Multipel endokrin
neoplasi typ 2

Multipel endokrin neoplasi typ 2 (MEN 2) &r ett
samlingsnamn fér flera érftliga cancersyndrom.
Gemensamt for dem &r att det bildas ett 6kat antal
celler och tumérer i flera hormonproducerande
organ, framst i skéldkérteln och binjurarna.

I Sverige har uppskattningsvis 4 per 100 000 personer
sjukdomen. Det skulle innebéra att det finns omkring 400
personer i landet med multipel endokrin neoplasi typ 2.

Symtom
Multipel endokrin neoplasi typ 2 delas in i tva undertyper,
typ 2a (MEN 2a) och typ 2b (MEN 2b).

De flesta personer med sjukdomen har MEN 2a. Den kan
i sin tur delas in i fyra former beroende pa symtomen,
varav den klassiska formen &r vanligast. Vid familjar
medulldr tyreoideacancer (FMTC) férekommer endast
tumérer fran skoldkorteln. Ovriga former av MEN 2a ir mer
sdllsynta, och innefattar d&ven symtom fran mag-tarmkanalen
eller huden.

Gemensamt for samtliga former av MEN 2a och for
MEN 2b ér att det uppstar vavnadstillvdxt och senare
tumorer i skoldkorteln (medullér tyreoideacancer).

Skoldkorteltumorerna dr elakartade (maligna) i olika grad,
vilket innebér att de kan sprida sig till andra vdvnader och
bilda dottertumoérer (metastaser), i forsta hand till
lymfkortlarna i halsomrédet.

Omkring hilften av alla personer med MEN 2 utvecklar
ocksa tumdrer 1 binjuremirgen (feokromocytom).

En mindre andel med MEN 2a har dven 6verfunktion
1 biskoldkortlarna (primér hyperparatyreoidism).

Ett fatal personer har multipel endokrin neoplasi typ 2b,
som medfor en mer aggressiv form av skoldkortelcancer som
kan uppsté redan under barndomen.

Vid MEN 2b finns hogre risk for metastaser i andra
vavnader, som skelettet, levern och lungorna. Vid denna typ
forekommer dven flera olika slags nervcellstumorer.

Orsak

Multipel endokrin neoplasi typ 2 orsakas av en fordndring
ien gen som leder till 6kad celltillvéxt och tumorer i flera
organ. Olika genfordndringar medfor risk for tumorer i olika
omfattning.

Diagnosen faststdlls med DNA-analys av genvarianten.

Behandling
Behandlingen vid multipel endokrin neoplasi typ 2 syftar till
att uppticka, forebygga och avldgsna tumdorer i ett tidigt
skede. Livslang regelbunden screening med provtagning och
bilddiagnostik behdvs for att vervaka tumorutvecklingen.

Insatserna for utredning och behandling samordnas av ett
multidisciplindrt team med endokrinolog, endokrinkirurg,
onkolog, radiolog och patolog. Mag-tarmspecialist och andra
specialister och vardprofessioner medverkar vid behov.

Forebyggande operation av skoldkéorteln, dvriga
behandlingsinsatser och uppfoljning bestdms utifrén vilken
sjukdomsorsakande genfordndring personen har.

Négra personer behdver dven operation av binjurarna.

Lakemedel kan ges mot de hormonella stérningar som
sjukdomen och dess behandling leder till.

Alla familjer bor erbjudas psykologiskt stod nér diagnosen
stdlls och &ven senare.

Resurser
Resurser for diagnostik och behandling finns vid
universitetssjukhusen.

Vid universitetssjukhusen finns &ven Centrum for séllsynta
diagnoser (CSD). De kan ge vidgledning och information om
séllsynta hélsotillstand.

Samhallets stodinsatser

Barn, ungdomar och vuxna med funktionsnedséttningar kan
fa olika typer av stod och insatser. Mer information finns pa
Socialstyrelsens webbplats under Samhdllets stod.

Intresseorganisationer
* Sipples Patientforening, fér personer med MEN 2a

 Riksforbundet Sillsynta diagnoser

Las mer

Det hér &dr en kort sammanfattning av texten i
Socialstyrelsens kunskapsdatabas om sillsynta
hilsotillstand. Se vidare
socialstyrelsen.se/kunskapsdatabasen.

Texterna i kunskapsdatabasen produceras av
Informationscentrum for sillsynta hélsotillstdnd vid
Agrenska pa uppdrag av Socialstyrelsen.

E-post: sallsyntahalsotillstand@agrenska.se
Webbplats: agrenska.se/informationscentrum
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