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APC* ATM* AXIN2 BAP1 BARD1 BMPR1A BRCA1* BRCA2* 

BRIP1 CDH1 CDK4 CDKN2A CHEK2* EPCAM* FLCN GREM1* 

HOXB13 MITF MLH1* MLH3 MSH2* MSH3 MSH6* MUTYH 

NBN NF1 NTHL1 PALB2* PMS2* POLD1 POLE POT1 

PTCH1 PTEN* RAD51C RAD51D SMAD4 STK11* SUFU TP53* 

* Genes que incluyen análisis de variaciones en el número de copia. 

CRITERIOS DE SELECCIÓN DE GENES 

• Genes con evidencia fuerte o moderada relacionada con desarrollo de la enfermedad.

• Genes recogidos en Guías de manejo médico específico establecidas o publicadas.

• Genes relacionados con síndromes que pueden causar cáncer hereditario.
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* Genes que incluyen análisis de variaciones en el número de copia. 

** Análisis de del/dupl específica en extremo 3´ 

RECOMENDACIONES PARA REALIZAR myCancerRisk 

Existen numerosas guías de asociaciones internacionales que incluyen recomendaciones para el estudio 
genético de cáncer, en función del historial personal y familiar del individuo.  

- NCCN: https://www.nccn.org/professionals/physician_gls/default.aspx
- ACMG: https://www.nature.com/articles/gim2014147.pdf

https://www.nature.com/articles/s41436-019-0586-y.pdf 
- SEOM: https://seom.org/publicaciones/publicaciones-seom/cancer-hereditario/207453-3-

edicion-libro-seom-de-cancer-hereditario
- SGO: https://www.sgo.org/wp-content/uploads/2012/11/SGO-Position-Statement-Genetics.pdf
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POSICIÓN DE VERITAS 

El avance tecnológico y la bajada del coste del estudio genético hace que cada vez más asociaciones médicas 
recomienden realizar el estudio genético a cualquier paciente con historia personal de cáncer.  
Una objeción recurrente entre los expertos es la dificultad para acceder a una consulta de asesoramiento 
genético. Veritas elimina esta barrera y hace accesible el asesoramiento genético, ya que cuenta con un servicio 
de video-consulta que permite dar este asesoramiento, con independencia de donde se encuentre el especialista 
o el paciente.
Por estos motivos Veritas recomienda la realización de myCancerRisk en:

- Pacientes que hayan sido diagnosticados con cáncer
- Personas con familiares de primer grado con cáncer antes de los 50 años
- Personas con historial familiar de cáncer en varios miembros de la familia que sugiera un

componente hereditario

Pacientes que no tengan antecedentes personales ni antecedentes familiares claros de cáncer y quieran conocer 
su riesgo de cáncer hereditario, Veritas recomienda myGenome y myCancerRisk en casos concretos. 

PUBLICACIONES RECIENTES SOBRE RECOMENDACIONES DE REALIZACIÓN DE ESTUDIO 
GENÉTICO EN PACIENTES CON CÁNCER 

American Society of Breast Surgeons (2019) 
Las guías consenso de la American Society of Breast 
Surgeons para la realización de prueba genética en 
cáncer de mama hereditario indican que las “pruebas 
genéticas deben ofrecerse a todos los pacientes con 
cáncer de mama”.  
(https://link.springer.com/article/10.1245%2Fs10434-
019-07549-8)

St. Gallen International Consensus Guidelines (2019) 
En el último congreso St. Gallen, varios miembros del 
comité comparten la creencia de que en un futuro próximo 
se recomendará el análisis genético de forma universal a 
todas las paciente con cáncer de mama.  
(https://www.annalsofoncology.org/action/showPdf?pii=S
0923-7534%2819%2960978-6) 
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PUBLICACIONES RECIENTES SOBRE RECOMENDACIONES DE REALIZACIÓN DE ESTUDIO 
GENÉTICO EN POBLCIÓN GENERAL 

Healthy Nevada Proyect 
El CDC (Centros para el Control y la Prevención de Enfermedades de Estados Unidos) cuenta con un grupo de 
trabajo que revisa la idoneidad de realizar pruebas genéticas específicas, estableciendo 3 niveles. Hay tres 
patologías hereditarias autosómicas dominantes de nivel 1, que presentan la mayor frecuencia de portadores en 
la población general, para las cuales la detección e intervención temprana tienen un impacto positivo en la salud 
pública: 

- Cáncer de mama y ovario hereditario
- Síndrome de Lynch
- Hipercolesterolemia familiar

Generalmente, el estudio genético de estas enfermedades se realiza únicamente en aquellos casos que 
presenten antecedentes personales o familiares, por etnia u otras características demográficas.  

El Healthy Nevada Project ha realizado el estudio 
genético de estas 3 enfermedades en una población de 
cribado.  
 Se identificaron variantes patogénicas y

probablemente patogénicas en 358 de 26.906
participantes (1,33%).

 El 90% de los portadores de una variante de
riesgo no habían sido identificados
previamente

 Solo el 25,2% tenían constancia de
antecedentes familiares.

 De los 358 individuos con variantes de riesgo,
más del 70% de los casos tenían asociación
con cáncer hereditario.

El estudio concluye que el cribado genético de enfermedades frecuentes, incluido cáncer hereditario, en 
la población general podría identificar portadores de variantes genética de riesgo, que de otra manera no 
serían identificados. 
(https://www.nature.com/articles/s41591-020-0982-5; https://www.nature.com/articles/s41591-020-1017-y) 
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GENES DEL PANEL – CRITERIOS DE INCLUSIÓN: NIVEL DE EVIDENCIA Y/O GUÍAS CLÍNICAS 
Los genes del panel han sido seleccionados por su nivel de evidencia en relación con la enfermedad y la 
descripción de un manejo médico específico en función del resultado. 

Gen Guías de manejo médico específico establecidas o 
publicadas (ej. NCCN) 

Nivel de evidencia 
gen-enfermedad 

APC  DEFINITIVA 
ATM  DEFINITIVA 

AXIN2  MODERADA 
BAP1 DEFINITIVA 

BARD1  DEFINITIVA 
BMPR1A  DEFINITIVA 
BRCA1  DEFINITIVA 
BRCA2  DEFINITIVA 
BRIP1  DEFINITIVA 
CDH1  DEFINITIVA 
CDK4 DEFINITIVA 

CDKN2A DEFINITIVA 
CHEK2  DEFINITIVA 
EPCAM  DEFINITIVA 
FLCN DEFINITIVA 

GREM1  FUERTE 
HOXB13 MODERADA / FUERTE 

MITF DEFINITIVA / FUERTE 
MLH1  DEFINITIVA 
MLH3  MODERADA 
MSH2  DEFINITIVA 
MSH3  LIMITADA 
MSH6  DEFINITIVA 

MUTYH  DEFINITIVA 
NBN  FUERTE 
NF1  DEFINITIVA 

NTHL1  MODERADA 
PALB2  DEFINITIVA 
PMS2  DEFINITIVA 

POLD1  DEFINITIVA 
POLE  DEFINITIVA 
POT1 DEFINITIVA 

PTCH1  DEFINITIVA 
PTEN  DEFINITIVA 

RAD51C  DEFINITIVA 
RAD51D  DEFINITIVA 
SMAD4  DEFINITIVA 
STK11  DEFINITIVA 
SUFU  DEFINITIVA 
TP53  DEFINITIVA 
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GENES DEL PANEL – RIESGO A LO LARGO DE LA VIDA 

Gen Principal cáncer asociado – Riesgo a lo largo de la vida Otros cánceres asociados 
APC Cáncer colorrectal – 70%-100% Cáncer gástrico, pancreático 

ATM Cáncer de mama – 30% Cáncer pancreático, próstata, colorrectal 

AXIN2 Cáncer colorrectal   

BAP1 Cáncer colorrectal – 5% Melanoma y otros tipos asociados 

BARD1 Cáncer de mama y ovario  

BMPR1A 
Cáncer colorrectal – 38-68% 
Cáncer del trato gastrointestinal superior (estómago, páncreas 
e intestino delgado) – 21% 

 

BRCA1 Cáncer de mama – 46-87% 
Cáncer de ovario – 39-63% Cáncer de próstata, pancreático 

BRCA2 
Cáncer de mama – 38-84% 
Cáncer de ovario – 16-27% 
Cáncer de próstata – 20% 
Cáncer de páncreas – 2-7% 

Melanoma 

BRIP1 Cáncer de ovario – 4-12% Cáncer de mama, próstata, otros 

CDH1 Cáncer gástrico – 70% (hombres) / 56% (mujeres) 
Cáncer de mama – 39-52% Cáncer colorrectal  

CDK4 Melanoma  

CDKN2A Cáncer pancreático – 58% 
Melanoma – 30-67%   

CHEK2 Cáncer de mama – 31% Cáncer de próstata, colorrectal 

EPCAM 
Cáncer colorrectal – 75% (hombres) / 74% (mujeres) 
Cáncer de endometrio – 12-55% 
Cáncer de próstata – hasta el 30% 

Otros tipos de cáncer asociados al síndrome 
de Lynch 

FLCN Carcinoma de células renales – 14-35% 
Cáncer de piel  

Otros tipos de cáncer asociados al síndrome 
de Birt-Hogg-Dubé  

GREM1 Cáncer colorrectal  

HOXB13 Cáncer de próstata – 33-60%   

MITF Melanoma  Cáncer renal 

MLH1 

Cáncer colorrectal – 27-74% (hombres) / 22-53% (mujeres) 
Cáncer de endometrio – 14-54% 
Cáncer de próstata – 9-30% 
Cáncer de mama – 5-18%  
Cáncer de ovario – 4-20% 

Otros tipos de cáncer asociados al síndrome 
de Lynch 

MLH3 Cáncer colorrectal 
Cáncer de endometrio   

MSH2 

Cáncer colorrectal – 27-74% (hombres) / 22-53% (mujeres) 
Cáncer de endometrio – 14-54% 
Cáncer de próstata – 9-30%  
Cáncer de mama – 5-18%  
Cáncer de ovario – 4-20% 

Otros tipos de cáncer asociados al síndrome 
de Lynch 
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Gen Principal cáncer asociado – Riesgo a lo largo de la vida Otros cánceres asociados 
MSH3 Cáncer colorrectal   

MSH6 
Cáncer colorrectal – 22% (hombres) / 10% (mujeres) 
Cáncer de endometrio – 16-26% 
Cáncer de ovario – 22% 

Otros tipos de cáncer asociados al síndrome 
de Lynch 

MUTYH 
Cáncer colorrectal – 80-90% 
Cáncer de ovario – 6-14% 
Cáncer de mama – 12-25% 

Otros tipos de cáncer 

NBN Cáncer de mama – 30% Cáncer de próstata  

NF1 Tumor del Estroma Gastrointestinal (GIST) – hasta el 6% 
Feocromocitoma – hasta el 5% Cáncer de mama, otros tipos de cáncer 

NTHL1 Cáncer colorrectal Otros tipos de cáncer 

PALB2 Cáncer de mama – 33-58% Cáncer de ovario, páncreas, próstata   

PMS2 Cáncer colorrectal – 20% (hombres) / 15% (mujeres) 
Cáncer de endometrio – 15% 

Otros tipos de cáncer asociados al síndrome 
de Lynch 

POLD1 Cáncer colorrectal Otros tipos de cáncer 

POLE Cáncer colorrectal Otros tipos de cáncer 

POT1 Melanoma Cáncer colorrectal, otros tipos de cáncer 

PTCH1 Carcinoma basocelular nevoide – 92% Otros cánceres asociados al síndrome de 
Gorlin 

PTEN 

Cáncer de mama – 25-50% 
Cáncer de endometrio – 28% 
Cáncer colorrectal – 9% 
Carcinoma de célula renal – 35% 
Melanoma – 5% 

Otros cánceres asociados al síndrome de 
Cowden  

RAD51C Cáncer de ovario – 6% 
Cáncer de mama 

 
 

RAD51D Cáncer de ovario – 13,5% 
Cáncer de mama Cáncer de próstata 

SMAD4 
Cáncer colorrectal – 38-68% 
Cáncer del trato gastrointestinal superior 
(estómago, páncreas e intestino delgado) – 21% 

 

STK11 

Cáncer de mama – 32-54% 
Cáncer colorrectal – 39% 
Cáncer de ovario – 21% 
Cáncer de páncreas – 11-36% 
Cáncer de estómago – 29% 

Otros cánceres asociados al síndrome de 
Peutz-Jeghers  

SUFU Carcinoma basocelular nevoide Otros cánceres asociados al síndrome de 
Gorlin 

TP53 Cáncer de mama – ≤79% Otros cánceres asociados al síndrome de Li-
Fraumeni  
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