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INDICACIÓN

Esta prueba está indicada en pacientes con sospecha de 
cáncer de mama y/u ovario hereditario: 
(1) tumores de mama y ovario sincrónicos o metacrónicos, 
(2) en mujeres que debuten con cáncer de mama antes de 

los 37 años, 
(3) que padezcan un cáncer de mama bilateral o un triple 

negativo antes de los 50 años, 
(4) cáncer de ovario epitelial o 
(5) una historia familiar que sugiera la presencia de cáncer 

de mama y/u ovario hereditario. 

El resultados de esta prueba puede proporcionar informa-
ción muy valiosa, que ayude a guiar la atención médica del 
paciente y sus familiares que hayan podido heredar la pre-
disposición genética de cáncer de mama y/u ovario.

RASGOS CLÍNICOS Y GENÉTICOS 

El cáncer de mama y/u ovario hereditario supone un 5-10% 
de los casos de cáncer ginecológico. Puede ocurrir tanto en 
hombres como en mujeres; sin embargo, es mucho más fre-
cuente en mujeres. Para la población femenina general el ries-
go de padecer cáncer de ovario es de 1,4%, el riesgo de cáncer 
de mama del 12,3% y para la población masculina de 0,13%.

La susceptibilidad genética a cáncer de mama y/u ovario está 
asociada principalmente a mutaciones en los genes BRCA1 
y BRCA2. Además de estos genes, es necesario considerar 
otros en familias con criterios clínicos pero sin mutaciones 
en BRCA1 y BRCA2. Los genes relacionados con síndromes 
como Li-Fraumeni, Cowden, Peutz-Jeghers o cáncer gástrico 
difuso hereditario, están implicados en el aumento del riesgo 
de cáncer de mama y/u ovario. 

CARACTERÍSTICAS DEL TEST
El diseño de este panel permite la detección 
de mutaciones puntuales, indels y variaciones 
en el número de copias (CVNs) en la secuencia 
codificante completa y en regiones promotoras 
relevantes de los genes analizados. Se proponen 
dos opciones de estudio genético en base a los an-
tecedentes o criterios clínicos de paciente y familia:

Opción 1. Alto riesgo, 8 genes – ATM, BRCA1, BRCA2, BRIP1, CHEK2, PALB2, RAD51C y RAD51D. 

Opción 2. Panel completo, 34 genes – AKT1, ATM, BARD1, BRCA1, BRCA2, BRIP1, CDH1, CHECK2, DICER1, EPCAM, FAM175A, 
FANCC, MLH1, MRE11AM, MSH2, MSH6, MUTYH, NBN, NF1, PALB2, PIK3CA, PMS2, POLD1, PTEN, RAD50, RAD51C, RAD51D, 
RINT1, SDHB, SDHD, SMARCA4, STK11, TP53 y XRCC2. 
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REQUISITOS DE LA MUESTRA Y 
CONDICIONES DE ENVÍO

El estudio se lleva a cabo, previo consentimiento informado 
del paciente, sobre una muestra de 10 mL de sangre peri-
férica anticoagulada en EDTA. Si dispone de otro tipo de 
muestra, contacte con el laboratorio. 
La muestra será enviada junto con la hoja de petición dis-
ponible en: www.cimalabdiagnostics.es

PLAZO DE RESPUESTA 

El informe, que incluye la interpretación de los resultados, 
será entregado en el plazo de 25 días laborales, por correo 
encriptado al facultativo solicitante.
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