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GENETICA AVANZADA

Panel de cancer hereditario

ONCOSCREEN

La medicina de precisidon comienza
antes que el cancer.
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analiza 60 o 94 genes e identifica variantes germinales clinicamente
es asociadas a predisposicion hereditaria, permitiendo evaluar el riesgo
desarrollar hasta 16 tipos de cancer y sindromes de cancer hereditario
conocidos.

¢Por qué paneles multigénicos?

Segln NCCN El cancer hereditario es
Guidelines® v3.2026 genéticamente heterogéneo.

>50% de las variantes Un mismo gen puede El fenotipo clinicio
patogénicas asociarse aislado no siempre
No se encuentran en A multiples tipos de Identifica el gen
BRCAIT o BRCA2 cancer. responsable.

NCCN respalda el uso de paneles multigénicos para:

Evaluacién simultanea de
multiples genes de alta y
moderada penetrancia.

Mayor tasa de deteccién de
variantes patogénicas.

Estrategia costo-efectiva reduce
tiempos y evita pruebas
innecesarias.

Mejor estratificacion de riesgo
para paciente y familia.

Decisiones clinicas personalizadas basadas en
genes con guias de manejo establecidas.

Identifica el riesgo, transforma el futuro.

Impacto clinico

Identifica pacientes con alto riesgo de desarrollar cancer.
Define estrategias de prevencion y tamizaje temprano.
Apoya decisiones de cirugia profilactica.

Orienta tratamiento sistémico.

Facilita el estudio de familiares en riesgo.



Indicaciones

De acuerdo con las principales guias internacionales (NCCN, ASCO, ESMO), el uso
de paneles multigénicos esta recomendado en pacientes con sospecha de cancer
hereditario, que incluyen los siguientes casos:

Pacientes con diagnéstico de
cancer a edad temprana.

Individuos con tumores asociados
a predisposicion hereditaria:

® Cancer de mama triple negativo.

® Cancer de ovario epitelial seroso
0 Mmucinoso.

® Cancer de préstata metastasico
o de alto riesgo (gleason >6).

® Cancer colorrectal o
endometrial con inestabilidad
microsatelital.

Pacientes con multiples tumores
primarios o combinaciones
tumorales sugestivas de sindromes
hereditarios (Ej: mama-ovario,
colon-endometrio).

Tipos de muestra

N
® Sangre.
® Saliva.
m s
-

® ADN extraido.

Historia familiar de cancer (22

familiares afectados).

Casos especiales:

® Hombre con cancer de mama.

® Cancer medular de tiroides.

® Paragangliomas Unicos o
multiples.

® Cancer de colon derecho o de
células en anillo de sello.

Pacientes con estudios genéticos
dirigidos negativos pero con alta
sospecha clinica, donde se
requiere una re-evaluacion
multigénica ampliada.

Tiempo de entrega

1 5 dias
calendario.
[

Caracteristicas y capacidad técnica

Secuenciacion de nueva generacion (NGS).

Deteccion de:

® SNV (variantes de nucledétido Unico).

® InDels (inserciones y deleciones).

® CNV (variantes en niumero de copias).

Profundidad promedio: >1000x.

Cobertura: 100% en las regiones codificantes y regiones de la union intrén —exon,
de los genes evaluados y sus regiones de interés clinico.



Ahora ONCOSCREENC te proporciona informacién clinicamente util sobre el

riesgo, seguimiento y prevencion, basado en las guias NCCN, en |los casos positivos

donde fue identificada una variante patogénica o probablemente patogénica
relacionada con un sindrome de cancer hereditario o predisposicion a cancer.

Ejemplo: riesgo estimado asociado a variantes clinicamente significativas BRCAT

Riesgo estimado con Fiesspesimes ar

poblacién general

Gen Tipo de cancer variantes clinicamente
significativas BRCAI

50 afios 28-51% 21%

Mama en 70 afios 46-87% 7.5%
b3 mujeres. Segundo primario dentro de
S los primeros 5 afios del 8.9-20% 2%
o diagnéstico.

METAELCIL 70 afios 1.2% 01%

hombres.

Prostata. 70 afios Hasta 16% 6.3%

Fuente: National Comprehensive Cancer Network® (NCCN®), NCCN Guidelines® Genetic/Familial High-Risk Assessment: Breast,
Ovarian, Pancreatic, and Prostate. Version 2.2025 — November 7, 2024.

Ejemplo: estrategias de tamizaje y reducciéon de riesgo para BRCA1T

Gen Tipo de cancer Categoria Estrategia Periodicidad
Tamizaje Autoexamen de mama desde los 18 afios. Individualizar
Tamizaje Examen clinico de la mama desde los 25 afios. Cada 6-12 meses
3 Mama en RMN mamaria iniciando a los 25 afios. Individualizar a
= mujeres. Tamizaje una edad mas temprana si un familiar ha sido Anual

diagnosticado antes de los 30 afos.

Reduccién de  Considerar mastectomia para reducir el riesgo de cancer

riesgo de mama. Individualizar

Prostata. Tamizaje Hasta 16% 6.3%

Fuente: National Comprehensive Cancer Network® (NCCN®), NCCN Guidelines® Genetic/Familial High-Risk Assessment:
Colorectal, Endometrial, and Gastric. Version 3.2024 — October 31, 2024.
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