




  

Introducere 
  

Scopul acestui ghid este de a familiariza �i con�tientiza publicul larg 
cu privire la cancerele cu transmitere genetic�, prin furnizarea de 
informacii medicale corecte, care s� contribuie la o mai bun� 
încelegere a acestor patologii �i la prevenirea diferitelor tipuri de 
cancere, prin diagnosticare precoce.  
Informaciile medicale sunt furnizate de Societatea Român� de 
Sindrom Lynch (SRSL), în conformitate cu ghidurile internacionale 
de specialitate.  
Ghidul face parte din proiectul ABC OncoGenetica, implementat de 
Asociacia Oameni Buni, financat de Fundacia OMV Petrom prin 
programul BRAVoluntar �i dezvoltat de Asociacia pentru Relacii 
Comunitare (ARC), al�turi de partenerul Societatea Român� de 
Sindrom Lynch (SRSL).  
Acest ghid este un ABC, o introducere în acest subiect. Pentru cei 
care doresc s� afle mai multe, v� st�m la dispozicie pentru întreb�ri 
sau nel�muriri la adresele: proiecte@asociatiaoamenibuni.ro �i 
contact@srsl.ro.  
De asemenea, pe  www.srsl.ro  g�sici informacii despre sindromul 
Lynch (prototip al cancerelor genetice), despre centre la care 
paciencii se pot adresa pentru regimuri preferenciale de prec pentru 
diagnostic, dar �i evenimente �i articole dedicate unei mai bune 
încelegeri �i con�tientiz�ri ale acestui sindrom. 
Pe site-ul Asociaciei Oameni Buni, în secciunea dedicat� acestui 
proiect  https://asociatiaoamenibuni.ro/abconcogenetica/, veci g�si 
înregistr�rile video realizate cu medici din diferite specializ�ri 
despre cancerele genetice, precum �i acest ghid în format electronic. 
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Generalit��i 

Peste 5% din totalitatea cancerelor diagnosticate sunt guvernate de 
alter�ri genetice constitucionale, care se transmit din generacie în 
generacie cu o probabilitate de 50% pentru fiecare descendent. 
Cancerele mo�tenite genetic sunt acele cancere care î�i fac simcit� 
prezenca pe parcursul mai multor generacii. 
Schema genealogic� dup� care se interpreteaz� gradul de rudenie în 
consultul genetic este urm�toarea: 

Se pare c� exist�, în secvenca de înmulcire a celulelor, câteva puncte 
cheie care controleaz� ca acest proces s� aib� loc în condicii optime. 
Când unul din aceste puncte de control este defect, pentru c� gena 
responsabil� de sinteza lui nu funccioneaz� corespunz�tor, 
înmulcirea celulelor devine necontrolat�, haotic� �i nu mai respect� 
ciclul celular normal, r�mânând „blocate” într-un proces de 
continu� diviziune, ceea ce va duce la cancer. Cancerul este astfel 



generat de o gen� care nu î�i face treaba corespunz�tor. Fie c� e 
absent�, fie c� e „ciuntit�”, devine „varianta patogen�”, adic� 
generatoare de boal�.  
Când aceste gene sunt incorect funccionale constitucional, sunt cel 
mai probabil mo�tenite �i constituie substratul subiectului abordat 
în acest material, respectiv, bolile oncologice cu transmitere 
ereditar� sau, altfel spus, oncogenetica.  
Cea mai bun� strategie de abordare a unei astfel de situacii o 
reprezint� identificarea persoanelor la risc, ceea ce va permite 
adoptarea unui program personalizat de urm�rire �i de depistare 
precoce, în funccie de gena incriminat�. Acest lucru se face prin 
consult genetic �i program particularizat de screening.  

Despre gene: 

1. genele patogene, diferite de varianta comun�, dac� sunt puncte 
cheie în dirijarea cre�terii sau apoptozei celulare, pot predispune 
la dezvoltarea tumorilor maligne; 

2. aceste gene sunt deosebite înc� de la na�tere �i de cele mai multe 
ori vin de la unul dintre p�rinci; 

3. prezenca lor nu este sinonim� cu un cancer, ci cu o predispozicie 
spre a dezvolta o serie de cancere cu localiz�ri �i vârste predictive 
de aparicie; 

4. putem suspiciona un cancer cu transmitere ereditar� dac� în 
familia dumneavoastr� �i alci membri s-au confruntat cu un 
cancer sau mai multe la vârst� tân�r�, dac� au fost cancere 
bilaterale, sincrone (dou� cancere în dou� organe diferite 
diagnosticate simultan) sau metacrone (cancere diferite, ap�rute 
la distanc� de timp între ele); 

5. suspiciunea poate s� î�i g�seasc� r�spuns în urma unui consult 
genetic; în urma unei anchete genealogice, specialistul genetician 
ne poate confirma sau infirma suspiciunea, uneori doar dup� 
istoric, alteori, printr-un test genetic; 

6. dac� testul genetic este pozitiv pentru o anume variant� patogen�, 
nu înseamn� c� veci face în mod sigur cancer, ci c� aveci o 
predispozicie mai mare decât populacia general� spre a dezvolta 
cancer; 



7. urm�torul pas este un plan personalizat de urm�rire; acesta este 
particularizat în funccie de varianta patogen�, de istoricul familial 
�i personal oncologic, acolo unde este cazul, de sex etc. 

Despre testarea genetic�: 

Momentul test�rii genetice este în primul rând momentul hot�rât de 
dumneavoastr�, consimcit �i asumat, con�tient de impactul pe care îl 
poate avea asupra familiei dumneavoastr�. 
Testarea genetic� este recomandat� de c�tre medicul specialist care 
are suspiciunea unui cancer ereditar – ginecolog, gastroenterolog, 
oncolog, chirurg etc. Consultul genetic inicial nu este sinonim cu 
testarea genetic�, ci este momentul în care specialistul v� pune o 
serie de întreb�ri referitoare la antecedentele personale �i familiale. 
De cele mai multe ori, proba biologic� necesar� acestei analize este 
reprezentat� de 2 ml de sânge, prelevaci ca la o alt� analiz� obi�nuit� 
sau tamponarea fecei interne a obrazului cu un tampon pe care vor fi 
astfel prelevate celule epiteliale.  
Aceste teste se recomand� a fi efectuate în laboratoare acreditate, cu 
experienc�, care decin aparatura �i personalul necesar diagnosticului 
de precizie. În prezent, în Romania înc� nu sunt decontate aceste 
teste, îns�, prin programe regionale sau prin organizacii dedicate 
acestui segment, povara economic� a acestei test�ri poate fi u�urat�. 
Dac� testarea se adreseaz� rudelor pacientului care are deja un 
rezultat pozitiv, precurile scad considerabil, ajungând în unele 
circumstance (de exemplu, prin intermediul SRSL) la gratuitate.  
Informaciile din acest ghid reprezint� un model ideal, care în 
prezent nu este reglementat la nivel nacional. Este posibil ca pe 
viitor s� fie disponibile facilit�ci prin Planul Nacional de Combatere 
a Cancerului, a c�ror norme de aplicare, la momentul redact�rii 
prezentului ghid, a�teapt� s� fie publicate.    
Rezultatele testelor genetice, pentru a avea relevanc� �i utilitate, 
trebuie s� duc� la o întâlnire a pacientului cu medicul specialist în 
genetica medical�. Acesta poate interpreta corect rezultatul �i îl 
poate concluziona cu o serie de recomand�ri care s� conduc� la o 
supraviecuire �i o calitate a viecii similar� sau cât mai apropiat� celei 
din populacia general�. 



Rezultatele testelor genetice: 

1.  O anume variant� recunoscut� drept patogen�. Acesta este 
practic un diagnostic pozitiv pentru un sindrom genetic 
predispozant spre a dezvolta anumite cancere. Cele mai frecvente 
sunt BRCA1, BRCA2, MLH1, MSH2, MSH6, PMS2, NF1, NF2, MEN 
etc. Acest rezultat nu este sinonim cu o certitudine de dezvoltare a 
anumitor cancere, îns� ne arat� c� exist� o probabilitate mai mare 
decât în populacia general� de a ap�rea diferite malignit�ci. 
Consultul genetic v� va spune dac� varianta patogen� identificat� 
are un potencial de transmitere în descendenc�, la copiii 
dumneavoastr�. Un astfel de rezultat va finaliza consultul genetic cu 
o serie de recomand�ri care pot consta în mijloace de profilaxie, 
monitoriz�ri îndeaproape a organelor la risc sau, în cazuri 
seleccionate, de chirurgie profilactic�. De�i pare o metod� invaziv� �i 
posibil greu de acceptat, chirurgia profilactic� î�i demonstreaz� 
eficienca, atunci când e recomandat�, sub mai multe aspecte: gestul 
chirurgical este mai u�or de suportat, dureaz� mai pucin �i are 
rezultate sigure: riscul de a dezvolta un cancer este considerabil 
diminuat. 
Un diagnostic genetic poate aduce un beneficiu semnificativ prin 
abordare terapeutic� individualizat�, ast�zi existând terapii cintite 
pentru o serie de cancere generate de variante patogene ale unor 
gene.  
Diagnosticul unei variante patogene are de multe ori impact 
familial, în sensul în care transmiterea acesteia pe parcursul mai 
multor generacii este posibil�. Implicaciile sunt importante, întrucât 
pacientul care are deja un diagnostic genetic va trebui s� aib� curaj 
pentru a comunica �i familiei sale acest aspect, în vederea 
recomand�rii test�rii �i altor membri care pot fi la risc. Pentru a 
facilita o astfel de comunicare, puteci solicita ajutorul psihologului, 
al medicului genetician sau a grupurilor de pacienci: VOCAL (SRSL) 
�i Viaca dup� diagnosticul oncologic (Asociacia Oameni Buni) - 
grupuri închise de Facebook. 
2. O variant� diferit� de majoritatea populaciei, a c�rei 
semnificacie înc� nu este recunoscut� - variant of unknown 
significance (VUS). Aceste variante, diferite de majoritatea, a�a cum 



reiese din denumire, înc� nu au fost corelate cu o predispozicie 
particular� evident� spre anumite leziuni. Periodic, pe m�sur� ce 
num�rul de variante cre�te suficient cât s� poat� fi sintetizat� o 
concluzie, aceste VUS-uri sunt reclasificate, fie în variante benigne, 
care nu sunt însocite de un risc crescut pentru malignit�ci, fie ca 
variante patogene. Dac� aveci un rezultat de tip VUS este bine ca 
periodic s� v� întrebaci medicul genetician de statusul prezent al 
variantei identificate prin analiza genetic�. 
3. Negativ pentru variante patogenice. Asta înseamn� c� genele 
testate sunt similare cu cele ale populaciei generale �i c� nu aveci un 
risc sporit de a dezvolta anumite cancere. Atencie! Un astfel de 
rezultat nu garanteaz� c� nu veci face vreodat� un cancer! Asemeni 
populaciei generale, este important s� urmaci recomand�rile în ceea 
ce prive�te un stil de viac� s�n�tos (consum moderat de alcool, 
renuncarea la fumat, alimentacie de inspiracie mediteraneean�, 
activitate fizic� regulat�, somn de calitate, gestionarea stresului 
etc.), precum �i mijloace de prevencie �i screening a celor mai 
frecvente cancere (vaccinare anti HPV �i test Babe�-Papanicolau 
periodic, mamografie începând cu 45 de ani, colonoscopie începând 
cu 50 de ani, analize sangvine anuale etc.) conform recomand�rilor 
generale.  

Decizia test�rii genetice nu este una simpl�. Aceast� analiz� aduce 
informacii despre generaciile din care provenici �i despre cele care v� 
vor urma.   
· Dac� aci fost deja diagnosticat cu un cancer, puteci beneficia de un 

consult oncogenetic dac� îndeplinici urm�toarele criterii: 
a. vârst� tân�r� la diagnostic; 
b. mai multe tipuri de cancer la o singur� persoan� (cancer 

mamar �i ovarian, cancer de colon �i de endometru, cancer de 
suprarenal� �i tiroid�, toate sunt combinacii posibile �i înalt 
sugestive pentru sindroame genetice predispozante spre 
malignitate); 

c. un model de afectare familial� (acelea�i organe, pe aceea�i linie 
de descendenc� – matern�/patern�); 

d. tumori care apar la organele pereche (ambii sâni, ambii ochi 
etc.); 



e. o tumor� prezent� la sexul care de obicei nu este afectat 
(cancer mamar la b�rbat); 

f. tr�s�turi patologice distincte – de cele mai multe ori sunt 
mencionate în buletinul de anatomie patologic�. 

a. Dac� nu aci trecut prin experienca unui cancer, v� puteci gândi 
s� apelaci la sfatul unui genetician dac� în familia 
dumneavoastr� exist� mai multe cancere, cu prec�dere la 
rudele unuia dintre p�rinci (pentru tat�, unchi paterni, m�tu�i 
paterne, bunic patern etc.) ap�rute în localiz�ri similare 
(glanda mamar�, ovar, colon, pancreas, tiroida) la vârste 
tinere.  

· Atencie! din aceast� categorie NU fac parte cancerele care apar 
dup� 70 de ani, mai ales dac� sunt frecvente pentru aceast� 
categorie de vârst� (carcinomul bazocelular, carcinomul scuamos, 
cancerele ORL, mai ales în cazul paciencilor fum�tori �i 
consumatori cronici de alcool, cancerelor de col uterin HPV 
pozitive, cancerele hepatice pe fond cirotic, fie toxic nutricional�, 
fie de natur� viral� etc.). 

· Dac� momentul deciziei de testare este unul a�a de important, cu 
atât de multe consecince, trebuie s� îi recunoa�teci �i beneficiile, 
iar acestea sunt evidente mai ales pe termen mediu �i lung. 

A�adar, cunoa�terea predispoziciei reprezint� cea mai important� 
�ans� pe care v-o puteci acorda de a diagnostica leziunile oncologice 
(în cazul în care acestea apar sau la care sunteci predispu�i) în stadii 
precoce, când sunt vindecabile! 

Riscul de a transmite o variant� patogen� a unei 
gene c�tre copii 

A.Pacien�i diagnostica�i cu un cancer ereditar, care au 
copii �i a c�ror inten�ii procreative s-au finalizat 

Aceast� categorie de pacienci sunt cei care vor dori s� î�i testeze �i 
proprii copii, pentru c� fiecare dintre ei are �anse de 50% de a 
mo�teni o gen� patogen�. Se recomand� testarea paciencilor adulci 
în majoritatea cazurilor, îns� în cazurile excepcionale, geneticianul 
v� va oferi informaciile de care aveci nevoie.  



Dac� v� aflaci în categoria de boli oncogenetice cu manifest�ri la 
vârst� adult�, exist� un beneficiu substancial pentru copii: un stil de 
viac� care presupune anumite particularit�ci - investigacii periodice, 
o alimentacie s�n�toas�, un regim de activitate fizic� regulat, 
evitarea sedentarismului etc. Acestea îi vor ajuta pe copii 
dumneavoastr�, în cazul în care poart� mutacia, o aderare natural� 
la un program de screening particular, atât de important în 
identificarea precoce a maladiilor la care sunt predispu�i. 
B.Pacien�ii purt�tori de o gen� patogen� care doresc s� î�i 

întemeieze o familie 
În cazul bolilor oncogenetice cu transmitere autozomal dominant�, 
exist� o �ans� de 50% ca unul din copiii s� mo�teneasc� aceast� 
mutacie genetic�. Riscul este acela�i pentru fiecare sarcin�. Este o 
decizie foarte personal� pe care trebuie s� o discutaci împreun� cu 
partenerul dumneavoastr�. 
Din studiile disponibile în momentul actual, majoritatea familiilor 
aleg s� aib� copii f�r� vreun fel de intervencie prealabil�, îns� exist� 
�i alternative: 
1.diagnosticul genetic preimplantacional (DGP) presupune fertilizare 
in vitro cu testarea embrionilor rezultaci �i p�strarea celor care nu 
poart� varianta patogen�; 
2.alternative la DPG pot include testare prenatal�, banca de sperm� 
sau de ovule, mama surogat, adopcie sau decizia de a nu avea copii. 

Testarea familiei extinse 

Rudele apropiate, respectiv, fracii, surorile �i copiii au un risc de 
50% de a mo�teni un astfel de sindrom. În majoritatea familiilor 
poate fi u�or de prezis dac� mutacia a venit pe linie matern� sau 
patern� pe seama istoricului de cancere familiale. Singura opciune 
de a demonstra aceste ipoteze este reprezentat� de testarea genetic�. 
De cele mai multe ori, doar rudele din partea mamei sau a tat�lui 
vor avea riscul de a avea un sindrom oncogenetic. 
Testarea este voluntar� �i implic� în mod necesar consimc�mântul 
celui c�ruia i se propune testarea, cu implicaciile mencionate în 
paginile anterioare.  



Centrele specializate în oncogenetic� cin de spitalele 
universitare �i unele clinici private. În Romania exist� centre 
genetice cu competenc� în oncogenetic� în Bucure�ti, Ia�i, 
Timi�oara, Bihor, Dolj �i Cluj.  Societatea Român� de Genetic� 
Medical�  www.srgm.ro �i Societatea Român� de Sindrom Lynch 
(SRSL) www.srsl.ro au publicat pe site-uri datele de contact ale 
laboratoarelor de genetic� medical� care au facilitaci de diagnostic 
�i speciali�ti dedicaci patologiilor rare, a�a cum sunt sindroamele 
genetice cu manifest�ri oncologice. Obiectivul SRSL este de a 
identifica paciencii predispu�i genetic la aparicia precoce a unor 
cancere previzibile, pentru a le putea facilita un diagnostic precoce 
al leziunilor la care sunt predispu�i. 

Despre cancerele genetice 

Fiecare celul� a corpului nostru poate, la un moment dat, s� î�i 
vireze evolucia spre malignitate. Cancerul este o boal� 
multifactorial� în cele mai multe cazuri, iar ceea ce comut� acest 
„macaz” de la normal la patologic poate fi în cele mai multe cazuri 
intuit: 
- un factor agresor la care sunteci expu�i pe parcursul viecii (factori 

biologici – virusuri, bacterii, mucegaiuri; factori fizici – arsuri 
solare, radiacii ionizante sau ultraviolete, traumatisme repetate în 
acela�i loc; chimici – alimentacie „preparat� în laboratorul de 
chimie”, noxele din cigarete, alcool, agenci toxici la care exist� 
expunere profesional� etc.) 
- o predispozicie prin gene „cheie” în procesul de replicare al 

celulelor; în funccie de rolul proteinei codificate de astfel de gene, 
sindroamele oncogenetice au forme de manifestare particular�, 
ceea ce le face decelabile clinic �i diagnosticabile prin teste 
suplimentare de laborator.  

Urmeaz� o trecere în revist� a celor mai cunoscute sindroame 
genetice, în funccie de aparatele �i sistemele în care se manifest� �i 
principalele axe ale screening-ului. 

http://www.srgm.ro/


TUBUL DIGESTIV 

Cancerele tubului digestiv care fac obiectul oncogeneticii sunt 
entit�ci care au ca �i particularitate debutul la vârste tinere, 
localiz�ri multiple, precum �i riscul de a dezvolta �i alte leziuni, 
maligne sau benigne, în alte organe decât cele ale tubului digestiv.  
Recunoa�terea caracterului lor sindromic este important�, deoarece 
conduce la o urm�rire atent� a organelor la risc, iar în cazurile 
sindroamelor cu manifest�ri începând cu vârste tinere se 
recomand�, în cazuri atent seleccionate, gesturi chirurgicale cu un 
caracter profilactic. 
În cele ce urmeaz� facem o trecere în revist� a celor mai frecvente 
sindroame oncogenetice cu manifest�ri digestive, care necesit� un 
management multidisciplinar, de medici cu experienc� în aceste 
boli, care sunt rar întâlnite.  
De�i cancerele pot ar�ta la fel imagistic �i macroscopic, 
determinancii lor genetici sunt cei care prezic evolucia bolii, a 
manifest�rilor conexe, precum �i a screening-ului �i tratamentului 
particularizat pentru fiecare variant� patogen� în parte. 

§ Sindromul Lynch (1:273 indivizi)  
Sindromul Lynch ste cel mai frecvent sindrom genetic cu 
manifest�ri oncologice. Manifest�rile sale constau într-o 
predispozicie crescut� de a dezvolta numeroase cancere cu debut la 
vârst� tân�r�, sub 50 de ani, pe parcursul a mai multor generacii, 
având ca principale localiz�ri colonul, cu prec�dere în segmentul lui 
ascendent, endometrul �i ovarele, dar �i c�ile urinare, tegumentul, 
pancreasul sau chiar sistemul nervos central (SNC). Defectul 
responsabil de aceast� predispozicie const� într-o incompetenc� a 
sistemului de reparare al ADN-ului, atunci când acesta se replic� 
gre�it. Odat� ap�rut� �i tolerat�, o gre�eal� de transcripcie va 
antrena o serie de alte modific�ri ale ciclului celular, având ca 
rezultat o carcinogenez� rapid�. 
�ansa de a-l transmite copiilor este de 50% pentru fiecare dintre 
descendenci, indiferent de sex. 



Diagnosticul este suspicionat pe baza criteriilor de diagnostic clinic, 
respectiv, criteriile Amsterdam II �i Bethesda revizuite �i confirmat 
prin teste de laborator.  

Primul pas îl reprezint� testarea IHC a unui fragment tumoral 
pentru MMR (miss match repair genes) sau PCR pentru MSI 
(instabilitate microsatelitar�). În cazul unui rezultat modificat se 
recomand� testare genetic� �i consult genetic. 
Screening-ul este particularizat în funccie de gena incriminat�, 
precum �i de istoricul patologic personal �i familial prin:  
- colonoscopie periodic� - în absenca identific�rii leziunilor se 

repet� la fiecare 2-3 ani, îns� aceast� frecvenc� poate cre�te dac� 
s-a diagnosticat deja un cancer la nivelul colonului sau rectului; 
vârsta recomandat� pentru începerea screening-ului este 25 de 
ani pentru mutaciile MLH1, MSH2 �i 35 de ani pentru mutaciile 
MSH6, OMS2; 

Criteriile Amsterdam II Criteriile Bethesda revizuite

§3 sau mai multe rude cu 
un cancer asociat (cancer 
colorectal, sau cancer de 
endometru, intestin subcire, 
ureter sau pelvis renal); 
§2 sau mai multe generacii 
succesive afectate; 
§1 sau mai multe rude 
diagnosticate înainte de 
vârsta de 50 de ani; 
§1 ar trebui s� fie o rud� de 
gradul I a celorlalte dou�; 
§Polipoza adenomatoas� 
familial� (FAP) trebuie 
exc lus� în cazuri le de 
carcinom colorectal; 
§Tumorile trebuie verificate 
prin examen patologic.

§Carc inom colorecta l (CCR) 
diagnosticat la un pacient cu vârsta 
sub 50 de ani; 
§Prezenc� sincron� sau metacron� 
a CCR sau alte tumori asociate 
sindromului Lynch, indiferent de 
vârst�; 
§CCR cu histologie MSI pozitiv� 
diagnosticat� la un pacient mai mic 
de 60 de ani; 
§CCR diagnosticat la una sau mai 
multe rude de gradul I cu o tumor� 
asociat� sindromului Lynch, unul 
dintre cancere fiind diagnosticat 
mai devreme de 50 de ani; 
§CCR diagnosticat la dou� sau mai 
multe rude de gradul I sau de gradul 
II cu tumori asociate sindromului 
Lynch, indiferent de vârst�.



- consult ginecologic �i biopsie endometrial� începând cu vârsta de 
35 de ani; 

- citologie urinar�. 
Mijloacele de preven�ie a apariciei cancerelor pot fi de natur�:  
- chemoprevencie - administrarea unor medicamente care au 

demonstrat sc�derea riscului de aparicie a cancerelor – aspirina 
scade riscul cancerelor de colon; 

- chirurgical� - uneori sunt recomandate, în scop profilactic, 
intervencii chirurgicale în cazul unui istoric oncologic, la 
recomandarea oncologului sau geneticianului; sub aceast� 
incidenc� se afl� segmente de tub digestiv sau histerectomie cu 
anexectomie bilateral� dup� finalizarea intenciilor procreative;  

- modificarea stilului de viac� – evitarea consumului de carne ro�ie, 
a alimentelor procesate, a zah�rului, renuncarea la fumat, 
sc�derea sau sistarea consumului de alcool. 

Purt�torii unei variante patogene a MMR au un risc de 10-53% de a 
dezvolta pe parcursul viecii un cancer colorectal, 15-44% de a 
dezvolta un cancer endometrial �i sub 15% de a dezvolta alt tip de 
cancer.  

§ Polipoza adenomatoas� familial� (1:8.000-10.000 
indivizi) 

Polipoza adenomatoas� familial� (PAF) clasic�, de tip 1, este un 
sindrom autozomal dominant, deci, care are o probabilitate de 50% 
s� fie transmis� fiec�ruia dintre copii. Se caracterizeaz� prin 
prezenca a peste 100 de polipi la nivel colorectal, al�turi de 
manifest�ri extracolonice (inclusiv polipi) la nivelul tubului digestiv 
�i tumori desmoide, adic� cesut conjunctiv, a�a cum e cel din 
cicatrici, dezvoltat excesiv. O variant� mai blând� este polipoza 
adenomatoas� familial� atenuat� (AFAP). Varianta atenuat� se 
distinge de cea clasic� prin mai pucine adenoame colorectale (aprox 
20-100) �i printr-un risc mai redus (80%) de degenerare neoplazic� 
la vârste un pic mai târzii (56 de ani). 
PAF este caracterizat prin dezvoltarea în perioada adolescencei a 
sute de adenoame colorectale, dintre care, o mic� proporcie vor 
evolua spre cancere colorectale.  Majoritatea paciencilor dezvolt� 
polipi �i la nivel gastric sau duodenal, având un risc crescut de 
malignit�ci si la acest nivel. Polipii la nivelul intestinului subcire 



apar de obicei cu 10 ani mai târziu decât leziunile de la nivel colonic. 
Un procent de 4-10% dintre paciencii cu PAF vor dezvolta neoplazii 
la nivel duodenal 
Tumorile desmoide apar la aproximativ 10% dintre paciencii cu PAF, 
majoritatea la nivelul mezenterului intestinului subcire, peretelui 
abdominal sau extremit�cilor. De�i mai rar, pot ap�rea malignit�ci �i 
extradigestive, cu prec�dere hepatice, tiroidiene, de tract biliar, 
pancreas. Alte leziuni, îns� benigne, pot ap�rea frecvent: osteoame, 
anomalii de denticie (dinci supranumerari) precum �i modific�ri 
benigne retiniene. 
Dac� nu se efectueaz� colectomie profilactic�, paciencii au un risc de 
aproape 100% de a dezvolta cancer colorectal pân� la vârsta de 45 de 
ani. 
Etiologia PAF este reprezentat� de variante patogene ale genei APC. 
APC normal� restrânge proliferarea celulelor epiteliale de la nivel 
colorectal prin rolul s�u de protein� structural� ce se leag� de 
componente critice de semnalizare celular�; dac� este trunchiat� ori 
chiar lipse�te complet APC, se pierde aceast� funccie critic�, 
rezultând adenoamele.  
Criterii de diagnostic esen�iale �i dezirabile: 
- prezenca a peste 100 de adenoame colorectal este înalt sugestiv� 

pentru diagnosticul prezumtiv de PAF; 
- standardul de aur pentru diagnosticul PAF îl reprezint� 

identificarea mutaciei constitucionale a APC, prin testare genetic�. 
Managementul pacien�ilor cu PAF este ghidat de clinic� �i 
severitate:  
- colonoscopie: screening-ul începe de la 10-15 ani prin 

colonoscopie periodic�, anual�; colectomia este frecvent necesar� 
ca m�sur� de prevencie a cancerului de colon;  

- prevencie cu diferite medicamente se poate face la recomandarea 
speciali�tilor din centre cu experienc� în PAF, fie cu sulindac, fie 
cu molecule aflate în studii clinice; 

- endoscopie digestiv� superioar�  - indicat� paciencilor cu PAF de 
20-25 de ani; polipoza duodenal� este tratat� endoscopic pe cât 
de mult posibil, îns� chirurgia de multe ori devine, în evolucie, 
necesar�; 

- ecografia tiroidian� se recomand� a fi început� la sfâr�itul 
adolescencei; dac� nu sunt decelate modific�ri, se recomand� 



repetarea ei la fiecare 3-5 ani, îns� dac� apar anomalii, acestea 
vor fi luate în evidenca unui specialist endocrinolog. 

§ Cancerul gastric difuz ereditar  
Este un sindrom autozomal dominant de susceptibilitate ereditar� 
spre cancer gastric difuz �i carcinom lobular invaziv mamar, cauzat 
în principal prin mutacii germinale ce inactiveaz� CDH1 (care 
codific� E-cadherina, proteina esencial� în coeziunea dintre celule). 
Vârsta la care poate ap�rea variaz� de la 18 la 85 de ani, aceast� 
mare variabilitate fiind observat� inclusiv în descendenc�. Totu�i, 
riscul de malignizare la vârste mai tinere de 20 de ani r�mâne 
sc�zut. Pacientele de sex feminin care au �i mutacia CDH1 au un risc 
de 40% de a dezvolta în timpul viecii un carcinom mamar lobular.  
Se estimeaz� c� aproximativ 10% din totalul cancerelor gastrice au 
agregare familial�. Prevalenca cancerului gastric difuz ereditar este 
estimat� la <1% din totalul cancerelor gastrice.  
Criterii de diagnostic al cancerului gastric difuz care 
necesit� testare genetic�: 
- prezenca cancerului gastric, indiferent de vârst�, la rude de grad 1 

sau 2, dintre care cel pucin unul este cancer gastric difuz; 
- istoric personal de cancer gastric difuz ap�rut la <40 ani;  
- istoric familial sau personal de cancer gastric difuz �I carcinom 

mamar de tip lobular, dintre care unul diagnosticat mai devreme 
de 50 ani;  

- familii cu cancer mamar lobular bilateral sau multiplu, ap�rut la 
<50 ani; 

- familii cu numero�i membrii cu cancer gastric difuz �i despic�tur� 
palatin�; 

- pacienci diagnosticaci cu carcinom gastric cu celule în inel în 
pecete in situ sau cu extindere pagetoid�. 

Diagnosticul de cancer gastric difuz ereditar determinat de variante 
patogene ale CDH1 ofer� oportunitatea screening-ului genetic înc� 
din stadii presimptomatice al membrilor familiei pacientului 
diagnosticat cu acest sindrom, negativarea acestor teste crucând 
gastrectomii profilactice inutile. 
Deoarece urm�rirea periodic� prin endoscopie digestiv� superioar� 
(EDS) nu este eficient�, se recomand� ca m�sur� de preven�ie 
gastrectomia profilactic�, fie la diagnostic, fie cu 5 ani mai devreme 



decât vârsta la care cel mai tân�r membru al familiei a dezvoltat 
cancer. Dac� nu este acceptat� aceast� metod�, se recomand� 
urm�rirea periodic� prin cromoendoscopie bianual�, iar femeile 
au nevoie de supravegherea glandei mamare prin examen RMN 
periodic, pe seama riscului sporit de a dezvolta carcinom mamar 
lobular. 

§ Alte tipuri de sindroame asociate cancerului digestiv:  
GAPPS �i alte polipoze fundice, sindromul polipozei juvenile. 
Sindromul Peutz Jeghers, Sindromul Cowden. 

GLANDA MAMAR� 

§ Carcinoamele mamare �i ovariene generate de muta�ii 
ale BRCA1, BRCA2 (1:400 indivizi) 

Acest sindrom genetic este cauzat de variante patogene ale unor 
gene implicate în reglarea procesului de multiplicare celular�. Când 
aceste „santinele” sunt defecte, celulele au c�i nefire�ti de 
proliferare, ducând la un proces accelerat, care are ca rezultat o 
frecvenc� mai mare a carcinoamelor mamare, ovariene – cu 
prec�dere a trompelor uterine, îns� poate afecta �i sexul masculin, 
pe care îl predispune la cancere mamare, gastrice, pancreatice sau 
prostatice, cu debut precoce comparativ cu populacia general�. 
Sindromul cancerului mamar �i ovarian ereditar asociat mutaciei 
BRCA1/2 este o condicie patologic� transmis� autozomal dominant 
a mutaciilor germinale în BRCA1 �i BRCA2, în care riscul de cancer 
mamar (cu prec�dere cel dezvoltat înainte de 50 de ani) �i ovarian 
este mai mare comparativ cu riscul pentru aceste dou� tipuri de 
malignit�ci în rândul populaciei generale. Se asociaz� de asemenea �i 
un risc crescut de a dezvolta �i alte tipuri de cancere. 
Alte cancere asociate muta�iilor BRCA1/2: cancerul de  
prostat�, pancreas, stomac �i colon. A fost observat� �i o cre�tere 
peste medie a frecvencei melanoamelor în rândul paciencilor cu 
mutacii BRCA1/2. 
Penetranca mutaciilor BRCA1/2 poate fi modificat� prin genetic�, 
stil de viac�, factori reproductivi. Astfel de informacii sunt 



importante pentru a prezice riscul de cancere în rândul purt�torilor 
de mutacii BRCA1/2 în vederea inicierii unui program de screening 
adecvat. 
Strategii de reducere a riscului: Screening-ul periodic, 
începând de la vârst� de 25-30 de ani, sau mai devreme, în funccie 
de istoricul familial, prin mijloace sensibile de evaluare a glandei 
mamare, combinând RMN-ul anual cu mamografia, arat� o 
eficacitate de peste 90% de deteccie precoce a leziunilor mamare 
maligne. Pentru riscul de cancer ovarian, nici o metod� de screening 
nu �i-a demonstrat eficienca în reducerea mortalit�cii, singura 
metod� de reducere a riscului fiind chirurgia profilactic�. Pe lâng� 
strategiile de chemoprevencie �i mastectomie profilactic� a sânului 
contralateral, NCCN (National Comprehensive Cancer Network) _i 
Societatea de Ginecologie Oncologic� (SGO) recomand� salpingo-
anexectomia bilateral� pentru pacientele cu mutacii germinale ale 
BRCA1/2 la vârsta de 35-40 de ani, dup� ce au finalizat intenciile 
procreative, al�turi de mastectomie profilactic�. Aceste m�suri pot 
reduce riscul de malignitate în acest contingent populacional cu 
pân� la 90%. 

§ Sindromul Li-Fraumeni, asociat TP-53 (peste 1.000 de 
familii au fost raportate pân� în prezent) 

Este un sindrom genetic ereditar autozomal dominant ce se 
caracterizeaz� printr-o predispozicie crescut� de carcinogenez�, 
asociat� mutaciei germinale a TP-53. Cel mai frecvent se 
diagnosticheaz� în contextul paciencilor cu sarcoame ap�rute sub 45 
de ani, ce au rude de gradul 1 sau 2 cu un diagnostic de cancer (de 
orice tip) ap�rut sub 45 de ani sau un sarcom, indiferent de vârst�.  
Sindromul Li-Fraumeni se caracterizeaz� printr-un spectru larg de 
cancere dezvoltate timpuriu, precum _i un risc de aparicie pe 
parcursul viecii a leziunilor maligne: cancerul de sân �i cel al 
glandelor adrenale,  malignit�cile neurologice (carcinoamele de plex 
coroid), tumori astrocitare (astrocitoame sau glioblastoame), 
meduloblastoame, leucemiile, sarcoamele de p�rci moi _i 
osteosarcoamele.  
Adicional, un spectru lezional ce include: limfoame, malignit�ci 
gastrointestinale (cancere colorectale _i gastrice), melanoame, 



cancere pulmonare au fost descrise, cu o aparicie la vârste mai tinere 
decât cele la care epidemiologic apar în mod obi�nuit. 
Vârsta de diagnostic a tumorilor asociate mutaciei TP53 se pare ca 
înregistreaz� corelacii cu localizarea tumorilor: 
• tumorile adrenocorticale sunt mai frecvent decelate la copii;  
• sarcoamele osoase apar mai ales la adolescenci, cu o tendinc� de 

modificare a patternului la copii; cele mai frecvente cancere sunt 
osteosarcoamele (40,4%), rabdomiosarcoamele (16,5%), 
leiomiosarcoamele (9,1%) �i liposarcoamele (4,9%); aproape 67% 
din sarcoamele purt�torilor mutaciei genei TP53 apar înainte de 
19 ani; dac� osteosarcoamele _i randomiosarcoamele sunt 
observate aproape exclusiv sub 19 ani, liposarcoamele �i 
leiomiosarcoamele apar predominant la adulci; 

• tumorile cerebrale _i sarcoamele de p�rci moi demonstreaz� o 
distribucie pe vârste bifazic�, cu pick-uri în populacia pediatric� 
(<5 ani) _i un altul la adultul tân�r, între 20 _i 40 de ani; 10% din 
paciencii cu Sindrom Li-Fraumeni dezvolt� glioame, tipic sub 45 
de ani; pân� la 5% dintre ace�tia au tumori neuroectodermale 
primitive supratentoriale, carcinoame de plex coroid, precum _i 
meduloblastoame;  

• carcinoamele mamare sunt cele mai prevalente în decadele 3 si 4.  
Paciencii suspecci de mutacii ale TP53 sunt identificaci în baza 
criteriilor Chropet _i a recomand�rilor NCCN (National 
Comprehensive Cancer Network). În era NSG (Secvencierea de Nou� 
Generacie) e posibil s� fie necesare _i criterii extinse pentru a 
identifica mai multe mutacii germinale ale TP53. Acesta e 
recomandat a fi testat al�turi de BRCA1/2 în cazurile de cancer 
mamar ap�rute la vârste tinere.  
Criteriile de testare genetic�, conform ghidului NCCN (National 
Comprehensive Cancer Network), sunt urm�toarele: indivizi în a 
c�ror familie a fost identificat� mutacia TP53, criteriile clasice de 
sindrom Li-Fraumeni, criteriile Chompret, istoric familial sau 
personal de leucemie limfoblastic� acut� hipodiploid� pediatric�, 
pacienci cu un cancer care au un diagnostic de mutacie TP53. 
De�i nu exist� un consens la nivel mondial, ghidul NCCN (National 
Comprehensive Cancer Network), conform celor mai recente studii, 
indic� un plan de screening care trebuie individualizat �i 



particularizat dup� un diagnostic pozitiv, stabilit de genetician în 
urma unui test genetic. Acesta include supravegherea: 
A. glandei mamare – care începe de la 18 ani prin palpare �i de la 20 

ani prin tehnici imagistice de înalt� precizie (RMN de sân cu sau 
f�r� mamografie); 

B. altor organe – endoscopie digestiv� (superioar� �i inferioar�) la 
fiecare 2-5 ani începând de la vârsta de 25 de ani sau cu 5 ani mai 
devreme decât vârsta cea mai tân�r� la care a ap�rut un cancer 
gastric sau colonic în familie; examinare dermatologic� anual� 
începând cu 18 ani, evaluarea PSA (antigen specific prostatic) 
începând cu 40 ani, examinare RMN whole body (întregului 
corp). 

Sindromul Ly Fraumeni este rar �i complex, motiv pentru care 
managementul acestor pacienci trebuie s� se fac� în clinici cu 
experienc�.  

§ Alte tipuri de sindroame asociate cancerului mamar:  
Sindromul Cowden – 1:200.000 - 250.000 indivizi, ataxia 
teleangiectatica – 1:40.000 - 100.000 indivizi, sindromul Li-
Fraumeni asociat CHEK2, NF1, cancerul mamar asociat CDH1, 
cancere asociate PALB2, Sdr Peutz Jeghers. 

TUMORI NEUROFIBROMATOASE 

§ Neurofibromatoza tip 1 (NF1) sau Boala von 
Recklinghausen (1:2.000-3.500 indivizi)  

Este o disfunccie autozomal dominant� neurocutanat� dobândit�, 
multisistemic�, ce predispune purt�torii la dezvoltarea tumorilor 
benigne �i maligne, caracterizat� prin pete cafe-au-lait, pistrui axilar 
�i inghinal, noduli Lish la nivelul irisului �i multiple neurofibroame.  
Manifest�rile clinice tipice ale NF1 includ pete cafe-au-lait, 
pistrui inghinali/axilari, noduli Lisch, precum �i glioame de cale 
optic�. Petele cafe-au-lait, emblema NF1, pot fi prezente de la 
na�tere �i s� se dezvolte odat� cu cre�terea pacientului în primii ani 
de viac�.  Nodulii Lysh sunt hamartoame iridiene asimptomatice 



care pot fi u�or decelate prin examinarea cu o fant� de lumin�. 
Anomaliile osoase pot cauza complicacii notabile, incluzând scolioze 
severe, displazie de arip� a sfenoidului, fibroame non-osifiante, 
precum �i angulatii tibiale patologic.  
Alte tr�s�turi clinice sunt statura mic�, macrocefalia, precum �i 
deficincele cognitive �i de atencie. Complicacii mai rare afecteaz� 
sistemul cardiovascular �i neurologic, putând reprezenta substratul 
unor fenomene epileptice.  
Diagnosticul de certitudine poate fi oferit doar prin testare genetic�, 
îns� manifest�rile clinice sunt destul de evidente în majoritatea 
cazurilor �i reprezint� criteriile de diagnostic: 
· ->6 pete cafe au lait (>5mm la copii, >15 mm la adulci); 
· >/=2 neurofibroame cutanante sau subcutanate ori 1 

neurofibrom plexiform; 
· pistrui in pliurile cutanate; 
· ->/= 2 noduli Lish la nivelul irisului; 
· gliom de cale optic�; 
· displazie osoas� (subcierea cortical� osoas�, displazie de arip� 

sfenoid�); 
· ruda de grad 1 afectat�. 

Spectru lezional: 
7 Sân: cancerul mamar în NF1 poate ap�rea la orice vârst�, cu 

prec�dere îns� la tinere, având un comportament biologic 
predominant mai agresiv.   

7 Copii <5 ani: au un risc mai mare decât în populacia f�r� NF1 de 
a dezvolta leucemie mielomonocitic� juvenil�.  

7 Tumori ale sistemului nervos periferic: neurofibroame multiple 
cutanante sunt tumori benigne de teac� a nervilor periferici care 
încep s� apar� la vârsta pubert�cii �i sunt prezenci la >90% din 
adulcii cu NF1. Neurofibroamele plexiforme sunt de origine 
congenital� �i apar la 30-50% dintre paciencii cu NF1. 
Neurofibroamele cutanate sunt t ipic benigne, îns� 
neurofibroamele plexiforme au risc de malignizare. Indivizii cu 
NF1 au un risc de 9-15% pe parcursul viecii de a dezvolta varianta 
malign� a acestor neurofibroame, denumit� malignant periferial 
nerve shealh tumor (MPNST).  



7 Tumori ale sistemului nervos central (SNC): tumorile de cale 
optic� apar la 15% dintre copii cu NF1. Majoritatea tumorilor 
cerebrale asociate NF1 la copii sunt astrocitoamele pilocitice de 
grad 1. La adulci tumorile cerebrale apar rar, îns� au un potencial 
malign mai ridicat.   

7 Tumori non-nervoase, non-mamare: copiii cu NF1 pot dezvolta �i 
fibroame non-osifiante ale oaselor lungi, tumori stromale 
gastrointestinale (GIST-uri) pe parcursul viecii, care afecteaz� cel 
mai frecvent intestinul subcire într-o manier� multifocal�. 
Screening-ul sistemic în populacii seleccionate de adulci cu NF1 
au decelat feocromocitoame în peste 5% din cazuri. 
Somatostatinoamele (carcinoide duodenale) sunt rare. 

Programul de screening se particularizeaz� în funccie de vârsta 
la care se diagnosticheaz� NF1, precum �i în funccie de istoricul 
familial �i personal. Acesta include examin�ri periodice clinice, de 
c�tre medicul de familie, cu urm�rirea momentelor de dezvoltare a 
copiilor cu acest diagnostic si adicional: 
- examen oftalmologic – anual la copil, mai rar la adulci; 
- examinarea anual� a glandei mamare, de preferat prin tehnici 

RMN, între 30 �i 50 de ani. 

§ Alte tipuri de sindroame asociate tumorilor osoase �i 
de p�r�i moi:  

Encondromatoze, sindromul Li-Fraumeni, osteocondromatoza 
multipl�. 

SISTEMUL ENDOCRIN 

§ Neoplazie endocrinologic� multipl� tip 1/MEN1/ 
Sindromul Wermer (1:30.000 locuitori) 

MEN1 este o disfunccie autozomal dominant� generat� prin mutacia 
germinal� a genei MEN1, având ca rezultat generarea a numeroase 
leziuni neoplazice endocrinologice la nivelul glandelor paratiroide, 
insulelor pancreatice, duodenului, hipofizei anterioare _i cu o 
frecvenc� ceva mai redus� la nivel gastric, cortex adrenal, timus _i 



pl�mâni. Adicional, o serie de leziuni non-endocrinologice pot 
ap�rea la nivel cutanat, în sistemul nervos central (SNC) ori cesuturi 
moi.  
Incidenca sindromului Wermer este relativ rar�, cu o penetranc� 
foarte mare _i o afectare egal� a ambelor sexe. Hipertiroidismul 
poate fi primul semn de boal�, în jurul vârstei de 40 ani, dar boala 
poate fi depistat� înainte de 20 ani. 
Tabloul clinic se traduce prin semne generale - anorexie, indigestie, 
constipacie, poliurie, astenie, nervozitate, tablou completat uneori 
de semne mai sugestive pentru diagnostic - litiaz� urinar� cu 
caracter recidivant, dureri musculare sau osoase.  
Gena MEN1 codific� menina, o protein� cu o multitudine de funccii 
�i interacciuni, având rol _i de supresor tumoral.   

§ Sindromul Von Hippel-Lindau (VHL) (1:36.000 indivizi) 
Este un sindrom genetic autozomal dominant manifestat prin 
cancere. Este cauzat de mutacii germinale ale genei VHL, având ca 
rezultat aparicia diferitelor tumori, între care cel mai frecvent sunt 
incluse hemangioblastomele retiniene �i de sistem nervos central 
(SNC), carcinoamele renale, chisturile renale, feocromocitoamele, 
paraganglioamele chistadenoame seroase pancreatice, tumorile 
neuroendocrine �i tumorile de sac endolimfatic.  
Localizare: 
• sistemul nervos central (SNC) – hemangioblastoame; 
• retina – hemangioblastoame; 
• glande suprarenale �i paraganglioni - feocromocitoame, 

paraganglioame �i hemangioblastoame; 
• rinichi - carcinomul renal, chisturi renale �i 

hemangioblastoame; 
• pancreas - tumori neuroendocrine, neoplazii seroase chistice; 
• sac endolimfatic - tumori de sac endolimfatic; 
• epididim - chistadenoame papilare ale epididimului; 
• ligamentul larg al uterului �i mezosalpingele  - chistadenoame 

ale ligamentului larg al uterului �i mezosalpingelui; 
• alte organe – pl�mâni, ficat, colecist, duct biliar comun, nervi 

periferici – hemangioblastoame, chisturi �i tumori 
neuroendocrine. 



Criterii clinice de diagnostic �i tr�s�turi clinice: la paciencii cu istoric 
familial VHL diagnosticul clinic necesit� doar una dintre 
manifest�rile majore ale spectrului tumoral ce define�te sindromul 
VHL. În absenca unui istoric familial, diagnosticul clinic necesit� cel 
pucin 2 manifest�ri majore de boal�, între care una s� fie un 
hemangioblastom. Mutaciile de novo apar la aproximativ 20% dintre 
pacienci. Testarea genei VHL faciliteaz� diagnosticul precoce al 
acestui sindrom.  
Screening-ul se realizeaz� conform unui calendar recomandat de 
medicul genetician, în funccie de caracteristicile particulare 
personale �i familiale, precum �i în funccie de vârsta la diagnostic. În 
copil�rie se fac examin�ri clinice pediatrice cu urm�rirea 
oftalmologic� periodic� pân� la 5 ani; începând din adolescenc�, de 
la 14 ani, se recomand� evaluarea periodic� a metanefrinelor �i nor-
metanefrinelor serice, teste auditive �i examinare RMN abdominal �i 
cerebral între 8 �i 14 ani. Dup� 15 ani se adaug� examinarea 
cromograninei plasmatice, îns� toate aceste recomand�ri trebuie s� 
fie f�cute particularizat, de c�tre medici cu experienc� în acest 
sindrom, având în vedere raritatea sa. 

§ Alte sindroame asociate cancerului endocrin:  
Hiperparatiroidism - sindromul tumorilor mandibulare, 
paragangliomul familial – sindroamele feocromocitomului, NF1, 
Complexul Carney, Sindromul McCune Allbright, Carcinomul 
tiroidian non-medular familial, Carcinomul tiroidian familial non-
sindromic, Sindromul Werner �i Complexul Carney, Sindromul 
DICER1, Hiperplazia �i neoplasia celulelor secretante de glucagon. 

TEGUMENTUL  

§ Melanomul cutanat familial (frecvenc� nedeterminat�, 
aprox. 1-2% din totalul melanoamelor)  

Este un sindrom genetic caracterizat prin aparicia de multiple 
melanoame în rândul unei familii, dezvoltate pe leziuni cutanate 
pigmentare, denumite nevi displazici (alunice a c�ror celule care le 
coloreaz� au început o dezvoltare aberant�). Cauza este reprezentat� 



de un defect al genei CDKN2A sau CDK4. De cele mai multe ori 
ace�ti nevi displazici sunt localizaci în zonele expuse razelor solare, 
îns� pot ap�rea �i pe restul corpului. Existenca unui istoric familial 
de melanom �i prezenca mai multor alunice impune urm�rirea lor 
periodic� de c�tre un dermatolog. Paciencii care poart� acest 
sindrom se pare ca au un risc mai crescut decât populacia general� 
spre a dezvolta un cancer de pancreas. 
În cazul în care aci fost diagnosticat cu melanom, este important, 
indiferent de istoricul familial, s� v� urm�rici cu atencie toate 
leziunile pigmentare, s� cereci medicului dermatolog s� v� învece 
cum s� recunoa�teci precoce semnele care pot s� fie un semnal de 
alarm�, iar daca aveci copii, testarea genetic�, în cazul unui 
diagnostic pozitiv, se soldeaz� cu recomandarea protecciei fac� de 
radiaciile solare, urm�rirea alunicelor �i îndep�rtarea celor care au 
un aspect suspect. 

§ Alte sindroame asociate tegumentului:  
BRCA 2, Xeroderma pigmentosum, Sindromul Gorlin – sindromul 
carcinomului bazocelular nevoid, Sindromul Cowden, Complexul 
Carney. 



Concluzii 

Sunt foarte multe particularit�ci ale cancerelor genetice, noi le-am 
amintit pe cele mai des întâlnite. Dar �tim ce înseamn� s� fii o 
excepcie �i s� nu g�se�ti informacii despre boala ta rar�, mulci dintre 
beneficiarii Asociaciei Oameni Buni trecând prin cancere datorate 
unor mutacii �i sindroame rare. Partenerul nostru, Societatea 
Român� de Sindrom Lynch (SRSL), v� st� la dispozicie pentru 
explicarea mai în am�nunt a problemei de s�n�tate cu care v� 
confruntaci. Contactaci-i cu încredere la adresa de mail: 
contact@srsl.ro. De asemenea, pe pagina proiectului, pe  site-ul 
Asociaciei Oameni Buni: https://asociatiaoamenibuni.ro/
abconcogenetica/ g�sici ghidul electronic �i înregistr�rile cu medici 
din diferite specialit�ci despre acest subiect. 
În concluzie, faptul c� ave�i în familie cazuri de cancer nu 
înseamn� c� ve�i face �i dumneavoastr� cancer. Un test 
genetic efectuat la recomandarea unui genetician sau a 
unui medic de specialitate v� poate spune dac� sunte�i sau 
nu purt�torul unei gene/muta�ii genetice. Chiar �i a�a, 
fiind purt�tor, NU înseamn� c� sigur ve�i face cancer, ci 
doar c� �ansele s� face�i cancer sunt mai mari. În aceast� 
situacie geneticianul v� va recomanda ce tip de screening trebuie s� 
faceci �i periodicitatea cu care s� v� prezentaci la medic pentru 
control _i investigacii, pentru a depista în faz� incipient� cancerul, 
pentru c� depistat în faz� precoce, în majoritatea cazurilor, cancerul 
poate fi vindecat.  
Cancerul este o boal�, nu o condamnare la moarte! Am aflat-o pe 
propria noastr� piele, Asociacia Oameni Buni fiind format� din 
persoane care au învins cancerul! Suntem prezenci pe toate canalele 
de socializare: Facebook, Instagram, Youtube, Linkedin �i pe site-ul: 
www.asociatiaoamenibuni.ro. Veci afla c� nu sunteci singuri în 
aceast� lupt�! Iar pe site-ul Societ�cii Române de Sindrom Lynch 
(SRSL): www.srsl.ro veci afla c� prin diagnostic, screening �i 
abordare terapeutic�, d�m viecii timp! 

mailto:contact@srsl.ro
https://asociatiaoamenibuni.ro/abconcogenetica/
https://asociatiaoamenibuni.ro/abconcogenetica/
http://www.asociatiaoamenibuni.ro/
http://www.srsl.ro


Bibliografie selectiv� 

'Female Genital Tumours; WHO Classification of Tumours, 5th Edition, 
Volume 4, WHO Classification of Tumours Editorial Board, 2020; 
ISBN-13 978-92-832-4504-9; 
'Breast Tumours; WHO Classification of Tumours, 5th Edition, Volume 
2; WHO Classification of Tumours Editorial Board; 2019; ISBN-13  ; 
978-92-832-4500-1; 
'Digestive System Tumours; WHO Classification of Tumours, 5th Edition, 
Volume 1; WHO Classification of Tumours Editorial Board 2019; 
ISBN-13 978-92-832-4499-8; 
'WHO Classification of Skin Tumours; WHO Classification of Tumours, 
4th Edition, Volume 11; Edited by Elder DE, Massi D, Scolyer RA, 
Willemze R; 2018 ISBN-13; 978-92-832-2440-2; 
'WHO Classification of Tumours of Endocrine Organs; WHO 
Classification of Tumours, 4th Edition, Volume 10; Edited by Lloyd RV, 
Osamura RY, Klöppel G, Rosai J; 2017; ISBN-13 978-92-832-4493-6; 
'NCCN Clinical Practice Guidelines in Oncology (NCCN Guidelines®; 
Genetic/Familial High-Risk Assessment: Colorectal ; Version 1.2023 — 
May 30, 2023 NCCN.org; 
'NCCN Clinical Practice Guidelines in Oncology (NCCN Guidelines®; 
Genetic/Familial; High-Risk Assessment: Breast, Ovarian, and Pancreatic 
Version 1.2024 — August 28, 2023 NCCN.org; 
'NCCN Clinical Practice Guidelines in Oncology (NCCN Guidelines®; 
Genetic/Familial High-Risk Assessment: Breast, Ovarian, and Pancreatic; 
Version 1.2024 — August 28, 2023 ; NCCN.org; 
'Hereditary Gastrointestinal Cancers: ESMO Clinical Practice Guidelines 
for diagnosis, treatment and follow-up; Published in 2019  – Ann Oncol 
(2019); 00: 1–34. Authors:  N. Stjepanovic, L. Moreira, F. Carneiro, F. 
Balaguer, A. Cervantes, J.Balmaña & E. Martinelli, on behalf of the ESMO 
Guidelines Committee; 
'Risk reduction and screening of cancer in hereditary breast-ovarian 
cancer syndromes: ESMO Clinical Practice Guideline; Ann Oncol. 
2023;34(1):33-47. C. Sessa, J. Balmaña, S.L. Bober, et al, on behalf of the 
ESMO Guidelines Committee; 
'Hereditary Gastrointestinal Cancers: ESMO Clinical Practice Guidelines 
for diagnosis, treatment and follow-up; Published in 2019  – Ann Oncol 
(2019); 00: 1–34.Authors:  N. Stjepanovic, L. Moreira, F. Carneiro, F. 
Balaguer, A. Cervantes, J.Balmaña & E. Martinelli, on behalf of the ESMO 
Guidelines Committee.






	WHO Classification of Tumours of Endocrine Organs; WHO Classification of Tumours, 4th Edition, Volume 10; Edited by Lloyd RV, Osamura RY, Klöppel G, Rosai J; 2017; ISBN-13 978-92-832-4493-6;
	NCCN Clinical Practice Guidelines in Oncology (NCCN Guidelines®; Genetic/Familial High-Risk Assessment: Colorectal ; Version 1.2023 — May 30, 2023 NCCN.org;
	NCCN Clinical Practice Guidelines in Oncology (NCCN Guidelines®; Genetic/Familial; High-Risk Assessment: Breast, Ovarian, and Pancreatic Version 1.2024 — August 28, 2023 NCCN.org;
	NCCN Clinical Practice Guidelines in Oncology (NCCN Guidelines®; Genetic/Familial High-Risk Assessment: Breast, Ovarian, and Pancreatic; Version 1.2024 — August 28, 2023 ; NCCN.org;
	Hereditary Gastrointestinal Cancers: ESMO Clinical Practice Guidelines for diagnosis, treatment and follow-up; Published in 2019 – Ann Oncol (2019); 00: 1–34. Authors: N. Stjepanovic, L. Moreira, F. Carneiro, F. Balaguer, A. Cervantes, J.Balmaña & E. Martinelli, on behalf of the ESMO Guidelines Committee;
	Risk reduction and screening of cancer in hereditary breast-ovarian cancer syndromes: ESMO Clinical Practice Guideline; Ann Oncol. 2023;34(1):33-47. C. Sessa, J. Balmaña, S.L. Bober, et al, on behalf of the ESMO Guidelines Committee;
	Hereditary Gastrointestinal Cancers: ESMO Clinical Practice Guidelines for diagnosis, treatment and follow-up; Published in 2019 – Ann Oncol (2019); 00: 1–34.Authors: N. Stjepanovic, L. Moreira, F. Carneiro, F. Balaguer, A. Cervantes, J.Balmaña & E. Martinelli, on behalf of the ESMO Guidelines Committee.

