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Teste Presimptomatice pentru Cancer  
 
Aceste informaŞii sunt despre testele genetice presimptomatice 
pentru cancerul moĸtenit. Noi le-am scris pentru a vŁ ajuta sŁ vŁ 
rŁspundeŞi la o serie de ´ntrebŁri: 
Ce este un test genetic presimptomatic? 
De ce unii oameni aleg sa facŁ acest test? 
La ce sŁ mŁ aĸtept dacŁ consider sŁ fac un astfel de test ? 
 
SecŞiunea 1. Despre genele noastre 
 
Pentru a ´nŞelege ce este un test genetic pesimptomatic, trebuie 
sŁ ´nŞelegeti mai ´nt©i ce sunt genele ĸi cromozomii. 
 
Gene ĸi Cromozomi 
 
Corpurile noastre sunt alcŁtuite din milioane de celule. Cele mai 
multe celule conŞin un set complet de gene. Oamenii au mii de 
gene. Genele acŞioneazŁ ca un set de instrucŞiuni, care 
controleazŁ dezvoltarea ĸi funcŞionarea corpului uman. Ele sunt 
responsabile pentru multe din trŁsŁturile noastre, cum ar fi 
culoarea ochilor, grupa de s©nge sau ´nŁlŞimea. 
 
Genele sunt situate pe structuri filiforme numite cromozomi. 
Oamenii au 46 de cromozomi în majoritatea celulelor. Am 
moĸtenit cromozomii noĸtrii de la pŁrinŞi, 23 de la mamŁ ĸi 23 de 
la tatŁ, astfel ´nc©t avem douŁ seturi de c©te 23 de cromozomi, 
sau 23 de ñperechiò. Deoarece cromozomii sunt alcŁtuiŞi din 
gene, noi moĸtenim douŁ copii din majoritatea genelor, c©te una 
de la fiecare pŁrinte. Acesta este motivul pentru care avem 
adesea caracteristici similare cu cele ale pŁrinŞilor noĸtrii. 
Cromozomii, deci ĸi genele, sunt alcŁtuiŞi dintr-o substanŞŁ 
chimicŁ numitŁ ADN. 
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medicul genetician nu ´nseamnŁ cŁ trebuie sŁ ĸi efectuaŞi testul 
genetic.  
 
Pentru mai multe informaŞii: 
 
SRGM-Societatea Rom©nŁ de GeneticŁ MedicalŁ 
Website cu acces gratuit pentru informaŞii despre centrele de 
geneticŁ ĸi medicii geneticieni din Rom©nia. 
Web: www.srgm.ro 
 
Centrul de InformaŞii pentru Boli Genetice Rare  
ZalŁu, SŁlaj, Rom©nia,  Str. Avram Iancu Nr. 29, Tel./Fax: 0040-
360 103 200,  
Website cu acces gratuit pentru informaŞii despre bolile genetice 
rare ĸi grupuri de suport ´n Romania. 
Web: www.apwromania.ro 
 
Orphanet  
Website cu acces gratuit pentru informaŞii despre bolile genetice 
rare, clinici ĸi grupuri de suport ´n Europa. 
Web: www.orpha.net 
 
EuroGentest  
Website cu acces gratuit pentru informaŞii despre testele 
genetice ĸi grupuri de suport ´n Europa.  
Web: www.eurogentest.org  
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FinanŞe 
 
A trŁi cu o boalŁ geneticŁ poate fi 
dificil din punct de vedere financiar. 
Aceste persoane nu pot sŁ 
munceascŁ pentru anumite perioade 
de timp, sau chiar pot fi nevoite sŁ nu 
mai munceascŁ. Pentru partenerul 
sau membrii familiei, poate fi dificil sŁ 
munceascŁ ĸi sŁ aibŁ ´n ´ngrijire ´n 
acelaĸi timp o astfel de persoanŁ. 
Unele persoane, conĸtiente de faptul cŁ prezintŁ un risc ridicat 
de a dezvolta o boala geneticŁ, ´ĸi alocŁ timp pentru a-ĸi 
planifica unele aspecte practice ĸi financiare privind viitorul lor.     
 
g) Programarea testului  
 
DacŁ vŁ decideŞi sŁ demaraŞi procedurile pentru efectuarea unui 
test genetic, alegeŞi o perioadŁ ´n care eventualele complicaŞii 
independente de voinŞa dumneavoastrŁ sŁ fie minime. DivorŞul, 
despŁrŞirile, perioadele de stres la serviciu etc. pot fi momente 
dificile pentru efectuarea testului. Ċn acelaĸi timp ar trebui evitate 
ĸi celebrŁrile cum ar fi nunŞile sau zilele de naĸtere. Este o idee 
bunŁ sŁ vŁ planificaŞi ceea ce veŞi face ´n ziua ´n care veŞi primi 
rezultatul testului, indiferent care va fi acesta, pentru a vŁ 
permite eventuale descŁrcŁri emoŞionale. 
 
Poate fi util sŁ luaŞi o decizie cu privire la un eventual test, chiar 
dacŁ nu este o nevoie urgentŁ. De ex. ñ Cu siguranŞŁ nu voi face 
testul ´nainte de 30 de aniò. Ċn acest mod puteti lŁsa la o parte 
problema pentru a reveni asupra ei dupŁ o anumitŁ perioadŁ de 
timp. 
 
Din momentul ´n care veŞi primi rezultatele testului nu mai existŁ 
cale de ´ntoarcere. Din acest motiv este important sŁ fiŞi siguri de 
decizia luatŁ ĸi sŁ o discutaŞi cu un medic genetician pregŁtit ´n 
acest domeniu. ReŞineŞi cŁ programarea la o consultaŞie la 

14 

Figura 1: Gene, cromozomi ĸi AND 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
Uneori moĸtenim sau dezvoltŁm o modificare (mutaŞie) ´ntr-o 
genŁ, care opreĸte gena din funcŞionarea ei corectŁ. AceastŁ 
modificare poate, ´n unele cazuri, sŁ cauzeze o susceptibilitate 
cu privire la unele cancere, din cauzŁ cŁ gena nu mai transmite 
corpului nostru instrucŞiunea corectŁ. 
 
SecŞiunea 2. Despre test. 
 
Ce este un test genetic presimptomatic?  
 
Un test presimptomatic (denumit ĸi test predictiv) poate oferi 
informaŞii dacŁ o persoanŁ prezintŁ sau nu un risc crescut de a 
dezvolta un anumit tip de cancer. Deĸi apar de obicei la adulti, 
anumite cancere pot apare ´n copilŁrie sau ´n adolescenŞŁ 
(exemplu- la persoanele cu neoplazie endocrinŁ multiplŁ sau cu 
polipozŁ adenomatoasŁ familialŁ). Testul necesitŁ, de obicei, 
recoltarea unei probe de sânge. Sângele este analizat într-un 
laborator genetic pentru a se vedea dacŁ existŁ modificŁri la 
nivelul genei sau genelor care au legaturŁ cu boala. Ċn broĸura 
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ñCe se ´nt©mplŁ ´ntr-un laborator de geneticŁ?ò vŁ oferim mai 
multe detalii despre cum sunt analizate genele. 
 
De ce aĸ putea considera sŁ fac un test presimptomatic? 
 
DacŁ existŁ o istorie a unui anumit tip de cancer ´n familia 
dumneavoastrŁ (de obicei douŁ sau mai multe rude din aceeaĸi 
ramurŁ a familiei dumneavoastrŁ, afectate la v©rste relativ tinere, 
sub 60 de ani), aceasta s-ar putea datora unei gene modificate 
ce existŁ ´n familie. Cineva care are cancer la o v©rstŁ t©narŁ, 
sau care a avut mai multe cancere, de exemplu cancer la s©n ĸi 
cancer ovarian p©nŁ la v©rsta de 50 de ani, este foarte probabil 
sŁ aibŁ o genŁ modificatŁ. DacŁ o genŁ modificatŁ a fost 
detectatŁ la o rudŁ apropiatŁ din familia dumneavoastrŁ, aŞi 
putea hotŁr© sŁ efectuaŞi un test presimptomatic pentru a vedea 
dacŁ aŞi moĸtenit ĸi dumneavoastrŁ aceastŁ modificare. AŞi 
putea dori sŁ faceŞi un astfel de test dacŁ : 
   
¶ Acel tip de cancer poate fi efectiv prevenit sau tratat, 

sau dacŁ existŁ metode de screening care sŁ vŁ indice 
dacŁ prezentaŞi un risc crescut. 

¶ CredeŞi cŁ ĸtiind mai multe despre ĸansele 
dumneavoastra de a face acel tip de cancer, v-ar putea 
ajuta sŁ luaŞi decizii importante ´n viaŞa dumneavoastrŁ, 
inclusiv decizii cu privire la starea dumneavoastrŁ de 
sŁnŁtate (de exemplu- controale mai frecvente sau 
chirurgie preventivŁ). 

¶ DoriŞi ca acele informaŞii sŁ vŁ spunŁ mai multe despre 
riscul pe care ´l prezintŁ copiii 
dumneavoastrŁ de a dezvolta 
acel tip de cancer. 

¶ Dumneavoastra sunteŞi acel tip 
de persoanŁ care preferŁ sŁ-ĸi 
cunoascŁ propriul risc de a 
dezvolta un tip de cancer pentru 
a ĸti mai multe despre viitorul 
sŁu. 
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   Unii oameni pot dori sŁ-ĸi cunoascŁ riscul genetic din 
´ngrijorare faŞŁ de membrii familiei lor. AlŞi membri din familie pot 
sŁ nu doreascŁ sŁ fie testaŞi pentru cŁ preferŁ sŁ nu-ĸi cunoascŁ 
propriul risc. Trebuie sŁ fiŞi foarte grijulii cu aceste lucruri pentru 
cŁ rezultatul testului dumneavoastrŁ poate oferi informaŞii 
nedorite pentru alŞii membrii din familie. Este important sŁ ĸtiŞi cŁ 
membrii diferiŞi din aceeaĸi familie pot avea opinii diferite privind 
testarea ĸi trebuie sŁ ŞineŞi cont de acestea. Testele genetice pot 
scoate uneori la ivealŁ secrete de familie privind adopŞii ĸi non-
paternitŁŞi (de exemplu, tatŁl biologic nu este cel pe care ´l crede 
familia). Acest lucru se ´nt©mplŁ deoarece prin acest proces se 
pŁtrunde ad©nc ´n istoria familiei ĸi poate deveni evident cŁ nu 
aveŞi aceleaĸi gene cu restul membrilor familiei dumneavoastrŁ. 
Aceasta ar putea fi o posibilitate pe care trebuie sŁ o luaŞi ´n 
considerare înainte de a începe testarea. 

 
              f) ConfidenŞialitate, AsigurŁri ĸi FinanŞe 
 
ConfidenŞialitate 
 
Accesul la rezultatele testului dumneavoastrŁ genetic este 
confidenŞial. Medicul dumneavoastrŁ nu are voie sŁ spunŁ 
nimŁnui cŁ aŞi efectuat un test genetic ĸi sŁ ´ncredinŞeze 
rezultatele acestui test unei alte persoane, fŁrŁ acordul 
dumneavoastrŁ. 
 
AsigurŁri 
 
Companiile de asigurŁri vŁ cer adesea detalii medicale despre 
dumneavoastrŁ ĸi familia dumneavoastrŁ c©nd doriŞi sŁ ´ncheiaŞi 
o poliŞŁ de asigurare, ´n mod deosebit c©nd este vorba de sume 
mari de bani. Tipul de informaŞii pe care companiile de asigurŁri 
sau angajatorii le pot cere variazŁ considerabil de la o ŞarŁ la 
alta. Ar trebui sŁ vŁ interesaŞi ce prevede legislaŞia ´n Şara 
dumneavoastrŁ privind rezultatele testelor genetice pe care le-aŞi 
fŁcut sau pe care le veŞi face ´n viitor.  
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de cŁtre cuplu, la o reproducere asistatŁ medical, dupŁ care, 
ovulele fecundate sunt testate pentru a se vedea dacŁ prezintŁ 
mutaŞia genicŁ respectivŁ. Numai acele ovule care nu prezintŁ 
mutaŞia sunt implantate ´n uterul mamei. Este un proces 
complicat care dureazŁ mult timp ĸi nu este posibil pentru oricare 
cuplu. Ar trebui sŁ discutaŞi cu medicul genetician pentru mai 
multe informaŞii despre tehnica PGD ĸi dacŁ aceasta ar fi 
potrivitŁ pentru dumneavoastrŁ. 
 
          e) CeilalŞi membrii ai familiei 
 
Ċn multe cazuri procesul testŁrii genetice uneĸte familia ĸi 
aceasta poate fi o bunŁ modalitate de suport reciproc. În alte 
cazuri acest proces creeazŁ tensiuni ĸi complicaŞii familiale. Este 
o idee bunŁ sŁ vŁ g©ndiŞi ´nainte cum v-ar putea afecta 
procedura efectuŁrii unui test genetic ĸi rezultatul acestuia, ´n 
relaŞia cu partenerul dumneavoastrŁ ĸi cu ceilalŞi membrii ai 
familiei. RetineŞi faptul cŁ un membru afectat din familia 
dumneavoastrŁ trebuie, prima datŁ, sŁ fie de acord sŁ fie testat 
astfel ´nc©t sŁ se poatŁ identifica gena modificatŁ. Abordarea 
unui membru din familie pentru acest motiv poate fi dificilŁ. 
Uneori membrii unei familii nu mai Şin legatura unii cu ceilalŞi. Ar 
putea fi de asemenea dificil sŁ discutaŞi despre cancere care au 
afectat membrii familiei ´n trecut, astfel ´nc©t sŁ nu treziŞi amintiri 
dureroase. Medicii specialiĸti geneticieni ar putea sŁ vŁ ofere 
sfaturi ´n aceste situaŞii. 
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Ce fel de tipuri de cancer se pot analiza cu acest test 
presimptomatic?  
 
ExistŁ un numŁr de cancere ereditare pentru care sunt 
disponibile teste presimptomatice. Printre acestea putem 
exemplifica: 
 
�������8�Q�H�O�H���W�L�S�X�U�L���G�H���F�D�Q�F�H�U���G�H���V�k�Q���ú�L���V�D�X���F�D�Q�F�H�U���R�Y�D�U�L�D�Q�� 
2) Unele tipuri de cancere intestinal, de colon sau uterin 
(endometrial), inclusiv cancerul colorectal non-polipozic ereditar 
���+�1�3�&�&�����ú�L���S�R�O�L�S�R�]�D���D�G�H�Q�R�P�D�W�R�D�V�����I�D�P�L�O�L�D�O�������)�$�3�� 
3) Alte cancere rare, cum ar fi retinoblastomul- un tip rar de 
cancer ocular. 
 
NotŁ: Este important sŁ ne amintim cŁ boala denumitŁ 
generic cancer este o boalŁ comunŁ care, ´n majoritatea 
cazurilor, este cauzatŁ de o combinaŞie de factori genetici, 
de stilul de viaŞŁ abordat ĸi de alŞi factori de mediu. Numai o 
micŁ parte dintre cancere (5-10%) sunt ereditare.  
 
Ce ´nŞelegem prin ñriscò? 
 
Pentru cancerele ereditare, prezenŞa genelor modificate 
´nseamnŁ cŁ dumneavoastrŁ aveŞi un risc crescut de a dezvolta 
acel tip particular de cancer, ´n comparaŞie cu persoanele care 
nu au aceste gene modificate în familiile lor. În marea majoritate 
a cazurilor prezenŞa unei gene modificate nu ´nseamnŁ cŁ 
dumnevoastrŁ veŞi dezvolta sigur acel tip de cancer, dar creĸte 
posibilitatea apariŞiei lui de-a lungul vieŞii dumnevoastrŁ. 
 
DacŁ consideraŞi cŁ aparŞineŞi unei categorii de persoane cu risc 
ĸi doriŞi sŁ efectuaŞi un test presimptomatic pentru un anumit tip 
de cancer ar trebui sŁ vŁ programaŞi o consultaŞie la medicul 
specialist genetician. Ċnainte de a decide ´n privinŞa testului, ar 
trebui sŁ ´ntrebaŞi geneticianul care va fi riscul dumneavoastrŁ 
de a dezvolta cancerul dacŁ testul va arŁta cŁ prezentaŞi gena 
modificatŁ. 
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