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ERN GENTURIS popularvetenskaplig Sammanfattning: Riktlinjer for kontrollprogram for
individer med PTEN hamartomtumérsyndrom (PHTS)

INTRODUKTION

PTEN hamartoma tumorsyndrom (PHTS), orsakas av en forandring i PTEN-genen (fosfatas- och
tensinhomolog). PHTS okar risken for brost-, skéldkortel-, endometrie-, njur- och kolorektal cancer.
PHTS &r sallsynt och dess diagnos ar beroende av genetisk diagnostik. Kontrollerna anses leda till att

cancer kan upptackas i ett tidigare stadium och 6ka 6verlevnaden.
RIKTLINJER MAL

Riktlinjerna for PTEN hamartoma tumorsyndrom (PHTS) har skapats for att hjalpa vardpersonal att
erbjuda det mest uppdaterade kontrollprogrammet for individer med PHTS. Riktlinje &r baserade pa
basta tillgangliga bevis och konsensus fran experter inom vard av personer med PHTS och de
uppdateras regelbundet och anpassas i takt med nya data. Férvantningen ar att lakare kommer f6lja

dessa riktlinjer sdvida det inte foreligger sarskilda kliniskt skal for en enskild patient att franga dessa.
RIKTLINJERNAS OMFATTING OCH SYFTE

Riktlinjerna ar avsedda for kontroller av individer med forhéjd cancerrisk pa grund av PHTS. For varje
organ med forhojd cancerrisk star det specificerat vilket test som ska utforas, vid vilken alder

kontrollerna skall pabdrjas och hur ofta dessa skall goras.

VIKTIGA REKOMMENDATIONER

Vilket test Hur ofta Borjar vid
Skoldkortelcancer Ultraljud Varje ar 18 ar
Brostcancer MRI Varje ar 30ar
Mammografi Vartannat ar
Njurcancer Ultraljud Vartannat ar 40 ar
Endometriecancer Rekommenderas inte *om screening da: (40)*
Ultraljud: arligen
Kolorektal cancer Folj allmanna riktlinjer for - -
befolkningsscreening

Utover testerna ovan kan kvinnliga PTEN-barare erbjudas riskreducerande brostkirurgi

Friskrivningsklausul: Innehdllet i denna sammanfattning ar baserat pa "GENTURIS Cancer

surveillance guideline for individuals with PTEN Version 14 (05.09.2019)".



