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INDICACION

Esta prueba estd indicada en pacientes con sospecha de

cancer gastrico hereditario; es decir, que cumplen los si-

guientes criterios:

(1) diagnosticados antes de los 40 afios o

(2) que tienen antecedentes personales o familiares que su-
gieran la presencia de riesgo de cancer gastrico heredi-
tario.

Los resultados de la prueba pueden proporcionar informa-
cion muy valiosa, que ayude a guiar la atencion médica del
paciente y sus familiares que hayan podido heredar la pre-
disposicion genética de cancer gastrico.

RASGOS CLiNICOS Y GENETICOS

Si bien la mayoria de los casos de cancer gastrico son espo-
radicos (no hereditarios), aproximadamente un 10% poseen
cierta agregacion familiar, y entre un 1 - 3% son canceres
gastricos hereditarios, directamente relacionados con la
mutacion de un gen de riesgo.

Aproximadamente el 40% de los casos de cancer gastrico he-
reditario se atribuyen a mutaciones en el gen CDHI o sindrome
de cancer gastrico difuso hereditario (HDGC). Sin embargo, el
riesgo de desarrollar cancer gastrico esta incrementado tam-
bién en otros sindromes como la poliposis adenomatosa familiar (FAP), la poliposis juvenil (JPS), el Sdr. de cancer de mama
y ovario hereditarios (HBOC), el Sdr. de Lynch, tumores del estroma gastrointestinal (GIST), Sdr. de Cowden, Sdr. Li-Fraumeni
(LFS) o Sdr. Peutz-Jghers (PJS), entre otros.

Debido a la severidad de esta enfermedad y a su prondstico adverso, la identificacién de mutaciones causales de cancer gas-
trico hereditario es indispensable para el correcto manejo de los pacientes y familias de alto riesgo, asi como el desarrollo de
estrategias de vigilancia para una deteccidn temprana.
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REQUISITOS DE LA MUESTRA Y
CONDICIONES DE ENVIO

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 serd enviada junto con la hoja de peticion dis-
ponible en: www.cimalabdiagnostics.es
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CARACTERISTICAS DEL TEST

El disefio de este panel permite la deteccion de
mutaciones puntuales, indels y variaciones en el
ndmero de copias (CNVs) en |a secuencia codificante
completa y en regiones promotoras relevantes de los
25 genes siguientes: APC, BMPRIA, BRCAL, BRCA2,
CDHI, CDKNZA, CTNNAL, EPCAM, KIT, MAP3K6, MET,
MLHI1, MSHZ, MSH6, NF1, PDGFRA, PMS2, PTEN, SDHA,
SDHB, SDHC, SDHD, SMAD4, STK11y TP53.

PLAZO DE RESPUESTA

El informe, que incluye la interpretacion de los resultados,
serd entregado en el plazo de 25 dias laborables, por co-
rreo encriptado al facultativo solicitante.

CONTACTO:

Dra. Ana Patiiio Garcia Dr. Gorka Alkorta-Aranburu CIMA LAB Diagnostics - Unidad de Genémica (Laboratorio 1.05)

T. +34 948 255 400 T. +34 948 194 700
Ext. 82 4257 Ext. 80 3974

EDIFICIO CIMA, Centro de Investigacion Médica Aplicada
Avda. Pio XII, 55 / E-31008, Pamplona-Navarra (Espafia)
cimalabdiagnostics@unav.es / www.cimalabdiagnostics.es
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