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Prueba genética
para cancer hereditario
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La genética del cancer hereditario

Aproximadamente la mitad de todos los hombres y un tercio de todas las
mujeres en EE. UU. desarrollardn cancer durante su vida.

Aproximadamente 13 % de todos los tipos de cdncer son hereditarios.
De un 10 % a un 30 % adicional tiene un familiar cercano que también tuvo
céncer, lo que sugiere un vinculo familiar aunque no se encontré un enlace
hereditario especifico. Ademds, del 57 % al 77 % de los pacientes con céncer
tienen lo que se denomina céncer esporddico; esto significa que el cdncer no
parece tener rasgos genéticos hereditarios, o que es el resultado de muchos

factores diferentes.
Hereditario

[ 13%

En el cdncer hereditario, se transmite un
mayor riesgo de desarrollar ciertos tipos
de céncer de generacién en generacién a
través de su genes.

Las dltimas décadas han presenciado
increibles avances en el conocimiento
genético, y ahora hemos identificado
muchos genes relacionados con el cancer. Si
tiene una alteracién en uno de estos genes,
su riesgo de desarrollar ciertos tipos de
céncer es significativamente mds alto que el
de la poblacién general.

Familiar
10-30%

Esporadico
57-77%

Riesgo de cdncer de por vida para personas con
una alteracién genética
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éQuiénes deben considerar hacerse andlisis genéticos?

Los andlisis genéticos pueden ser apropiados si:

* usted o alguno de sus parientes™ ha tenido un céncer poco frecuente (p.
ej., de ovario, de pdncreas, de mama masculino, de préstata metastdsico,
de mama triple negativo, medular de tiroides)

* usted o alguno de sus parientes ha tenido un cdncer de aparicién
temprana (p. ej., colorrectal, de endometrio [uterino] o de mama
diagnosticado antes de los 50 afios)

* usted o alguno de sus parientes ha tenido diagnésticos de dos cdnceres
distintos; puede tratarse de cdncer en dos dreas diferentes del cuerpo (p.
ej., cancer de colon y uterino) o dos canceres individuales en el mismo
érgano (p. ej., cancer de mama bilateral)

* varios parientes de la misma rama de su familia han tenido el mismo
tipo de cdncer o cdnceres relacionados (p. e]., de mama/de ovario/
de péncreas/de préstata o colorrectal/endometrial [uterino]/gdstrico
[estémago]/de ovario/pancredtico)

* le han encontrado 10 o mds pélipos colorrectales en las colonoscopias

* tiene ascendencia judia asquenazi por parte de padre o de madre

* tiene algin pariente que dio positivo en una variante genética relacionada
con riesgo de cancer

*Los pariente son los hermanos, hijos, padres, tios y abuelos.

éCudles son los beneficios de la prueba genética?

Saber si tiene un riesgo heredado le permite ser proactivo con respecto
a su salud.

Una mayor vigilancia

puede identificar un Si lo deseaq, la cirugia
céncer en su etapa puede reducir en gran
mds temprana, la mds medida el riesgo.
tratable.

La informacién
genética puede
calificarlo para
participar en ensayos
clinicos o estudios de
investigacion.

Determinados
medicamentos
pueden prevenir

el desarrollo

del cdncer
(“quimoprevencién”).
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En funcién de sus antecedentes médicos especificos y la informacién sobre los integrantes de la familia con un diagnéstico de cdancer, usted y su

GENES

DH1
HEK2

(%]

RIS
EHHE
3I5= B2

DE MAMA DE INVITAE
SSSNSXSXSXSKKSKXK-«~

TK11
TP53
BARDI1

PANEL STAT DEL CANCER

PANEL BASADO EN LAS
PAUTAS DE CANCERES DE
MAMA DE INVITAE

APC

DE MAMA Y
GINECOLOGICO

AXIN2

BMPR1A

BRIP1

CDK4

ENDOCRINO = GASTROINTESTINAL

GENITOURINARIO

HEMATOLOGICO

DE PROSTATA

proveedor de atencién médica pueden elegir una de estas pruebas genéticas, o personalizar una de estas para su situacidn dnica.
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*No estd clara la relacién entre una alteracién en RAD50 y NBN y un riesgo aumentado de padecer céncer, sin embargo, estas alteraciones pudieran calificar para poder participar en ciertos ensayos clinicos.




é{Qué informacién me pueden brindar las
pruebas genéticas?

UN RESULTADO DE PRUEBA POSITIVO PUEDE:

* Marcar su riesgo de desarrollar cancer, lo que le permitiria
tomar decisiones informadas para reducir el riesgo

* Proporcionar una explicacién de sus antecedentes
personales o familiares de céncer

* Identificar otros familiares en riesgo a los que se les
recomienda realizarse pruebas genéticas

UN RESULTADO DE PRUEBA NEGATIVO:

* Significa que usted no tiene una alteracién en los genes
analizados

* Suriesgo general de tener cdncer depende de sus
antecedentes médicos, antecedentes familiares y el
medioambientes

UN RESULTADO DE PRUEBA DE VARIANTE INCIERTO:

* Significa que se identificé una alteracién, pero en la
actualidad se desconoce si dicha alteracién aumenta el riesgo

* No deberia utilizarse para guiar su atencién médica

* Invitae se comunicard con su médico en caso de que haya
nueva informacién disponible

éQué informacién pueden brindar las pruebas
genéticas a mi familia?

Identificar los miembros de la familia en riesgo es uno de los beneficios
mds importantes de las pruebas genéticas. Si usted tiene una alteracién
genética, los miembros de su familia inmediata podrian tener un 50% de
probabilidades de tener la misma alteracién. Otros parientes también
pueden correr este riesgo.

Invitae se dedica a garantizar que tanto usted como su familia conozcan
sus riesgos. Si recibe un resultado de prueba positivo de Invitae,

le realizaremos la prueba de la misma alteracién a sus parientes
de sangre sin cargo adicional en un plazo de 90 dias conforme a
nuestro programa de pruebas de variables familiares. Obtenga més
informacién en www.invitae.com/patients/family-testing.

Pasos a seguir

O Entregue una muestra de saliva o de sangre para la prueba.

* Su muestra se entregé el

[0 Después de recibir su muestra, Invitae le enviard los resultados a su
médico en un plazo de 10 a 21 dias calendario para los pedidos
estdndares y de 5 a 12 dias calendario para los paneles STAT.

O Obtenga mds informacién sobre las pruebas genéticas, incluidos los
posibles resultados o sugerencias sobre cémo hablar con su familia,
en www.invitae.com/resources.

Acerca de invitae

Invitae es un tipo diferente de laboratorio de pruebas genéticas. Nuestra
misién es llevar informacién genética a los consultorios de los médicos de
todo el mundo para mejorar la calidad de la atencién médica. Para
hacerlo, nos dedicamos ha hacer pruebas genéticas asequibles

y accesibles.


www.invitae.com/patients/family-testing
www.invitae.com/resources
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Esta guia se aplica solamente a las pruebas genéticas y de panel, para las
pruebas de exoma, consulte la guia para pacientes con exoma de Invitae.
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