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INDICACION

Esta prueba estd indicada en pacientes con sospecha de

cancer colorrectal (CCR) hereditario:

(1) diagnosticados a edad temprana o

(2) que tienen antecedentes personales o familiares que
sugieran la presencia de riesgo de CCR hereditario: el
sindrome de Lynch, la poliposis adenomatosa fami-
liar (FAP) y poliposis adenomatosa familiar atenuada
(AFAP); pero también, multiples canceres primarios en
un solo individuo o varios familiares afectados con can-
cer del tubo digestivo en varias generaciones.

Los resultados de la prueba pueden proporcionar in-
formacion muy valiosa, que ayude a guiar la atencion
médica del paciente y sus familiares que hayan podido
heredar la predisposicion genética a CCR.

RASGOS CLINICOS Y GENETICOS

El CCR es una causa importante de morbilidad y mortali-
dad, y aproximadamente el 5% de los casos son debidos
a mutaciones heredadas que constituyen los diferentes
sindromes de CCR hereditario. Debido a la severidad y
trascendencia de esta enfermedad, la identificacion de mu-
taciones causales de CCR hereditario es indispensable para
el correcto manejo de los pacientes y familias de alto ries-
g0, asi como el desarrollo de estrategias de vigilancia para
una deteccién temprana.

CARACTERISTICAS DEL TEST

El disefio de este panel permite la deteccion de mutaciones puntuales, in-

dels y cambios en el nimero de copias (copy number variants, CNVs) en

la secuencia codificante completa y en regiones promotoras relevantes
de los genes indicados.
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leccionadas en funcion de los criterios clinicos de los pacientes:
o?~°MEDElr Opcion 1. Sindrome de Lynch, 7 genes - EPCAM, MLHI1, MSH?2,
5 acenes e MSH6, PMS2, POLDIY POLE.

Opcion 2. Alto riesgo CCR, 9 genes - APC, EPCAM, MLHI, MSHZ2,

MSH6, MUTYH, PMSZ, POLDIy POLE.

Opcion 3. Panel CCR completo, 39 genes - APC, ATM, AXINZ2, BARDI1, BMPRIA,

BRCAI, BRCAZ, BRIPI1, BUBIB, CDKNIB, CHEKZ, ENG, EPCAM, EPHX1, FANI, FLCN,
GALNT1Z2, MET, MLH1, MLH3, MSHZ2, MSH6, MUTYH, NFKBIZ, NTHL1, PALB2, PMSZ2, POLDI,

POLE, PTEN, RAD5ID, RP520, SCG5/GREMI, SEMA4A, SMAD4, SMARCA4, STK11, TP53y XRCC4.

REQUISITOS DE LA MUESTRA Y
CONDICIONES DE ENVIiO

PLAZO DE RESPUESTA

El informe con la interpretacién de los resultados sera en-
El estudio se lleva a cabo, previo consentimiento informado  tregado en el plazo de 25 dias laborables por correo en-
del paciente, sobre una muestra de 10 mL de sangre peri-  criptado al facultativo solicitante.
férica anticoagulada en EDTA. Si dispone de otro tipo de
muestra, contacte con el laboratorio.
La muestra serd enviada junto con la hoja de peticidn dispo-
nible en: http://cimalabdiagnostics.es
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