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Un estudio de vanguardia respalda la (&

realizacién de andlisis genéticos de linea
germinal en todos los pacientes con céncer

En un estudio publicado en JAMA Oncology, investigadores de Mayo Clinic e Invitae
ofrecieron andlisis y asesoramiento genéticos a los pacientes como parte de su atencion
oncoldgica de referencia.

El estudio INTERCEPT

* El mayor estudio multicéntrico conocido sobre andlisis universales en pacientes con céncer
* Publicado por JAMA Oncology

* Incluyé a 2,984 pacientes con diagnéstico de un cdncer nuevo o activo, de una amplia gama de tipos
y estadios neopldsicos (tumores sélidos)
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No se pierda los hallazgos utilizables.
Invitae facilita hacer andlisis en todos sus pacientes con cancer.

¢ $250 USD de opcién de e Realice andlisis en todos los * Disponibilidad de consejeros
pago por el paciente parientes consanguineos de genéticos para contestar
los pacientes que tengan cualquier pregunta

resultados positivos
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Un estudio apoya realizar andlisis genéticos de linea germinal
en todos los pacientes con céncer

Lecciones aprendidas del estudio

* Deberian ofrecerse andlisis genéticos a todos los pacientes diagnosticados de cdncer
¢ Cerca de la mitad de los pacientes con variantes hereditarias escapan al diagnéstico con las guias estdndares
* Los andlisis genéticos pueden cambiar el manejo médico y las decisiones terapéuticas

Panorama general

La identificacién de una predisposicién de linea germinal en pacientes con cdncer podria tener importantes
consecuencias en las decisiones terapéuticas, intervenciones de reduccién del riesgo, pruebas de deteccién de
cdncer y pruebas en cascada en los parientes. Hasta ahora, los andlisis genéticos se han destinado a pacientes
que cumplen ciertos factores clinicos o tienen los antecedentes familiares estipulados en las guias de prdctica
clinica. En este estudio de gran tamano, realizado por Mayo Clinic (en sus centros oncoldgicos) e Invitae, se
buscé determinar la prevalencia y el potencial efecto clinico de las variantes de linea germinal patégenas
(VGP) en pacientes con cdncer, aplicando una estrategia de andlisis universal en comparacién con andlisis
dirigidos basados en las guias clinicas, como también realizando pruebas en cascada en los parientes.

Disefio del estudio

Estudio multicéntrico prospectivo de alteraciones genéticas de linea germinal en pacientes con tumores cancerosos
sélidos atendidos en centros oncolégicos de Mayo Clinic (Rochester, Minnesota; Jacksonville, Florida; Phoenix,
Arizona) y en un centro médico comunitario (Eau Claire, Wisconsin) entre el 1 de abril de 2018 y el 31 de marzo
de 2020. La seleccién de los pacientes no se basé en el tipo de céncer ni tampoco en el estadio de la enfermedad,
en los antecedentes familiares de cancer, en el origen étnico o en la edad. Se realizé la secuenciacién de linea
germinal a través del panel de secuenciacién de nueva generacién de >80 genes de Invitae.

Resultados pertinentes

De los 2,984 pacientes incluidos en el estudio, se hallaron VGP en 1 de cada 8 (13.3%), 48% de las cuales
no se habrian detectado si se hubieran seguido las guias estandares. Del total de 397 VGP halladas, 282
se encontraron en genes de predisposicién a cdncer de alta y moderada penetrancia. Se hallaron variantes
de significado incierto en el 47% de los
pacientes. La presencia de VGP se asocié
solo a una edad menor al momento del
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