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Mass General Brigham

Mass General Cancer Center

Sendwom Time PTEN Hamatom: Sendwom
Cowden

Enfomasyon pou fanmi ki gen yon varyant patojen nanjen PTEN la

Objektif dokiman sa a se pou ba ou enfomasyon detaye konsénan rezilta tes jenetik ou
ke ou ka li epi diskite avek founise medikal ou yo. Cheche yo pral kontinye etidye jen
PTEN la, kidonk tanpri tcheke avek founise medikal ou yo yon fwa chak ane pou
aprann nenpot nouvo enfomasyon ki ka enpotan pou ou menm ak manm fanmi ou.
(Tanpri gade dénye paj la pou yon glosé tém medikal ki souliye nan dokiman sa a.)

Ou gen yon varyan patojen nan jen PTEN, ak yon dyagnostik
Sendwom Cowden.

Kisa ki yon kanse eredite?
e Kanse se yon maladi ki komen. Nan Etazini, yon (1) moun sou 3 devlope kéek tip kanse pandan lavi yo.

e Anviwon 5 a 10% nan kansé yo (jiska 1 sou 10) eredité. Yon kansé eredité rive |é yon moun fét ak yon varyan
patojén (ki rele tou yon mitasyon) nan yon jen ki ogmante chans pou devlope seten kalite kansé. Yon varyan
patojén kapab pase de yon jenerasyon a yon |ot.

e Tipikman, fanmi ki gen sendwom Cowden gen youn oswa plis nan karakteristik sa yo:
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Kansé nan tete nan moun ki plase fi nan nesans

Kanse ak ti boul nan tiwoyid

Kanse andomeét

Polip gastwoentestinal

Makrosefali (gwo gwose tet)

Chanjman espesifik ki remake sou po a

Moun ki gen plis pase youn nan karakteristik sa yo

Plizyé manm fanmi ki gen kansé ak/oswa lot karakteristik sendwom Cowden

Kisa ki yon varyan patojén?
e ADN se materyeél jenetik nou ki transmeét de paran an pitit. Li gen ladan | enstriksyon sou koman ko nou
devlope, grandi, epi fonksyone. Yon jen se yon ti moso ADN ki gen yon travay espesifik pou fé nan ko a. Kek
jén detemine karateristik tankou koule zye oswa wote, pandan lot jén enplike nan sante nou.

e Nou tout gen varyasyon nan jén nou ki fé nou diferan youn ak Iot. Pifd nan varyasyon sa yo pa chanje fason jen
nou yo fonksyone. Sepandan, kék varyasyon anpeche yon jen fonksyone korekteman. Tip varyasyon sa a rele
yon varyan patojén oswa mitasyon.

Poukisa lé ou gen varyan patojén sa a li lakoz yon risk pou kansé ogmante?
e Travay jen PTEN se pou anpeche kansé. Yo rele sa yon jen ki siprime time. Le li fonksyone korekteman, jen
ki siprime time a ede nou prevni kansé pa kontwole devlopman ak divizyon selil yo.
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e Moun ki fet ak yon varyan patojen PTEN gen sélman yon kopi k ap travay nan jen PTEN an, kidonk risk yo
pou kanse nan pi wo pase mwayen.

Ki risk pou kanse ki gen rapo ak varyan patojén sa a?
e Moun ki gen sendwom Cowden gen pi gwo risk pou seten kalite kanse ki endike nan tablo ki anba a.

Tablo: Risk Kansé pou Tout Lavi (chans pou w fé kansé nenpot ki lé pandan lavi)

Moun ki pa gen yon varyan jenetik patojen Moun ki gen
sendwom Cowden
Kanse nan tete 10-12% 25-60%
(asiyen fi nan nesans)
Kansé andomeét (matris). 2-3% 5-10%
Kanse tiwoyid (tipikman folikile) 1% 3-10%
Kanse kolorektal 4-5% 9-16%
Kanse selil ren 1-2% Li posib ogmante
Melanom 2% Li posib ogmante

Rezo Nasyonal pou Tout Kansé Gid pou Tete, Ove ak Pankreyas, Vesyon 3.2023

e  Moun ki gen sendwom Cowden kapab genyen time benign (ki pa kanse) tou ansanm ak lot karakteristik fizik
tankou:
o Polip kolon ak gastwoentestinal: hamatom ak ganglyonerom, > 90% nan pasyan yo
Boul nan glann tiwoyid ki pa kansé&, 30-68% nan pasyan yo
Timé nan sevo ki pa kanse: Maladi Lhermitte-Duclos (LDD), ~ 30% nan pasyan yo
Gwo gwose tet: makrosefali, > 80% nan pasyan yo
Chanjman ki remake sou po a: koulé chanje nan kek pati nan tét penis la, trichilemom,
keratoz akral, nevrom kitanemike, ak/oswa papilom nan bouch, 99% nan pasyan yo.
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e Yo montre chif anwo yo sou fom yon enteval. Se paske tout fanmi oswa moun pa gen egzakteman menm degre
risk. Fakte anviwonmantal yo, fason w ap viv, antesedan medikal pésonél, antesedan fanmi an ak kanse, ak lot
fakte jenetik oswa sa yo pa konnen ka afekte risk yo.

Eske li posib pou ranje varyan patojén la?

Malerezman, li poko posib pou ranje yon variant patojén nan jen PTEN la. Sepandan, li posib pou chanje swen medikal
ou ak kek bagay nan fason ou ap viv. Founise w la (yo) ap travay avek ou pou diskite sou opsyon sa yo epi kreye yon plan
swen medikal ki bon pou ou.

Ki swen medikal yo rekomande?
Rekomandasyon swen medikal pou moun ki gen sendwom Cowden konsantre sitou sou siveyans ak operasyon.

Siveyans:

Objektif siveyans (ki rele tou 'depistaj') se fé dyagnostik kanse nan yon etap osi bone ke posib. Malgre ke syantis ak dokte
pa ka anpeche yon kansé devlope, deteksyon bone enpotan. Le yon kanse detekte bong, li gen plis chans pou trete avek
siksé. Gen tre bon metod siveyans pou kek tip kanse, men pa pou tout.

Tablo ki anba a bay rekomandasyon siveyans pou moun ki gen yon varyan patojen PTEN (adapte de Rezo Nasyonal pou
Tout Kansé Gid Jenetik pou Tete, Ove ak Pankreyas, Vesyon 3.2023). Tanpri remake sa yo se direktiv jeneral. Direktiv
espesifik pou pasyan endividyel ak fanmi ka diferan.
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Tip kansé Rekomandasyon pou siveyans

Kanse tiwoyid Sonografi tiwoyid chak ane, komanse nan laj 7 an

Kansé/polip nan kolon Koloskopi chak 5 ane, komanse nan laj 35 (pi jenn ak/oswa pi souvan, dapre
istwa pésonél ak/oswa fanmi)

Kansé nan ren Konsidere sonografi ren chak 1-2 ane, komanse nan laj 40

Kansé nan tete Tcheke tete-w poukont ou chak mwa apati laj 18 an

(asiyen fi nan nesans) Egzamen tete nan klinik chak 6-12 mwa, komanse nan laj 25 (oswa pi bone

selon istwa fanmi).

Mamogram chak ane, ak tomosentéz si sa disponib, ak tes depistaj MRI tete
ak kontras komanse nan laj 35 an (oswa pi boné dapre istwa fanmi).

Kansé andomeét Yo pa pwouve okenn avantaj nan depistaj la. Konsidere byopsi andometrik
chak 1 a 2 zan, komanse nan laj 35 an. Aji vit si w gen sentom (egzanp
senyman anomal)

Lot rekomandasyon Egzamen fizik konpléet chak ane.
Egzamen dématoloji chak ane.
Konsidere evalyasyon sikomoté ak MRI nan sévo pou timoun yo.

Edikasyon konsenan siy ak sentom kanse.

Opsyon operasyon pou diminye risk:
Objektif operasyon pou diminye risk se diminye risk kansé pa retire tisi ki an sante anvan kansé a devlope. Yo rele li tou
operasyon pwofilaktik. Operasyon pou diminye risk la p ap elimine chans pou gen yon kanse, men | ap diminye chans lan
anpil.
o Isterektomi: Operasyon sa a retire matris la pou diminye risk pou kansé andomet (kansé pawa matris la).
Isterektomi ta dwe diskite ak tout pasyan ki pote yon varyan patojen PTEN . Moun ki planifye pou yo fé piti ka
konsidere operasyon sa a le yo fini fé pitit.

e Mastektomi bilateral pwofilaktik (Prophylactic bilateral mastectomy, PBM): Nan operasyon sa a yo retire tisi
tete ki an sante yo pou diminye chans pou gen kansé nan tete pa plis pase 90% . Moun k ap konsidere PBM ka
gen kesyon sou opsyon yo genyen pou rekonstriksyon tete (rekonstriksyon tete yo fét atrave enplantasyon oswa
tisi) ki ka diskite ak yon chirijyen tete ki resevwa fomasyon espesyal. Paske gen zouti siveyans kanse nan tete
efikas, moun ki pote varyan patojén PTEN ka chwazi siveyans kom yon alténatif akseptab pou PBM. Chwazi ant
Mastektomi bilateral pwofilaktik (PBM) ak siveyans se yon desizyon tré pésonél, poutét sa li enpotan pou panse
ak avantaj epi dezavantaj pou chak opsyon, ki ka diskite avek founise medikal ki fome espesyalman.

Kiyés mwen dwe weé pou swen medikal mwen?

Li enpotan pou jwenn yon founisé swen sante ou fé konfyans pou swen swivi alontém. Founise swen prensipal ou a ka
kapab ba ou kek nan swen sa a. Nan kek ka, ou ka bezwen we founise medikal ki resevwa fomasyon espesyal. Nou
kontan ba ou referans pou espesyalis Mass General si sa neseseé.

Koman mwen kapab mennen yon mod vi ki an sante pou diminye risk pou devlope kansé?
Tout moun dwe suiv yon mod vi ki ansante, men sa a ka pi enpotan pou moun ki gen yon risk ogmante kanse. Selon
Sosyete Ameriken pou Kanse, yon mod vi ki ansante genyen ladan I:

e  Evite tabak.

e Kenbe yon pwa ki ansante.
e  Patisipe nan aktivite fizik regilye.
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Kenbe yon rejim alimanté ki an sante ak anpil fwi ak legim.

Limite tét ou a pa plis pase 1-2 bwason ki gen alkol pa jou.

Pwoteje po ak zye ou kont soléey.

Konnen pwop ko ou ak istwa medikal ou, istwa fanmi ou, ak risk ou yo.
Fe egzamen medikal regilyéman ak tés depistaj pou kanse.

Ki chans ki genyen pou manm fanmi mwen gen varyan patojén la tou?

Timoun ou yo: Chak nan pitit ou yo gen yon chans 50% pou eritye kopi nomal (k ap travay) jen PTEN ak yon
chans 50% pou eritye varyan patojéen PTEN (kopi ki pa travay la). Ka gen yon risk pou time timoun nan pasyan ki
gen varyan patojén PTEN epi tés jenetik pou miné yo ta dwe konsidere. Mande konseye jenetik ou a si w gen
kesyon espesifik konsénan pitit ou yo.

Fre ak sé ou ak ot paran yo: Nan pifo ka, fre ak sé& yon moun ki gen yon varyan patojén PTEN gen 50% chans
pou yo gen menm varyan patojen. Anplis, lot manm fanmi an (tankou paran, kouzen, kouzin, matant, tonton)
ka gen risk tou pou gen varyan patojen.

Planin familyal: Moun ki gen varyan patojen PTEN ka gen enkyetid sou pase yon varyan patojen PTEN bay
yon timoun. Gen opsyon repwodiktif ki ka itilize pou diminye chans pou yo pase yon varyan patojén PTEN
bay yon timoun. Si ou enterese pou aprann plis konsénan opsyon sa yo, tanpri kontakte konseye jenetik ou
pou yon referans.

Let ou resevwa nan men konseye jenetik ou ap ba ou plis rekomandasyon espesifik konseénan ki manm fanmi ki
kandida pou yon tés jenetik. Sepandan, ou met kontakte nou pou nenpot kesyon.

Ki kote mwen ka jwenn plis enfomasyon?

Pa ezite kontakte nou si ou gen nenpot kesyon oswa si ou ta renmen jwenn resous anplis. Gen keék moun ki jwenn li itil pou
pale ak ot moun ki gen varyan patojen PTEN ki gen menm enkyetid. N’ ap kontan fé aranjman pou sa pou ou si ou
enterese.

Men yon lis sous enfomasyon anplis:
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Center for Cancer Risk Assessment
Sant pou Evalyasyon Risk Kansé
Mass General Cancer Center
Sant Kansé Mass General
www.massgeneral.org/ccra
(617) 724-1971
American Cancer Society
Sosyete Ameriken pou Kanse
WWW.cancer.org
(800) 227-2345
Fondasyon PTEN
www.ptenfoundation.org
ptensyndromefoundation@gmail.com
PTEN World
www.ptenworld.com
Facing Our Risk of Cancer Empowered (FORCE)
Plase Pou Fé Fas a Risk Kansé
www.facingourrisk.org
(866) 288-RISK
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Glosé pou tém ki gen rapo ak kanseé jenetik:
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Asiyen fi nan nesans/Asiyen gason nan nesans: Li refere a séks yon dokté oswa fanmsaj itilize pou dekri yon
timoun nan nesans dapre anatomi eksten yo.

Selil: Inite estriktirel ak fonksyonel debaz pou tou ét vivan. Chak selil se yon ti resipyan pwodui chimik ak dlo
ki vlope ak yon manbran. K6 moun fét ak 100 trilyon selil ki fome tout pati ko a tankou o6gan, zo ak san.

ADN: Asid Deyoksiribonikleyik, oswa ADN, se yon materyel jenetik ki transmet de paran a pitit, ki bay
enstriksyon sou koman ko nou devlope, grandi, ak fonksydonman I chak jou li.

Deteksyon (Depistaj) boné: Pwosesis pou jwenn kanseé |¢ li fek komanse devlope.
Jén: Yon jén se yon ti moso nan ADN la ki bay enstriksyon pou yon tre espesifik.
Tre eredite: Yon karakté oswa karakteristik yon paran transmet bay yon pitit i.

Risk pou kansé pandan lavi: Chans pou yon moun devlope kansé pandan lavi I. Yo defini li pafwa kom chans ki
genyen pou yon moun devlope kanse nan laj 75 oswa 80 ane.

Varyan patojén: Yon chanjman nan yon jén ki anpeche li fonksyone korékteman. Yo rele li tou mitasyon.

Operasyon pou diminye risk: Operasyon pou retire tisi oswa oswa ogan ki ansante yo anvan kansé a
devlope. Li rele operasyon pwofilaktik tou .

Siveyans: Tes depistaj oswa pwosedi pou cheche siy devlopman kanse ki paret bone oswa kansé ki retounen
(repareét).

Sendwom: Yon seri siy ak sentom ki parét ansanm epi ki karakterize yon maladi oswa yon kondisyon medikal.

Jén ki siprime timeé: Lé yo fonksyone korekteman, jén k ap siprime time yo anpeche kanse yo devlope pa
kontwole kwasans selil yo.
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