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da vigilancia do CCR e carcinoma endometrial. Estas
recomendagdes aplicam-se, igualmente, a familiares
em 1.° grau de portadores de mutagdes que se recu-
sem a realizar testes genéticos, e a pacientes e fami-
liares em 1.° grau em que se suspeite da existéncia da
SL, mas com mutagdes de significado desconhecido.
Antes de serem integrados num programa de vigilan-
cia, os pacientes devem frequentar uma consulta de
aconselhamento genético. E importante esclarecer os
doentes acerca da SL e riscos de cancro associados,
possibilidades de vigilancia e medidas profilacticas
disponiveis, bem como integra-los no processo de
decisdo, tendo em conta o facto de nido serem con-
sensuais os métodos mais adequados de vigilancia e
diagnéstico precoce para a maioria das neoplasias. E
imperativo um esclarecimento completo e exaustivo
antes de ser realizado um teste de ADN num paciente
assintomadtico. Os portadores de uma mutacdo num
dos genes de reparagdo do ADN relacionados com a
SL, podem entao ser acompanhados com um progra-
ma de vigilancia regular evitando-se o seguimento
de pacientes nos quais nio se confirma a presenca de
mutacéao.

E importante salientar as idades precoces de desen-
volvimento de alguns tumores associados a SL (ex.:
CCR) o que poder4 justificar uma vigilancia desde os
20 anos, razdo pela qual ndo sera boa pratica protelar
uma consulta de aconselhamento genético. Nilbert e
col”! confirmaram a necessidade de iniciar a vigilan-
cia numa idade precoce, demonstrando a existéncia
de uma antecipagdo genética, ou seja, 0 aparecimento
de tumores em idades mais jovens em geragdes su-
cessivas.

Enquanto alguns pacientes podem encarar a re-
alizacdo do teste genético ¢ conhecimento do seu
resultado como um beneficio, para outros pode ser
emocionalmente devastador, funcionando este medo
como barreira ao aconselhamento. O conhecimento
da condicdo de portador pode condicionar relaciona-
mentos interpessoais futuros, educag@o, carreira pro-
fissional, casamento ou procriagdo. Por outro lado, o
seu conhecimento permite a integra¢do num plano de
vigilancia, visando a detec¢do precoce de tumores.
Muitas questdes estdo ainda por responder — éticas,
econdmicas, legais, psicoldgicas e sociais — de uma

forma racional e cientifica. Serdo sempre de consi-
derar as implicagdes associadas a confidencialidade,
estigmatizagdo e efeitos psicossociais que frequen-
temente acompanham o aconselhamento genético e
estar preparados para lidar com eles.

Tendo em conta a baixa prevaléncia deste tipo de
sindrome e a necessidade de uma abordagem mul-
tidisciplinar, o ideal seria o acompanhamento por
equipas constituidas por médicos geneticistas, on-
cologistas, cirurgides, ginecologistas, gastrenterolo-
gistas, urologistas, dermatologistas, neurologistas,
psiquiatras, além de psicologos, juristas e assistentes
sociais. O mesmo se passa em relagdo aos centros de
investigacdo e a necessidade da multicentralidade em
estudos futuros.

Na SL, o CCR e o carcinoma endometrial sdo os
unicos tumores para os quais estd provado que uma
vigilancia regular e detecgdo precoce reduz o risco de
cancro e tem impacto na mortalidade. Aguardam-se
também os resultados do UKCTOCS sobre o impacto
na mortalidade do programa proposto para detec¢ido
do cancro do ovario.

A maioria das recomendacdes sdo idénticas para
todos os pacientes, apesar de o risco para cada tumor
variar consoante as mutacdes. As excepgdes sdo as
mutagdes em MSHO, para os tumores colo-rectal no
sexo feminino e endometrial, associados a uma idade
de aparecimento mais tardio num caso e mais precoce
no outro, respectivamente.

O papel da quimiopreven¢do continua por estabe-
lecer, até porque, até ao presente, ndo estio definidos
agentes quimiopreventivos simultaneamente eficazes
e indcuos, tal como € exigivel em prevengio primaria.
Por outro lado, analisando a vertente etiopatogénica
desta sindrome, parece mais logico e, sem duvida,
mais eficaz, actuar no alvo genético através de técni-
cas de engenharia genética que seria desejavel serem
desenvolvidas; até 14, mantém-se satisfatério, com as
devidas e conhecidas limitacdes, o diagnostico pré-
implantatdrio.

Justificam-se, num futuro préximo, sucessivas
actualizagdes nas estratégias de prevencdo primaria,
prevencdo secunddria e diagndstico precoce com
comprovada eficacia no acompanhamento dos porta-
dores de mutagdes genéticas associadas a SL.
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