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INDICACIÓN

Esta prueba está indicada en pacientes con sospecha de 
cáncer de próstata hereditario: 
• (1) tres o más varones emparentados en primer grado 

con cáncer de próstata a cualquier edad, o 
• (2) diagnóstico de cáncer de próstata en tres genera-

ciones sucesivas, o
• (3) dos varones familiares en primer grado diagnostica-

dos antes de los 55 años.
Los resultados de la prueba pueden proporcionar infor-
mación muy valiosa, que ayude a guiar la atención mé-
dica del paciente y sus familiares que hayan podido he-
redar la predisposición genética de cáncer de próstata.

RASGOS CLÍNICOS Y GENÉTICOS 

El cáncer de próstata es una enfermedad muy heterogé-
nea tanto clínica como genéticamente. La predisposición al 
cáncer de próstata se ve incrementada tanto por variantes 
genéticas frecuentes de baja penetrancia y de difícil identi-
ficación, como por variantes poco frecuentes de alta pene-
trancia (5-10% de los casos de cáncer de próstata) que se 
han asociado con otros síndromes de cáncer hereditario, 
entre los que destacan el cáncer de mama y ovario heredi-
tarios y el Sdr. de Lynch. La identificación de mutaciones 
relacionadas con el cáncer de próstata hereditario es 
fundamental para el correcto manejo de los pacientes y 
familias de alto riesgo, así como para la implementación 
de estrategias de vigilancia para la detección temprana. 
 

CARACTERÍSTICAS DEL TEST

El diseño de este panel permite la detección de mutaciones 
puntuales, indels y cambios en el número de copias (copy 
number variants, CNVs) en la secuencia codificante comple-
ta y en regiones promotoras relevantes de los siguientes 12 
genes: ATM, BRCA1, BRCA2, CHEK2, EPCAM, HOXB13, MLH1, 
MSH2, MSH6, NBN, PMS2 y TP53.

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: http://cimalabdiagnostics.es

PLAZO DE RESPUESTA 

El informe con la interpretación de los resultados será en-
tregado en el plazo de 25 días laborables por correo en-
criptado al facultativo solicitante.
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