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Recurso de gestion para profesionales de la salud sobre el gen FH

Esta descripcion general de las pautas de la gestidn clinica se basa en el resultado positivo de esta prueba del paciente correspondiente a una
variante patégena o probablemente patégena del gen FH. A menos que se indique lo contrario, las pautas de gestion médica utilizadas aqui se
limitan a las publicadas en GeneReviews'. Consulte el enlace del sitio web de referencia para obtener detalles completos e informacién adicional.

La correlacién clinica con los antecedentes médicos del paciente, los tratamientos, las intervenciones quirlrgicas y los antecedentes familiares
puede derivar en cambios en la toma de decisiones de la gestidn clinica y, por lo tanto, se pueden considerar otras recomendaciones para

el tratamiento. Los resultados de las pruebas genéticas y las pautas de la sociedad médica sirven de ayuda para la toma de decisiones informadas
en el tratamiento médico, pero no constituyen recomendaciones formales. El analisis de las decisiones de tratamiento médico y los planes

de tratamiento individualizados deben abordarse entre cada paciente y su proveedor de atencién médica, y es posible que cambien.

CONSIDERACIONES SOBRE LA VIGILANCIA" " EDAD DE INICIO FRECUENCIA

Liomioma cutaneo

Examen detallado de la piel por un dermatélogo para evaluar

la extensién de la enfermedad y la presencia de lesiones En el momento
atipicas, y para discutir las opciones de tratamiento, del diagnéstico
si es necesario.

Anualmente o cada 2 afios

Liomioma uterino

Consulta ginecolégica para evaluar la gravedad de los miomas A partir de los 20 afios

. . . - } . : . o Anualmente
y discutir las opciones de tratamiento, si es necesario. o antes, si es sintomatico

Tumores renales

Resonancia magnética (RM) con contraste con cortes de
1a 3 mm a través del rifndn. También puede realizarse una

tomografia computarizada (TC) abdominal con contraste, R i el e @ e A Dt

aunque es preferible la RM.

Las lesiones sospechosas (lesién indeterminada, quistes

dudosos o complejos) deben recibir un seguimiento

inmediato. Los tumores renales deben ser evaluados por - . L .
Individualizado Individualizado

un cirujano oncélogo urélogo familiarizado con el sindrome
de predisposicion tumoral asociado al FH, con el fin de
analizar las opciones de tratamiento.

Feocromocitoma/paraganglioma

. L En el momento . .
Presion arterial inicial . P Individualizado*
del diagndstico

En el caso de genotipos asociados a paraganglioma

o de pacientes con antecedentes personales o familiares

de paraganglioma, considere la posibilidad de realizar Individualizado Individualizado
una RM inicial desde la base del craneo hasta la pelvis

y la medicién fraccionada de metanefrinas plasmaticas.

Asesoramiento

Asesoramiento genético por parte de un asesor genético, En el momento

un programa de genética del cancer o un genetista clinico. del diagnéstico el Wl Pctelo)

A Se recomienda una vigilancia periédica con énfasis en la deteccién temprana del carcinoma de células renales a cargo de profesionales familiarizados con las manifestaciones
clinicas del sindrome de predisposicion tumoral asociado al FH. La vigilancia también puede considerarse en personas con diagndstico presunto en quienes no se haya identificado
una variante patégena del FH, asi como en familiares en riesgo que no se hayan sometido a pruebas genéticas moleculares.

* Actualmente no existen pautas uniformes.

1. Kamihara J, et al. 31 de julio del 2006 [Actualizado el 13 de agosto del 2020]. En: GeneReviews [Internet]. Seattle (WA): University of Washington, Seattle; 1993-2024.
https://www.ncbi.nlm.nih.gov/books/NBK1252/
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Comprender el resultado positivo de su prueba genética del gen FH
INFORMACION PARA PACIENTES CON UNA VARIANTE PATOGENA O PROBABLEMENTE PATOGENA

7 aspectos que debe tener en cuenta

Resultado

Predisposicién tumoral
asociada al FH

Riesgos de desarrollar
cancer

Riesgos de desarrollar
tumores

Otras preocupaciones
médicas

¢Qué puede hacer?

Familia

Se refiere al sexo asignado en el nacimiento.

Su prueba muestra que tiene una variante patégena o probablemente patégena del gen FH.

Las personas con una variante patégena o probablemente patégena del gen FH presentan una
predisposicion tumoral asociada al FH.

Tiene una mayor probabilidad de presentar cancer de rifién (de células renales).

- Para mujeres”: las mujeres con variantes patégenas o probablemente patégenas del gen FH
tienen mayor probabilidad de presentar multiples liomiomas uterinos (fibromas uterinos),
que suelen aparecer a una edad mas temprana en comparacioén con la poblacién general.

- Para hombres" y mujeres: muchas personas con variantes patégenas
o probablemente patégenas del gen FH presentan liomiomas cutaneos,
que se presentan como bultos del color de la piel o de color marrén claro.

= Algunas variantes del gen FH pueden causar un aumento leve del riesgo de presentar
paragangliomas o feocromocitomas, que son tumores poco frecuentes que afectan el sistema
endocrino (el sistema del cuerpo que produce y regula las hormonas). Estas variantes pueden
o no aumentar el riesgo de otros tumores relacionados con el FH. Consulte su informe clinico
especifico para obtener mas informacién.

Las personas con variantes patégenas o probablemente patégenas del gen FH pueden presentar
mayor riesgo de tener un hijo con deficiencia de fumarato hidratasa (FHD), pero nicamente

si su pareja también porta una variante patégena o probablemente patégena del gen FH.

La FHD es una enfermedad infantil grave y poco frecuente que puede causar un desarrollo
cerebral anormal, debilidad del tono muscular y convulsiones.

Las decisiones sobre la gestidn de los riesgos son muy personales. Existen opciones

para detectar el cancer de forma temprana o para disminuir el riesgo de presentar cancer.

Es importante que analice estas opciones con su proveedor de atencién médica y que decidan
el plan que sea mejor para usted.

Los familiares también pueden estar en riesgo: se les pueden realizar pruebas para detectar
la variante patégena o probablemente patdgena del gen FH que se identificé en usted. Se
recomienda que comparta esta informacion con los miembros de su familia para que puedan
obtener mas informacién sobre el tema y abordarlo con sus proveedores de atenciéon médica.

FH: riesgos de desarrollar cancer de por vida* FH en la familia
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(TIPO PAPILAR 2) POBLACION GENERAL

los antecedentes individuales y familiares.

Existe una probabilidad aleatoria de 50/50 de transmitir
la variante patégena o probablemente patégena del
gen FH a sus hijos.

[ ) [ ]
. Poblacién general
. Tiene una variante
patogena o
. . . probablemente
Riesgo estimado patdgena del gen FH

1 No tiene una variante
. patégena o
probablemente

I T T
patégena del gen FH.
* Dado que las estimaciones de los riesgos varian entre estudios, Unicamente se
muestran los riesgos aproximados. Los riesgos de desarrollar cancer variaran segin

° HLRCC Family Alliance, hlrccinfo.org

RECURSOS .

Canadian Associat

Hable sobre esta informacién con su proveedor de atencién médica. El campo de la genética del cancer evoluciona continuamente, por ello, es posible que

National Society of Genetic Counselors, nsgc.org

ion of Genetic Counsellors, cagc-accg.ca

haya actualizaciones respecto a su resultado del gen FH, las recomendaciones médicas o posibles tratamientos con el paso del tiempo. Esta informacién
no pretende reemplazar la consulta con un proveedor de atencién médica y no debe considerarse ni interpretarse como un asesoramiento médico.

1 Enterprise, Aliso Viejo, CA 92656 USA Teléfono gratuito: +1.866.262.7943 Fax: +1.949.900.5501 ambrygen.com
©2025 Ambry Genetics Corporation. Todos los derechos reservados. Ambry Genetics® es una marca comercial registrada de Ambry Genetics Corporation.

MKT-ONCO-FLYR-20097-ES v5 07.25.25


http://hlrccinfo.org
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