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INFORMACION TEST HEREDITARIO GASTROINTESTINAL

La mayoria de los canceres gastrointestinales son esporadicos, pero aproximadamente el 30% son de agregacion
familiar y un 5-10% son hereditarios. El sindrome de Lynch es el mas comun de los canceres colorrectales
hereditarios. El estudio de los genes relacionados con los distintos tipos de cancer gastrointestinal puede
determinar su caracter hereditario y prevenir su desarrollo o detectarlo en fases iniciales. Determinados

sindromes genéticos aumentan el riesgo de desarrollar cancer colorrectal.

El Test Hereditario Gastrointestinal estd indicado en:

« Cdncer gastrointestinal antes de los 50 afios.

* Mdltiples cdnceres en una persona.

* 23 miembros de una familia con cdncer gastrointestinal y otros tumores relacionados (Utero y ovario).
210 pdlipos gastrointestinales a lo largo de la vida.

* Historia familiar de sindromes de cdncer colorrectal hereditario.

* Pacientes que desean conocer su riesgo genético de cdncer gastrointestinal

Este servicio ofrece importante informacién que puede ayudar a estimar el riesgo de padecer cancer
personal y familiar, establecer medidas de prevencién o programas de cribado especifico en pacientes de

alto riesgo y de esta manera prevenir o diagnosticar cualquier tumor muy precozmente.

PANEL GENOMICO

El Test Hereditario Gastrointestinal consiste en el andlisis del ADN del paciente mediante secuenciacién

masiva NGS (Next Generation Sequencing) de 16 genes relacionados con el cancer gastrointestinal hereditario.

PANEL DE ULTRASECUENCIACION:

APC EPCAM MUTYH PTEN
BMPR1A MLH1 PMS2 SMADA4
CDH1 MSH2 POLD1* STK11
CHEK2 MSH6 POLE* TP53

*Solo son analizadas mutaciones puntuales.
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Adicionalmente se realiza la técnica MLPA (Multiple Ligation Probe Amplification) de los genes APC, EPCAM,
MLH1, MSH2, MSH6 y PMS2 para la deteccion de grandes deleciones y duplicaciones. Las variantes patogénicas
y probablemente patogénicas detectadas mediante secuenciacién masiva se confirman mediante secuenciacion

Sanger.

Los genes incluidos estan relacionados con el control del ciclo celular y la reparacion del ADN durante la division
celular. Las mutaciones en estos genes implican un riesgo mayor que el de la poblacion general para el desarrollo

de cancer.

ANALISIS E INTERPRETACION CLINICA DE LOS RESULTADOS

El resultado final del informe que se entrega correlaciona la causa biolégica de la enfermedad con su prondstico
y riesgo, permitiendo ofrecer la medidas de seguimiento, prevencion y tratamiento adecuadas al paciente y sus

familiares, a través del consejo genético.

La calidad e implicaciones de esta informacién son evaluadas por expertos en la enfermedad que proporcionan
los datos esenciales para su aplicaciéon practica y recomendaciones para el manejo clinico del paciente. Este
informe proporciona las herramientas necesarias para la tomar de decisiones en base al conocimiento disponible

acerca de cada mutacion.
El informe de resultados del anélisis genémico incluye:

* Mutaciones presentes en la muestra.
* Informacién sobre las implicaciones asociadas a cada mutacion detectada.
+ Asociacién de las mutaciones detectadas con protocolos y medidas de prevencién especificas.

* Referencias bibliograficas.

APLICACIONES Y FORMA DE ENTREGA

El plazo de entrega del servicio es de 15-20 dias (una vez recibida y comprobada la calidad de la muestra).

BioSequence-OncoDNA ofrece un servicio exclusivo a profesionales y pacientes para facilitar la gestién de los

casos, la interpretacién de los resultados y su uso clinico:

* Servicio de Atencion al Paciente

« Administracién y Logistica

+ Colaboracion con los especialistas para la blsqueda de la maxima utilidad clinicay apoyo en el seguimiento
de los casos

* Soporte cientifico para el desarrollo de proyectos de investigacion y publicaciones
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ANEXO I

REQUISITOS DE LAS MUESTRAS E INFORMACION DE ENVIO

Tipo de muestra: Sangre

Requisitos: Extraer sangre en dos tubo de EDTA (tapdn violeta) de minimo 3 mL (Adultos/
Nifios).

Tipo de muestra: ADN gendmico

Requisitos: Consultar con BioSequence-OncoDNA

Condiciones de envio: Enviar a temperatura ambiente en un recipiente aislado por correo urgente. No

calentar ni congelar.

Tipo de muestra: Otras
Requisitos: Consultar con BioSequence-OncoDNA
Condiciones de envio: Consultar con BioSequence-OncoDNA
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