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RER para as sindromes
genéticas de risco de tumor
(ERN GENTURIS)

As sindromes genéticas de risco de tumor sdo
doencas em que existem mutacdes genéticas
hereditarias que predispdem fortemente os
individuos ao desenvolvimento de tumores. O
risco de desenvolver um cancro ao longo da
vida pode chegar aos 100 %. Embora exista
uma diversidade consideravel nos sistemas de
6rgdos que podem ser afe-
tados, os individuos com
estas sindromes partilham
muitos desafios semelhan-
tes: atraso no diagndstico,
falta de prevencdo para
os doentes e familiares
saudaveis e ma gestdo
terapéutica. Atualmente,
apenas 20-30 % das pes-
soas com sindromes genéticas com risco de
tumor obtiveram um diagnastico.

A ERN GENTURIS esta a trabalhar no sentido
de melhorar a identificacdo destas sindromes,
minimizar a variabilidade nos resultados cli-
nicos, elaborar e por em pratica orientacdes,
desenvolver registos e bancos bioldgicos e
capacitar os doentes. A rede ird educar o
publico e os profissionais de satide e promo-
ver a partilha de melhores praticas em toda a

Atualmente, apenas 20-30 % das
pessoas com sindromes genéticas
com risco de tumor obtiveram
um diagnastico.

Europa. O acesso a cuidados multidisciplinares
sera melhorado, com novos modelos e padroes
de partilha e debate de casos complexos. A
rede tem vindo a melhorar a qualidade e a
interpretacdo dos testes genéticos, bem como
a aumentar a participacdo de doentes em
programas de investigacao clinica.

A ERN GENTURIS ird cooperar com outras
RER para melhorar os cuidados prestados
aos doentes com sindromes genéticas de

Redes Europeias de Referéncia (RER)

Trabalhar para pessoas com doengas raras, complexas ¢ de baixa prevaléncia

risco de tumor que desenvolvem doencas
abrangidas pelos conhecimentos especiali-
zados de outra rede.
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