenen, is het belangrijk dat de overgang van de kindergeneeskunde naar de volwassenenzorg soepel verloopt. Dit werkt
het best wanneer een vaste zorgverlener het proces coordineert en er een gestructureerd transitieprogramma beschikbaar is.
Het doel van deze zorgtransitie is om jongeren te helpen meer zelfvertrouwen te krijgen in het beheren van hun eigen gezondheid, hun kwaliteit van leven te verbeteren en het risico op
medische complicaties te verminderen wanneer zij de volwassen leeftijd bereiken.
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https://www.genturis.eu/l=eng/patient-area.html
https://www.genturis.eu/l=eng/guidelines-and-pathways/clinical-practice-guidelines/written-by-ern-genturis/reproductive-guideline.html
https://www.genturis.eu/l=eng/guidelines-and-pathways/clinical-practice-guidelines/written-by-ern-genturis/reproductive-guideline.html
https://www.coe.int/en/web/bioethics/information-brochure-on-genetic-tests-for-health-purposes
https://www.genturis.eu/l=eng/patient-area.html
https://www.genturis.eu/l=eng/guidelines-and-pathways.html
https://www.genturis.eu/l=eng/guidelines-and-pathways.html
https://www.genturis.eu/l=eng/guidelines-and-pathways/clinical-practice-guidelines/written-by-ern-genturis/phts-guideline.html
https://www.genturis.eu/l=eng/guidelines-and-pathways/clinical-practice-guidelines/written-by-ern-genturis/phts-guideline.html
https://www.genturis.eu/l=eng/guidelines-and-pathways/clinical-practice-guidelines/written-by-ern-genturis/phts-guideline.html
https://www.genturis.eu/l=eng/guidelines-and-pathways/care-pathways.html
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