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17.00-17.15 Valkommen och presentation av Centrum for sallsynta diagnoser
Charlotte Willfors, psykolog

17.15-18.00 Introduktion av teamet och information om SVEP53-studien.

Svetlana Bajalica Lagercrantz, 6verlakare, professor
Emma Tham, overldkare, docent
Meis Omran, onkolog

18.00-18.30 Vad kommer hianda framat inom forskningen?

Olga Axell, lakare, doktorand
Alexander Sun Zhang, lakare, doktorand

18.30-19.00 Paus med kaffe och smorgas

Onsdagen 12 nov, 2025

19.00-19.15 Att bilda en patientforening, Jenn Perry, LFSA

19.15-20.00 Fragestund och diskussion med expertpanel
Moderator: Jessica Kaiser .

Svetlana Bajalica Lagercrantz, onkolog och kliniks genetiker, dverlakare, professor Ll . :
Emma Tham, klinisk genetiker, 6verlakare, docent i:'i’" 5;“'5 Fﬁirl!:ll'[:}“lﬂ;a WK&EBOULIIESKA

Lennart Blomquist, radiolog, dverlakare, professor g
Meis Omran, onkolog, postdoc Karolinska Comprehensive Cancer Center
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Sofia Afslun"d Olga Axell, Alexander Sun Zhang
Gene.tlsk vagiledare, ST-onkologi AT-l3kare,
Studiekoordinator Doktorand Doktorand
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Lennart Nedar, Emma Tham Yvonne Brandberg Meis Omran Svetlana B Lagercrantz
Professor Docent Professor Onkologspecialist Professor
Radiolog Klinisk genetiker Psykolog Postdoc Studieansvarig fér SVEP53

Samt alla studiekoordinatorer och lakare som traffat patienterna ute i landet



SVEP53
Svenska studien av TP53-barare

2015-2025
N B
Malet med motet:
J é\n 1. Informera om resultat som
uppnatts
de 2. Diskutera nasta steg
. . or deltagal
TACK for €

Antal patienter
84 kvinnor

46 man

36 barn




SVEP53
Svenska studien av TP53-barare

2015-2025

Omfattar:

. ” ) ,
—+ - Kontollprogram Finns battre kontrollprogram an dagens:

, * Brostkontroller och sok vid symtom
- Register (TP53-variant, slakttrad mm)

- Biobank (DNA/tumérprover) e | studien: helkropps-

- Psyko-social utvardering magnetkameraundersékning
(livsstilfaktorer, canceroro mm) * Kan vi hitta cancer i ett tidigare stadium?

 Hur manga personer har bifynd som
behover utredas vidare?




SVEP53
Svenska studien av TP53-barare

2015-2025
Omfattar:
- Kontollprogram * Vilka typer av cancer forekommer?
— - Register (TP53-variant, slakttrad mm) = Samla information om

- Biobank (DNA/tumbrprover) cancerdiagnoser i slakttradet

- Psyko-social utvardering
(livsstilfaktorer, canceroro mm) e Hur stor risk har man att fa cancer?




SVEP53
Svenska studien av TP53-barare

2015-2025
Omfattar:
- Kontollprogram e Varfor forekommer barntumorer i en del
- Register (TP53-variant, slakttrad mm) familjer och i andra framforalit
brostcancer?

— - Biobank (blodprover/tumérprover)

- Psyko-social utvardering
(livsstilfaktorer, canceroro mm) * Olika genetiska varianter i TP53

* Finns andra gener som avgor?
* Finns miljofaktorer som avgor?




SVEP53
Svenska studien av TP53-barare

2015-2025

Omfattar:

- Kontollprogram

?
- Register (TP53-variant, slakttrad mm) Hur upplevs regEIbundna kontroller:

* Frageformular om allman halsa, stress och

- Biobank (DNA/tumérprover) g
oro for cancer

— Psykosocial utvardering
(livsstilfaktorer, canceroro mm)
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Dnr 2015/1600-31 Nationella riktlinjer inklusion
) Kontroller TP53 birare
241231
Alexander
Sun Zhang
Villani et al Disputation
27 Mars 2026
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FORSATTNING SVEP53f
Vetenskaplig artikel
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strukturerade ] isputation .
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kontroller av TP53-barare med Patienter Juni 2022 (251112)

(170327 & 170502)



Tidslinje for SVEP53-studien

Etiskt godkannande av den svenska

TP53 studien SVEP53
Dnr 2015/1600-31

Nationella riktlinjer
Kontroller TP53 barare

Meis Omran
Disputation
Maj 2023

SVEP53
Slutdatum
251231

Sista
inklusion
241231

Alexander

Sun Zhang
Villani et al Disputation

27 Mars 2026
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Vetenskaplig artikel
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kontroller av TP53-barare
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med Patienter
(170327 & 170502)

FORSATTNING SVEP53f
Yaxuan Liu Studiemote
Dlspytatlon med Patienter
Juni 2022 (251112)



ESHG www.nature.com/ejhg

ARTICLE  OPEN (@D check torwwastes
Characterisation of heritable TP53-related cancer syndrome in
Sweden—a nationwide study of genotype-phenotype
correlations in 90 families

Meis Omran (3'%'2%, Yaxuan Liu'3'2, Alexander Sun Zhang (', Anna Poluha*®, Marie Stenmark-Askmalm®, Fredrik Persson’,
Anna-Lotta Hallbeck®, Anna Rosén(®°®, Hafdis T. Helgadottir®'®"", Emma Tham@®'®"" and Svetlana Bajalica-Lagercrantz(®"""

© The Author(s) 2025

Januari 2025

Var tredje familj visar visar enbart
brostcancer och prostata cancer

Varfor?

—> Register
7 carriers 34 carriers
(3 affected) (20
' affected)
5%)
92 carriers

m Classical LFS m Chompret

(60 affected)

HBC Other

= Karolinska
5 Institutet

KAROLINSKA

UNIVERSITY HOSPITAL




2 = B

@ deletion (9) R213Dfs*34
@ duplication (1) $240Kfs* 25
@ missense (58) B R2BIW c.994-2A>G
@ ronsense (7 - 83 families R196* . ©
@ splice (6) v220C ---IH-
(O exon deletion (2) (not A R267W
L illustrated) _ ) P152Rfs*18
T123M  ¢.376-1G>T Q331Q | E349*
: - ' L194R
L111Wfs*12 @ - .3
TP53gene D@ - .
F—— N-terminal domain — minal do
UTR TAD1 TAD2 PRD oD
& aal 0@ 61 @4 292 325 :issé aa 393
P47Rfs*76 g L)
exon 1 del ; &13251  |lesok@ | AT XL----- ; i
oo : R342
P152L R273C  \ :
W91Gfs*32 R273G % R337H
) @] R273H :
V122Dfs*25 ; : e
T125T  R158H T s L
' 1 G245 R213Q .o .
e e Specifika TP53 varianter
. @R213" "**~.52271fs*20
14 HBCand 4 Chomeret families = Q wisin verkar kopplade med olika risk

TP53 variant R181H v . o« o .
Dags for individualiserade
kontroller?

Kontroller for enbart
brost och prostata
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—p Kontrollprogram

Vilka kontroller skall erbjudas
under tiden data fran SWEP53-
studien samlas in och

analyseras?




Version: Interimsbeslut 2025-04-01 som galler fram till 2026-12-31.

Riktlinjer for uppfoljning av individer med
en medfodd patogen variant i TP53-genen

2. Dedikerad mottagning med kunskap om TP53:

VUXNA BARN
« Arligen bréstcancerkontroller med MR-brést — «  Var tredje manad, klinisk undersékning
kvinnor som inte opererat bort brésten: fran 20 e Var tredje manad, ultraljud buk
aa « Var tredje manad, kortikosteroider via urin el blodprov

« Arligen bréstcancerkontroller med ultraljud-
brést — kvinnor som inte opererat bort brosten:
fran 20 aa

» Prostata kontroller — mén fran 40 aa

o Arlig klinisk undersékning

« Arlig MR-helkropp

OBS. For TP53 ¢c.542G>A, p.Arg181His, géller enbart brést och prostatakontroller hos vuxna




Kontrollprogram vuxna

|

Brost MR (kvinnor)
HK-MR
MR-hjarna

Klinisk kontroll

Varje ar

Blodprover {2 ror)

UL brost (kvinnor)
MR = magnetkamera undersdkning
HK-MR = helkropps-MR
UL = ultraljud

6 man kontroll

> |

Brost MR
HK-MR
MR-hjdrna

Klinisk kontroll



Kontrollprogram barn

UL =ultraljud
Urinprov = U-kortikoider

.
-

T

Klinisk kontroll
UL-buk

Klinisk kontroll
UL-buk

Urinprov

Urinprov

Klinisk kontroll
UL-buk

Urinprov

Klinisk kontroll

UL-buk Klinisk kontroll

UL-buk

Urinprov
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LI-FRAUMENI SYNDROME

K LESA

ASSOCIAT[ON

REACH~

FEHTE - ERERbE - B

Y - SR - R

https://www.lfsassociation.org/

\g‘ ,’Mé 2 o
. ‘vﬁ ikiq\ (nng LFS
7™ INTERNATIONAL N A B % ¥ p
LFS ASSOCIATION

SYMPOSIUM

OCTOBER 19-22, 2024

p 1 KI FRAUMENI SYNDROME
PHILADELFHIA, PA

\LFSA

ASSOCIATION

Devoted to a world without inherited cancer

WHATISLFS v

PATIENT & FAMILY RESOURCES v MEDICAL & SCIENTIFIC RESOURCES v

INTERNATIONAL CHAPTERS v

A E
TN

Se@ e Karolinska
F*% % Institutet KAROLINSKA

Karolmska Comprehensive Cancer Center



https://eur01.safelinks.protection.outlook.com/?url=https%3A%2F%2Fwww.lfsassociation.org%2Fsweden%2F&data=05%7C02%7Csvetlana.lagercrantz%40ki.se%7Ce359ef13160242089ee108ddadec39b0%7Cbff7eef1cf4b4f32be3da1dda043c05d%7C0%7C0%7C638857952329152192%7CUnknown%7CTWFpbGZsb3d8eyJFbXB0eU1hcGkiOnRydWUsIlYiOiIwLjAuMDAwMCIsIlAiOiJXaW4zMiIsIkFOIjoiTWFpbCIsIldUIjoyfQ%3D%3D%7C0%7C%7C%7C&sdata=qVaypt2PcwHxsjFqCYg3AHzRSLGN1iFSefls0E%2B9yDU%3D&reserved=0

Hur lange foljs de som ar barare? Gor man skillnad i
uppfélining pa de som ar barare och friska mot dem
som ar barare och har eller haft sjukdom?

Onskar information om fortsatt screening och
undersokningatr.
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