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Κληρονομικός καρκίνος - Σύνδρομα - Ηθικά - 
Κοινωνικά και Νομικά προβλήματα

Ι. κΛηΡΟΝΟΜΙκΟΣ κΑΡκΙΝΟΣ-ΣΥΝδΡΟΜΑ 

Εισαγωγή

Ο κληρονομικός καρκίνος ακολουθεί τους νόμους κληρο-
νομικότητας του Mendel, παρουσιάζει κυρίως αυτοσωμικό 
επικρατούντα τρόπο κληρονομικότητας και οφείλεται σε με-
ταλλάξεις που συμβαίνουν στα γενετικά κύτταρα και είναι 
παρούσες κατά τη γέννηση του ατόμου. 

Γενετική προδιάθεση ανάπτυξης καρκίνου έχουν οι πάσχο-
ντες από σπάνια γενετικά σύνδρομα στα οποία η ανάπτυξη 
κακοήθειας είναι συχνή εκδήλωση. Τα στοιχεία που υποδη-
λώνουν κληρονομικό κίνδυνο ανάπτυξης καρκίνου, είναι η 
διάγνωση του ίδιου τύπου καρκίνου σε στενούς συγγενείς 
και σε περισσότερες από μια γενεές, η ασυνήθιστα νεαρή 
ηλικία εμφάνισης της νόσου, η ύπαρξη δύο ή περισσότερων 
πρωτοπαθών καρκίνων στο ίδιο άτομο, καθώς και το ιστορι-
κό αμφοτερόπλευρου ή πολυεστιακού καρκίνου. Ενδεικτική 
είναι επίσης η παρουσία συγγενών ανωμαλιών ή πρόδρο-
μων βλαβών που είναι γνωστό ότι σχετίζονται με αυξημένο 
κίνδυνο εμφάνισης καρκίνου (π.χ. η παρουσία άτυπων σπί-
λων και ο κίνδυνος ανάπτυξης κακοήθους μελανώματος). 

Γνωστά σύνδρομα προδιάθεσης για καρκίνο, αποτελούν: 
1)  Ο κληρονομικός καρκίνος του μαστού και των ωοθη-

κών.
2)  Ο κληρονομικός μη σχετιζόμενος με πολυποδίαση καρκίνος 

του παχέος εντέρου (Hereditary Non-Polyposis Colorectal 
Cancer, HNPCC).

3)  Η οικογενής αδενωματώδης πολυποδίαση (Familial 
Adenomatous Polyposis, FAP) και

4) Η νόσος von Hippel Lindau. 
Υπάρχουν επίσης σπανιότερα σύνδρομα προδιάθεσης για 

καρκίνο όπως: 
α) Το σύνδρομο Bloom, 
β) η αταξία τηλαγγιεκτασία και 
γ)  η αναιμία Fanconi, που ακολουθούν την αυτοσωμική υπο-

λειπόμενη κληρονομικότητα. 

1. Σύνδρομο κληρονομικού καρκίνου μαστού/ωοθηκών 
Οι μεταλλάξεις στο γονίδια BRCA1 και BRCA2 ευθύνονται 

για το 85% περίπου των περιπτώσεων κληρονομικού καρ-
κίνου του μαστού. Οι γυναίκες που κληρονομούν τα μεταλ-
λαγμένα αντίγραφα αυτών των γονιδίων έχουν 50%-85% 

και 27%-44% πιθανότητα να αναπτύξουν καρκίνο του μα-
στού ή καρκίνο ωοθηκών κατά τη διάρκεια της ζωής τους. 
Σε οικογένειες με μεταλλάξεις του BRCA2, οι άνδρες έχουν 
6% κίνδυνο ανάπτυξης της νόσου ενώ το ένα τρίτο των με-
ταλλάξεων στον καρκίνο του μαστού στους άνδρες εντοπί-
ζονται στο γονίδιο ΒRCΑ1. 

Έχει επίσης παρατηρηθεί αύξηση του κινδύνου ανάπτυ-
ξης άλλων καρκίνων στους φορείς του BRCA2 (καρκίνος πα-
γκρέατος, χοληδόχου κύστεως, χοληφόρων, στομάχου και 
κακόηθες μελάνωμα). 

2. Κληρονομικές μορφές καρκίνου παχέος εντέρου 
Τα δύο συχνότερα κληρονομικά σύνδρομα είναι το HNPCC 

και το FAP. 
2.1. Το σύνδρομο HNPCC είναι μία γενετικά ετερογενής δι-

αταραχή, αφού μεταλλάξεις σε αρκετά διαφορετικά γονίδια 
οδηγούν σε παρόμοια κλινική εικόνα. Οι μεταλλάξεις αφο-
ρούν τα γονίδια επιδιόρθωσης του DΝΑ (mismatch repair 
genes MMR), με αποτέλεσμα την παραγωγή δυσλειτουρ-
γικών MMR πρωτεϊνών, που δεν μπορούν να διορθώσουν 
τα σφάλματα της αντιγραφής. Έχουν περιγραφεί μεταλλά-
ξεις σε 5 τουλάχιστον MMR γονίδια: MSH2, ΜLΗ1, MSH6, 
PMS1, PMS2. 

Οι συχνότερες μεταλλάξεις αφορούν τα γονίδια MSH2 και 
ΜLΗ1 και σχετίζονται με ανάπτυξη καρκίνου κυρίως στο παχύ 
έντερο αλλά έχουν συσχετιστεί και με καρκίνους του ενδομη-
τρίου, των ωοθηκών και του ουροποιητικού συστήματος. 

Μελέτες σε μεγάλες οικογένειες υποδεικνύουν ότι τα άτο-
μα με μεταλλάξεις σε ένα από αυτά τα γονίδια διατρέχουν 
80%-90% κίνδυνο εμφάνισης καρκίνου του παχέος εντέρου, 
ενώ ο κίνδυνος ανάπτυξης καρκίνου του ενδομητρίου ανέρ-
χεται σε 30%-40%. 

2.2. Οικογενής αδενωματώδης πολυποδίαση (FAP): Οι με-
ταλλάξεις στο γονίδιο APC στο μακρό σκέλος του χρωμοσώ-
ματος 5 είναι υπεύθυνες για το σύνδρομο αυτό. 

Η νόσος χαρακτηρίζεται από την ανάπτυξη εκατοντάδων 
έως χιλιάδων αδενωματωδών πολυπόδων σε όλο το παχύ 
έντερο, με μέση ηλικία εμφάνισης τα 16 έτη. Σχεδόν όλοι οι 
ασθενείς θα παρουσιάσουν καρκίνο του παχέος εντέρου μέ-
χρι την ηλικία των 50 ετών ως αποτέλεσμα κακοήθους εξαλ-
λαγής ενός ή περισσοτέρων πολυπόδων. Στους ασθενείς με 
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FAP είναι επίσης συχνοί πολύποδες του ανώτερου γαστρε-
ντερικού που έχουν μικρό κίνδυνο εξαλλαγής. Με αυξημέ-
νη επίσης συχνότητα παρουσιάζεται παιδικό ηπατοβλάστω-
μα, δεσμοειδείς όγκοι και καρκίνος του θυρεοειδούς στους 
ασθενείς αυτούς.

Σύνδρομο Li-Fraumeni
Οι μισές από τις περιπτώσεις που πληρούν τα κλινικά κρι-

τήρια για το σύνδρομο Lί-Fraumeni, έχουν μεταλλάξεις στο 
γονίδιο ρ53 που εντοπίζεται στο χρωμόσωμα 17. Οι συχνό-
τεροι όγκοι που σχετίζονται με το σπάνιο αυτό σύνδρομο εί-
ναι καρκίνος μαστού σε νεαρή ηλικία, λευχαιμία, οστεοσάρ-
κωμα, όγκοι εγκεφάλου και καρκινώματα των επινεφριδίων. 
Περίπου 30% των όγκων εμφανίζονται πριν από την ηλικία 
των 15 ετών. Τα μέλη των οικογενειών των ατόμων αυτών 
βρίσκονται σε κίνδυνο ανάπτυξης πολλαπλών πρωτοπαθών 
όγκων, και είναι ευπαθείς στην έκθεση σε καρκινογόνα του 
περιβάλλοντος. 

Σύνδρομο Cowden 
Μεταλλάξεις στο γονίδιο ρΤΕΝ που εντοπίζεται στο χρω-

μόσωμα 10, ευθύνονται για τις περισσότερες περιπτώσεις 
της νόσου Cowden. Η νόσος εκδηλώνεται με αμαρτώματα 
στο δέρμα, στο στοματικό βλεννογόνο, στο μαστό (συχνά 
θεωρούνται ινοκυστική νόσος), στο θυρεοειδή, και στο πα-
χύ έντερο. Οι ασθενείς με νόσο Cowden διατρέχουν 30%-
50% κίνδυνο ανάπτυξης καρκίνου του μαστού και περίπου 
10% κίνδυνο καρκίνου του θυρεοειδούς κατά τη διάρκεια 
της ζωής τους. 

Αταξία-τηλαγγιεκτασία (ΑΤ) 
Οφείλεται σε μεταλλάξεις γονιδίου που εντοπίζεται στο 

χρωμόσωμα 11. Υπάρχει υπερευαισθησία στην ακτινοβο-
λία και κίνδυνος ανάπτυξης καρκίνου, ιδιαιτέρως καρκίνου 
του μαστού.

ΙΙ. ηΘΙκΑ-κΟΙΝΩΝΙκΑ-ΝΟΜΙκΑ ΠΡΟΒΛηΜΑτΑ

Η «έκρηξη» της νέας γνώσης που παρατηρήθηκε τα τελευ-
ταία χρόνια σχετικά με τη δομή και τις λειτουργίες των αν-
θρώπινων γονιδίων καθώς και οι νέες εργαστηριακές τεχνικές 
ανάλυσης του γενετικού υλικού, επέφεραν μία επανάσταση 
αναφορικά με τις καινούργιες εξετάσεις και αναλύσεις που 
μπορούν να διαγνώσουν κάποια δυνητική γονιδιακή νόσο. 
Το κυριότερο πρόβλημα που θα προκύψει μελλοντικά είναι η 
θεραπευτική αδυναμία που θα παρουσιάσει η ιατρική κοινό-
τητα απέναντι στην ολοένα και διογκούμενη πληροφόρηση 
που θα έχουμε από τις πολλαπλές γενετικές εξετάσεις που θα 
προκύψουν. Ένα απλό παράδειγμα αφορά τις γυναίκες που 
φέρουν τα γονίδια BRCA1 και 2 οι οποίες έχουν αυξημένες 
πιθανότητες να αναπτύξουν καρκίνο του μαστού ή των ωο-
θηκών. Δεν υπάρχουν σήμερα σαφείς κατευθυντήριες θερα-
πευτικές γραμμές για αυτή τη συγκεκριμένη κατηγορία «ασθε-
νών» ενώ πιθανότατα να αποτελέσουν «θύματα» ενός άτυπου 
κοινωνικού ρατσισμού εφόσον οι περισσότερες ασφαλιστι-
κές εταιρίες που θα γνωρίζουν ότι φέρουν τη συγκεκριμέ-

νη μετάλλαξη δε θα επιθυμούν να τις ασφαλίσουν. Από την 
άλλη, οι υποστηρικτές των καινούργιων γενετικών εξετάσε-
ων τονίζουν τη σημασία της απόκτησης αυτής της ιδιότυπης 
γνώσης που θα οδηγήσει στην εντατική παρακολούθηση και 
έτσι τελικά στην πρωτογενή πρόληψη της νόσου. 

Σε ηθικό επίπεδο, όταν ένα άτομο επιθυμεί να υποβληθεί 
σε μία γενετική εξέταση, αρχικά θα πρέπει να ενημερωθεί για 
την ευαισθησία, την ειδικότητα καθώς και για τη θετική προ-
γνωστική αξία της μεθόδου που θα χρησιμοποιηθεί. Όταν 
παρασχεθούν από τον ιατρό αυτές οι πληροφορίες, μόνο τό-
τε θα ληφθεί η απόφαση από το ενδιαφερόμενο άτομο εάν 
θα υποβληθεί στην εξέταση. 

Στη συνέχεια, η ενημέρωση θα πρέπει να γίνεται σε 3 επί-
πεδα:
α)  Διαδικαστικό, το οποίο περιλαμβάνει το κόστος της εξέτα-

σης, το πότε και πώς θα γίνει η εξέταση, το πού θα απο-
θηκευτεί το δείγμα, για τόσο καιρό, και βέβαια ποιός θα 
έχει πρόσβαση σε αυτό.

β)  Θεωρητικό, το οποίο περιλαμβάνει τους περιορισμούς 
της εξέτασης, την ψυχολογική παράμετρο εάν η εξέτα-
ση βρεθεί θετική, τις εναλλακτικές μεθόδους θεραπείας 
όταν αυτές είναι διαθέσιμες καθώς και το εάν θα πρέπει 
το άτομο να ενημερώσει τους συγγενείς του ότι μπορεί 
κι εκείνοι να βρίσκονται σε κίνδυνο και 

γ)  Νομικό, που περιλαμβάνει τα δικαιώματα του ατόμου 
απέναντι στις ασφαλιστικές εταιρίες καθώς και πιθανή πε-
ριθωριοποίησή του στο χώρο της εργασίας του. Ένα βή-
μα παραπέρα όσον αφορά την ηθική διάσταση του θέ-
ματος είναι ο δυνητικός ευγονικός κίνδυνος να αποκτήσει 
το έμβρυο κάποιου ατόμου, φορέα λ.χ. των BRCA1&2 τη 
μετάλλαξη. Εάν στο μέλλον μπορεί να πιστοποιηθεί η με-
τάλλαξη του η των γονιδίων σε προγεννητικό στάδιο, θα 
προκύψουν προβλήματα όπως ποια ασφάλεια θα δεχθεί 
να ασφαλίσει το συγκεκριμένο έμβρυο όταν γεννηθεί το 
οποίο έτσι κι αλλιώς θα γεννηθεί «στιγματισμένο». Αυτό 
ενδεχομένως να οδηγήσει σε αύξηση του ποσοστού των 
εκτρώσεων, με το σκεπτικό ότι το έμβρυο αυτό θα αντι-
μετωπίζεται ως ασθενής εν τη γένεση του. 

Το δικαίωμα της εμπιστευτικότητας και ιδιωτικότητας του 
ατόμου μπορεί να διακυβευτεί στις περιπτώσεις όπου το 
άτομο επιζητά απαντήσεις στα ερωτήματά του από κάποιο 
γενετικό σύμβουλο. Τούτο οφείλεται στο γεγονός ότι για να 
τεθεί η πιθανή «διάγνωση» ενδεχομένως να χρειαστούν πλη-
ροφορίες από τους γονείς η και συγγενείς του ατόμου. Τελι-
κά αυτό μπορεί να οδηγήσει σε μία αλυσιδωτή αντίδραση 
όπου το άτομο να μην επιθυμεί να μαθευτεί στους συγγε-
νείς του κάποια πιθανή κληρονομική πάθηση ενώ από την 
πλευρά τους οι συγγενείς μπορεί να μη θέλουν οι ίδιοι να εί-
ναι ενήμεροι για την πάθηση η οποία ενδεχομένως να αφο-
ρά και αυτούς. 

Οι αρχές της καλής κλινικής πρακτικής και εξάσκησης του 
ιατρικού επαγγέλματος είναι γενικώς κοινά αποδεκτές και θα 
πρέπει να είναι εναρμονισμένες με την παρούσα επιστημο-
νική γνώση αλλά και τα δικαιώματα του ασθενούς. Σε αυτό 
το πλαίσιο, κάθε παρερμηνεία των αποτελεσμάτων η ιατρική 
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«παραπλάνηση» του ατόμου, μπορεί να συνιστά νομική ευ-
θύνη. Δεδομένου ότι οι περισσότερες από τις γενετικές εξε-
τάσεις ακροβατούν προς το παρόν μεταξύ πειραματικών και 
εξετάσεων ρουτίνας, θα πρέπει ίσως να είμαστε επιφυλακτι-
κοί για το επόμενο διάστημα όσον αφορά την ερμηνεία και 
διευκρίνισή τους. 

Ένα άλλο θέμα που θα απασχολήσει την ιατρική κοινότη-
τα στο μέλλον είναι η αποθήκευση DΝΑ η οποία θεωρείται 
μεγάλης σημασίας όσον αφορά την πρόοδο της έρευνας και 
τη γνώση των γενετικών διαταραχών. Πολλά εργαστήρια πι-
στεύουν ότι η αποθήκευση των δειγμάτων ως ανώνυμα, δι-
αφυλάσσει την εμπιστευτικότητα των ατόμων. Εντούτοις, 
θα πρέπει να υπάρχει ενδελεχής ενημέρωση των ατόμων 
που θα παρέχουν τα δείγματα σχετικά με τη χρήση τους, το 
ποιος θα έχει πρόσβαση σε αυτά, ποιες ασφαλιστικές δικλεί-
δες που προφυλάσσουν την ανωνυμία του ατόμου υπάρ-
χουν κ.ο.κ. 

Τέλος, το άτομο θα πρέπει να διατηρεί το δικαίωμα να ζη-
τήσει την καταστροφή των δειγμάτων του ανά πάσα ώρα 
και στιγμή χωρίς να κινδυνεύει να υποβληθεί σε κάποιο πρό-
στιμο. 

Οι φορείς των μεταλλάξεων, όπως ήδη τονίστηκε μπορεί 
να γίνουν θύματα κοινωνικών διακρίσεων κυρίως στους το-
μείς της ασφάλισης ζωής και εργασίας. Το πρόβλημα θα εί-
ναι μεγαλύτερο για τα άτομα που θα επιθυμούν ιδιωτική 
ασφάλεια ζωής και μικρότερο για αυτά που ασφαλίζονται 

στο δημόσιο τομέα. Σε κάθε περίπτωση τα κριτήρια θα εί-
ναι διαφορετικά από χώρα σε χώρα ανάλογα με το υπάρ-
χον σύστημα σε κάθε μία από αυτές. 

Όλα τα ανωτέρω τονίζουν την ανάγκη να αναζητηθεί μία 
κοινή γραμμή σε παγκόσμιο επίπεδο ούτως ώστε να θεσπι-
σθούν κοινωνικά και πολιτικά κριτήρια τα οποία θα εξασφα-
λίζουν το ατομικό δικαίωμα του «μη ασθενούς» στην πρό-
ληψη. 
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