Protokoll for oppfelging av
individer med konstitusjonell
mismatch-reparasjonsdefekt

(CMMRD)

Denne retningslinjen for diagnostisering, oppfglging og behandling av
personer med konstitusjonell mismatch-reparasjonsdefekt (CMMRD) er
basert pa den beste tilgjengelige evidensen og konsensus blant eksperter
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foreligger en tungtveiende klinisk grunn til 3 velge en annen tilnaerming, Syndromes (ERN GENTURTS)
tilpasset den enkelte pasient.




Protokoll for kontrollopplegg av individer med konstitusjonell mismatch-reparasjonsdefekt (CMMRD)

Styrke pa
Undersgkelse Hyppighet Periode .
& YPPIg anbefalingen*
Klinisk undersgkelse Hver 6. maned Fra diagnosetidspunktet Sterk
Hver 6. maned 2-20ar Sterk
MR av hjernen
Arlig Fra 20 ars alder Moderat
Koloskopi Arlig** Fra 6 ars alder Sterk
. . . o Samtidig med koloskopi eller minst
%k
@vre gastrointestinal endoskopi Arlig fra 10 Ars alder Svak
Videokapsel-endoskopi Arlig Fra 10 ars alder Moderat
Oppf¢lg|r1g (klinisk undersgkelse og Arlig Fra 20 ars alder Sterk
. transvaginal ultralyd)
Gynekologisk Diekat o famienianieast
Forebyggende kirurgi Ikke aktuelt fL:|S|f:rteres nartamilieplaniegeing er Moderat
Abdomlno'pelwsk u'ItraI'yd for screening av Arlig Fra 20 &rs alder Sterk
gynekologisk og urinveiskreft
Minst én gang Ved diagnose eIIer_nar anestesi ikke Sterk
lenger er ngdvendig
MR av hele kroppen Diskuter eventuell
arlig bilde- Moderat
diagnostikk

* Denne klassifiseringen er basert pa publiserte artikler og ekspertkonsensus: Sterk — ekspertkonsensus OG konsistente bevis Moderat —

ekspertkonsensus MED inkonsistente bevis OG/ELLER nye bevis som sannsynligvis stgtter anbefalingen Svak — flertallsbeslutning blant eksperter
UTEN konsistente bevis.
**|ntervallet bgr gkes til én gang hver 6. maned nar polypper er oppdaget.



