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3_subgrups de treball per cadascuna de les tres àrees (Càncer No Hematològic Adult, Hematològic i Pediàtrics)

Subgrup Síndromes Predisposició Hereditària a Càncer Adult No Hematològic
Es va par$r del Consens Català en els Criteris Clínics i Panells de Gens per a l’Estudi de les Síndromes Hereditàries de Càncer. 
aprovat l’Abril del 2019 i presentat al Pla Director d’Oncologia

Centres par$cipants. Ins?tut Català d’Oncologia (centres Hospitalet, Badalona i Girona), Hospital Vall d’Hebron, 
Hospital Arnau de Vilanova de Lleida, Hospital Sant Pau, Hospital Clínic, Hospital del Mar, Hospital Parc Taulí, Consorci Sanitari
de Terrassa, Hospital Althaia, de Manresa, Hospital Sant Joan de Reus 

Metodologia. Cada centre va designar una representació de professionals de l’àmbit clínic i del de diagnòs?c
genè?c. En total 30 professionals han estat convocats a les 3 Jornades de treball. En cada Jornada s’ha disposat prèviament
d’ordre del dia i material per a revisió. Cada punt del consens (criteris clínics i gens a incloure en el panell) ha estat presentat
per un o dos experts i sotmès a discussió entre els assistents. Un cop finalitzada la discussió es varen fer votacions online 
(men?meter.com).

A par?r del document del Consens, els membres de la Comissió d’Experts (JBa, JBr, CL, BB, JP, FB)el varen revisar i actualitzar
en base a l’evidència cien>fica i guies clíniques. Aquesta actualització va ser sotmesa a discussió al grup del consens en una 
jornada realitzada el 7 de maig. 
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Subgrup Síndromes de Predisposició a Neoplàsies Hematològiques de l’Adult
Els membres de la Comissió d’Experts, Espe Tuset i Júlia Montoro, varen parGr dels protocols d’estudi
de les síndromes de neoplàsies hematològiques hereditàries dels que disposaven de les seves
respecGves insGtucions: professionals H. Vall d’Hebron i per part de l’ICO professionals dels centres 
ICO Hospitalet, ICO Badalona, ICO Girona, ICO Tarragona i dels Hospitals als que pertanyen. 

Subgrup Síndromes de Predisposició Hereditària a Càncer en Pediatria
La Comissió d’Experts va consGtuir un subgrup mulGdisciplinar de professionals que han elaborat una 
guia clínica a parGr de l’evidència cienVfica actual. D’aquesta guia clínica s’han extret els criteris clínics
i els panells de gens. 

• H.Vall d’Hebron: Estela Carrasco, Anna Maria Cueto, Orland Díez, Laura Murillo, Lucas Moreno 
• H. Sant Joan de Déu: Héctor Salvador, Albert Català, Nagore Gene, CinziaLavarino, Laura MarV, 
• Nerea Vega 
• ICO-IDIBELL: Bárbara Rivera 
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Síndromes Predisposició Hereditària a Càncer Adult No Hematològic

Per a cadascuna de les síndromes es defineixen els criteris clínics d’estudi genètic que es basen en la probabilitat de identificar
variants patogèniques i en l’accionabilitat clínica. En alguns casos quan l’estudi es realitza per a una indicació terapèutica el
criteri quedarà condicionat a l’aprovació d’aquesta indicació. En les síndromes en les que els criteris són els de diagnòstic clínic
(per exemple, síndromes endocrines) no s’especifiquen.

Per a cada indicació clínica s’especifiquen els gens que s’han d’incloure i que s’han de fer constar en l’informe.

En totes les indicacions s’inclou en l’assessorament genètic pre test oferir el cribratge oportunista dels gens BRCA1, BRCA2,
MLH1, MSH2, MSH6. Per aquest motiu aquest gens estan inclosos en tots els panells i no només en les síndromes relacionades.

6



27/12/21

2

7 8

9

• Càncer Gàstric Difús Hereditari (CGD)

• Càncer de Pàncreas Hereditari

• Càncer de Pròstata Hereditari

• Melanoma Familiar 

• Càncer Renal Hereditari

• Síndromes Endocrines 
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Indicacions en persones sanes quan no és possible l’estudi genè$c en afectats

Es farà l’estudi genè$c en teixit sà extret d’un bloc de parafina del pacient afecte per neoplàsia. Quan això no sigui
possible es valorarà fer l’estudi en el familiar sa, prèvia discussió en comitè de càncer hereditari o sessió clínica del
servei.

L’estudi es realitzarà en un familiar de primer grau que pertanyi a una família amb criteris d’alt risc i/o amb alta càrrega

familiar

• Família amb criteris d’Amsterdam I/II
• Familiar amb càncer colorectal/ endometri <70 anys i pèrdua d’expressió d’una de les proteïnes dels gens

reparadors de l’ADN a l’estudi d’IHQ (descartada hiperme?lació de MLH1 i si és possible la doble mutació somà5ca
als gens reparadors de l’ADN)

• Familiar amb CCR <50 anys i que no es pugui fer estudi en el tumor
• Familiar de primer grau amb una síndrome hereditària ben definida (Pol·liposi colònica, , Von-Hippel-Lindau,

MEN2, CGDH, Peutz-Jeghers, Cowden, Li-Fraumeni,...)
• Familiar de primer grau d’una pacient amb càncer d’ovari epitelial d’alt grau
• Familiar de primer grau d’afecte de càncer de mama amb criteris d’estudi genè?c
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58 gens
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63 gens
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Síndromes de Predisposició a Neoplàsies en Pediatria
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58 gens

83 gens
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Gràcies!
clazaro@iconcologia.net
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Nagy et al., Oncogene 2004

Institut Català d'Oncologia

Hereditary Cancer Syndromes
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Objectiu Principal:
Identificar pacients i famílies amb un risc a desenvolupar 

càncer incrementat amb la finalitat de:

ü Diagnòstic Primerenc (presimptomàtic, prognosis)

ü Oferir estratègies de prevenció

ü Oferir estratègies terapèutiques

ü Oferir opcions reproductives
ü Millorar el coneixement molecular

Eines pronòstiques, predictives, tractamanents individualitzats

Programa Càncer Hereditari
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El model ICO
Metge Família
Oncòleg
Especialista Clínic
Unitat Funcional
Inicia7va Pròpia

UCGs

Història Personal
Història Familiar
Guies Càncer Hereditari

UDMComitè Mul7disciplinar
UCG-UDM

UCGs

Discussió Resultats
Discussió Maneig Clínic
Comitès Seguiment Portadors
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D’on venim?

LABORATORI DIAGNÒSTIC MOLECULAR – PCH-ICO

1998

UDM born

CRC: Sanger + MSI

2006/07

BRCA (CSCE, cribat)

CNV

180 índex
210 familiars

2012

NGS_454Junior

BRCA/CRC

270 índex
478 familiars

2005

2015

I2HCP Panel

Illumina

981 índex
771 familiars

2015

2019

Noves Indicacions,

Somàtic, Plataforma 
IDBRCA

1191 índex
1001 familiars

2021

L-CAM,

Instrucció

1369 índex
846 familiars

2021

7482 pacients diagnosticats per NGS
1422 tumors IDBRCA per NGS
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PCH: Activity 1999-2020

25,533  individuals

15,941 families

12,980  individuals

7,220  families

Genetic Counseling Units

Genetic 
Testing 

Criteria
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UDM-PCH: Activity 1999-2020

21,172  samples

14,438 blood
5,036 FFPE
1,595 DNA
103 saliva & others 12 TP53

303 Lynch Syndrome

171 Polyposis

525 BRCA

87 Others

Proband +ve Carriers

701 Carrier relatives
917 Non-carrier relatives

1,085 Carrier relatives
1,396 Non-carrier relatives

101 Carrier relatives
195 Non-carrier relatives

263 Carrier relaOves
482 Non-carrier relaOves

34 Carrier relaOves
45 Non-carrier relaOves3,276

Carriers
3,035

Non-carrier-Rela=ves

57%

30%

13%
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