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Laboratorios de Procesamiento Laboratorio Dias de Procesamiento Plazo de Entrega de
Resultados
Biologia Molecular Lunes a Viernes 15 dias habiles
Preparacién del Paciente : No requiere
Muestra Requerida * = Sangre completa

Recolectar un tubo tapa lila (EDTA), volumen minimo: 1 mL de sangre

Muestra Opcional: consultar al laboratorio al fono 22 3548515

o 4
Estabilidad de la Muestra Muestra T° Ambiente Refrigerada Congelada
(20 - 25 °C) (2a8°C) (-20°C)
Sangre Total con ; .
EDTA 3 dias 1 mes No aplica
Condiciones de Envio al Laboratorio : *Dentro de Santiago y en el dia

Sangre Total con EDTA: Ambiente Si/ Refrigerada Si/ Congelada NO

*Desde fuera de Santiago ’ )
Sangre Total con EDTA: Ambiente SI/ Refrigerada SI/ Congelada NO

*Solo si el tiempo de traslado cumple con la estabilidad de la muestra.

Método Utilizado : EL estudio se realiza por secuenciacion de toda la region codificante del gen
CDH1, desde el exon 1 al exon 16, y de las regiones de union exon-intron.

Intervalos de Referencia : No aplica
Valor Critico : No aplica
Parametros de Desempefio . El analisis genético-molecular se realiza por secuenciacion directa del gen

CDH1 y sus uniones intron/exon, el cual esta formado por 16 exones y ubicado
en el locus 16g22.1. Las variantes patogénicas detectadas principalmente son
cambios puntuales, aquellas que dan lugar a una proteina truncada
(usualmente por cambio en el marco de lectura) y que provocan alteraciones
en el splicing.

Informacién Clinica 23 . El cancer gastrico es frecuente en Chile. En un 5-10% de los casos existe un
patron familiar. En estos grupos de familias se ha descrito el cancer gastrico
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hereditario difuso (HDGC). El sindrome clinico de HDGC se asocia a la aparicion
a temprana edad, tipicamente alrededor de los 40 afos, de multiples focos de
cancer gastrico de tipo difuso, frecuentemente con células en anillo de sello.
Un 30-50% de los pacientes con HDGC presentan la mutacion del gen CDH1. La
mutacion tiene relacion con la funcionalidad de la proteina E-Cadherina, al
perderse la funcion de esta proteina la célula pierde su polaridad y favorece
un comportamiento invasor. Esta enfermedad es de herencia autosémica
dominante con penetrancia incompleta y riesgo acumulativo en funcion de la
edad.

La presencia de una mutacion en este gen confiere un riesgo del 70-80% de
aparicion de cancer gastrico a lo largo de la vida del paciente, ademas
también confiere un riesgo de 40% de cancer de mama y cancer de colon del
tipo células en anillo de sello.

Realizar el test genético de secuenciacion de CDH1 permite evaluar la
susceptibilidad de desarrollar cancer gastrico en etapas precoces y de mejorar
el pronostico, orientado al paciente indice y a sus familiares de primer y
segundo grado.

Indicaciones:
- Pacientes con cancer gastrico difuso menores de 40 afnos.
- Familias con antecedentes familiares de cancer gastrico difuso.
- Familias con antecedente de cancer de mama lobulillar y cancer
gastrico difuso.

El sindrome sindrome blefaroqueilodoncico 1 (BCDS1) es un trastorno
autosomico dominante poco comun caracterizado por ectropion del parpado
inferior, distiquiasis del parpado superior, euriblefaron, labio leporino y
paladar hendido bilateral y dientes conicos. Una manifestacion rara adicional
es ano imperforado.

En 7 pacientes de 5 familias no relacionadas con BCDS1 se identificaron
variantes heterocigotas en el gen CDH1, las cuales involucraban residuos
altamente conservados y afectaban la expresion de la E-Cadherina y su
localizacion subcelular. Otras variantes en el gen CDH1 en pacientes con
BCDS1 se han encontrado en el dominio extracelular, por lo que posiblemente
interfieren con la capacidad de la proteina para homodimerizar y, en
consecuencia, interfieren con su funcion adhesiva.

Interpretacion de resultados:

-Sin variante observada:

Resultado: c.[=];[=]

[=]: wild type (la secuencia observada es idéntica a la secuencia de referencia)

Conclusion: El/La paciente no presenta alteraciones en la region estudiada del
gen CDH1.

-Con Variante observada
Resultado: c.[xxxx];[=]

p- [xxxx]; -] ,
[=]:wild type (la secuencia observada es idéntica a la secuencia de referencia)

Conclusion: El/La paciente presenta en forma heterocigota la variante p.xxxx
en la region estudiada del gen CDH1.
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