UNIDAD DE CONSEJO GENETICC
EN
CANCER HEREDITARIO

MEMORIA GESTION 2015




* Orden del 3 de marzo de 2005. DOGV: 18-03-05, 4969.
* Presentacion del programa: 20 de mayo de 2005.

* Se crean las UCGC como Unidades de Gestion Clinica dentro
de los Servicios de Oncologia Médica. Atenderan a toda la
poblacidon segun la sectorizacion. Se dotara a cada UCGC de
un plan de gestion clinica en el que se recogera la cartera de
servicios, el volumen de actividad, la financiacion, los objetivos
asistenciales, docentes y de investigacion y sus niveles de

calidad.



Realizamos la cuarta memoria de la UCGC atendiendo a la
normativa del DOGV: 18-03-05, 4969. 2005.

Presentamos la Cartera Servicios .

Analizamos el modelo de funcionamiento, relaciones con otras

unidades/laboratorios.

Presentamos los cambios organizativos y/o de los circuitos

asistenciales relevantes en el ano 2015



Esta memoria recoge los datos asistenciales/docentes y de
iInvestigacion del ano 2015.

La memoria de actividad sirve tanto para la valoracion de la calidad
asistencial como para presentar esta gestion de la Unidad a la
Direccion del Area y la Gerencia del Departamento de Salud la Fe.

Se plantean los objetivos futuros y las areas de mejora posibles.

Pretende servir de modelo para el estudio y valoracion de la calidad
asistencial de la UCGC.

Establecer con los Departamentos de los que somos referencia
protocolos de remision de pacientes y clarificacion de criterios para

la realizacion de estudios genéticos en Cancer.



En el ejercicio 2015, se han iniciado nuevas lineas para la mejora de la calidad
asistencial.

- Implantacion de interconsultas no presenciales con los centros de primaria de
nuestra area

- Creacion de circuitos preferentes para situaciones clinicas que requieren una
respuesta rapida de las valoraciones/estudios genéticos:

- canceres de mama en tratamiento neoadyuvante

- canceres de ovario en recaida candidatos a inhibidores PARP

- Actualizacion de la guia de practica clinica de la Conselleria de Sanitat con la
modificacion de los criterios de revision y actualizacion de los procedimientos, siendo
el Dr. Angel Segura Huerta , componente del grupo asesoramiento en marco del Plan
Oncoldgico de la Comunidad Valenciana. Junto a la psicologa clinica. Marta
Belenchon Lozano



Durante este ano han sido trasladados los laboratorios a su ubicacion dentro del
nuevo Hospital Unversitati i Politecnic La Fe.

Se reconocid por el programa de acreditacion SEOM 2015- 2019 al Dr. Angel
Agustin Segura Huerta, como Acreditacion de excelencia en Consejo Genético en
Cancer Hereditario.

Se inicia un proyecto para la creacion de una pagina web exclusiva de UCGC, que
durara 18 meses hasta su finalizacion total.

Durante el presente periodo, la UCGC ha sido reconocida como Unidad de referencia
de la Comunitat Valenciana. Esto supone un mayor esfuerzo de todos los
componentes de la misma, para asumir el nuevo papel de competencia, asi como el
cambio de los protocolos para con el resto de los Departamentos de Salud.















* Forma parte de la Red de UCGC de la Conselleria de Sanitat.
* Existe una doble sectorizacion:

— Todos los departamentos de salud estan adscritos a una
UCGC. Resolucion de 26 de Marzo del 2015, del Secretario
Autonomico de Sanidad, por la que se designan Unidades de
Referencia del Sistema Sanitario Publico de la Comunidad
Valenciana para Consejo Genético en Cancer.

— Hay tres laboratorios de referencia en la Comunitat
Valenciana (CV) a los que se remiten los estudios genéticos.
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H. Provincial de Castellon

H. La Fe

H. Clinico de Valencia

Fundacion IVO

H. General de Elche




POBLACION ASIGNADA A LA UCGC POR DPTO. DE SALUD
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TENDENCIA POBLACIONAL DPTO. DE SALUD LA FE

2110471

2085510

2078368

] POBLACION

2013 2014 2015

El descenso poblacional es una caracteristica demografica
pues no hay modificaciones de la poblacion
de referencia con impacto en la UCGC



Laboratorio de Biologia Molecular
Hospital Universitari i Politecnic La Fe — Torre A — 42 Planta

Referencia para los estudios de los genes BRCA 1/2

Laboratorio Unidad Consejo Genético en Cancer.
Hospital General de Elche - Anexo Il, Planta 3°

Referencia para los estudios de los genes, MLH1, MSH2, MSHG,
PMS2, y SDH

* Unidad de GenéticaHospital Universitari i Politec La Fe — Torre A — 42
Planta . Referencia para los estudios de los genes, VHL, RTB,
RET,MEN1, APC, MYH.



* El objetivo general del programa de cancer
hereditario, es reducir la incidencia y mortalidad por
cancer en aquellas personas con una predisposicion
genética conocida.

* Ofreciendo asesoramiento a pacientes y familiares.



ATENCION PRIMARIA ATENCION ESPECIALIZADA

* Identificar casos * ldentificar casos
» Seguimiento de individuos * Seguimiento de individuos
de bajo riesgo valorados como bajo riesgo

* Seguimiento de individuos de
alto riesgo

U.C.G.C.

* Valorar riesgo

* Diagndstico genético

* Recomendaciones
individuales

* Apoyo psicologico

LABORATORIO
* Estudio de casos indice

* Estudio de familiares




— Cancer de Mama y Ovario Familiar.

— Cancer de Colon Hereditario no poliposico ( CCHNP) o Sindrome de Lynch.
— Poliposis Adenomatosa Familiar (PAF).

— MEN |I.

— MENII.

— Von Hippel -Lindau.

— Paraganglioma.

— Retinoblastoma.

— Sindrome de Cowden.

— Sindrome de Peutz-Jeghers.



2.Orientacion / Educacion sobre los sindromes que estudiamos y otros
sindromes relacionados con Cancer Hereditario excluidos de la cartera de
servicios.

3.Estudios genéticos en esos sindromes

4.Gestion de estudios en otros centros

5.Extracciones sangre en la UCGC

6. Promocion sanitaria de estilos de vida saludables, que reducen el riesgo
de desarrollar cancer

/.Valoracion psicoldgica pre y post estudio.



8.Informacion y gestion si procede sobre Diagnostico Genético
Preimplantacional

9.Gestion de muestras bioldgicas (sangre y parafina), solicitud, recepcion,
custodia y remisién al BioBanco de la Comunidad Valenciana.

10. Gestion de documentacion: peticion a UDCA’S de toda Espaina y servicios
de Anatomia Patoldgica de toda la Comunidad Valenciana.

11.Difusion y formacion en centros de nuestra area sobre el cancer hereditario.



12 VISITA

—b { Comprobar criterios de indicacion }

Medidas de prevencion
Informe al remitente

Elaboracion del arbol familiar
Informacion sobre objetivos y
imitaciones del consejo genético

Estimacion individual y familiar
del riesgo de cancer hereditario




22 VISITA

Medidas de prevencion
Informe al remitente

{ Familias de bajo riesgo } [ Familias de alto riesgo ]

—b—[ S. Hereditario identificado 1

[ Banco de ADN } Ofrecer estudio genético
Valoracion psicologica

[ Acepta estudio genético ]

Seguimiento
(A.primaria/especialista) [

Estudio genético }




r N
32 VISITA }
[ Comunicacion de resultados }
]
@ { Mutacion ]
Estimacion individual del riesgo
Medidas de prevencion Estimacion individual del riesgo
‘Seguimiento Medidas de prevencion especificas
(A.Primaria/especialista) Seguimiento en hospital
Cita posterior si se producen Ofrecer estudio a otros miembros
Avances cientificos de la familia
\ 9%




Indicaciones del Seguimiento;

e comprobar la adherencia a la vigilancia
» verificar su estado de salud
 corregir las desviaciones detectadas en la vigilancia.

» La periodicidad de los contactos telefonicos esta protocolizada en la Guia de
Cancer Hereditario y varia segun el sindrome y el resultado del estudio.

« Ha sido labor de la UCGC el desarrollar una red de referentes para los
diferentes sindromes en todos los departamentos adscritos a ella y en
nuestro propio centro.

» Ellistado de los referentes se presenta en la siguiente diapositiva.



* En los ultimos anos han aparecido situaciones clinicas que precisan de una
respuesta rapida en la determinacion de los genes BRCA.

- Mujeres con diagnostico de cancer de mama que cumplan criterios y que
esten en curso de tto neoadyuvante.

» El resultado genético puede influir en la realizacion de cirugia mamaria
bilateral como primera opcion de intervencion.

» El resultado deberia estar antes de finalizar los cuatro meses de QT
neoadyuvante.
« Mujeres con cancer de ovario en recaida platino sensible: el desarrollo de
inhibidores PARP (olaparib) necesitan la mutacion BRCA como factor
predictivo respuesta.

e El resultado deberia estar tras seis ciclos de QT, cuatro meses
aproximadamente



 Esto ha hecho que aparezcan documentos de sociedades cientificas que se
posicionan sobre la interrelacion UCGC - servicios clinico

Documento de posicionamiento SEOM:

Determinaciéon de mutaciones germinales como marcador
predictivo de respuesta a farmacos.

En buena medida, la medicina personalizada en términos de prevencién primaria y secundaria
para los individuos de cada familia con predisposicidon hereditaria a cancer también ha sido
paradigmatica. El asesoramiento genético proporcionado por las Unidades de Cancer
Familiar trata de garantizar que cada persona en riesgo conozca y entienda sus
implicaciones personales y que participe activamente a la hora de elegir la estrategia mas
apropiada para enfrentarse a ello; en el proceso de asesoramiento también es fundamental
el planteamiento a priori de las consecuencias de este tipo de estudios en familiares
proximos.

A la hora de llevar a cabo estudios genéticos germinales que predisponen a una enfermedad es
imprescindible respetar el criterio de la persona interesada, se le debeofrecer
asesoramiento sobre la trascendencia del estudio genético y las posibles alternativas al
mismo; el personal que lo lleve a cabo debe estar cualificado y debe llevarse a cabo en
centros acreditados que reunan los requisitos de calidad que reglamentariamente se
establezcan al efecto (articulos 55 y 56 de la Ley de Investigacion Biomédica 14/2007)

» El programa de Cancer hereditario ha creado un circuito de respuesta rapido que
cubre los plazos adecuados.



Cancer Epitelial Ovario alto grado, no mucinoso en tratamiento 22 linea.
Cancer de mama que cumpla criterios de estudio pte de cirugia.

Cita UCGC: Via Teléfono, e-mail, directamente en la UCG con datos:

SIP, teléfono contacto

12 Visita: valoracion, Psicéloga, Cl, Extraccidén sangre

Resultado a paciente, informe recomendaciones, implicaciones familiares.

Cita a Psicologa si resultado positivo.







De Mayo a Diciembre se tramitaron 32 estudios por circuito preferente.

24 eran cancer de ovario y el resto estudio de tto de mamas neoadyuvantes.
De estos: 6 resultaron ser positivos y 26 no Informativos.

Desde el registro de la interconsulta hasta la fecha de la extraccion la
mediana de tiempo ha sido de 3,5 semanas, rango de (15— 1).

Desde la fecha de extraccion hasta la entrega del resultado a la paciente,
han pasado una mediana de 4 semanas, rango ( 15-2 ).

El tiempo total ha de 7,5 semanas de mediana (rango 19-5).

Conclusiones:
» Este circuito ha producido cerca de 5 interconsultas mensuales.

» Las desviaciones de tiempo han sido al inicio del circuito (mayo-julio), la causa era una mala
deteccion de las ics como preferentes.

» Con la curva de aprendizaje del circuito se ha mejorado el tiempo de asistencia, estamos en la
mediana de 8 semanas requerida. En el afio 2016 la idea es mejorar los extremos de tiempo.



[FECHALC [F.REGISTRO [12CITA

[EXTRACCION [F.RESULTADO |RESULTADO

IMOTIVO |SEMANAS A SEMANAS B

05/0315 16/03/15 16/06/M15 14/0715 15/0815|NO INFORMATI COWVARIO
01/0415 22/0415 05/06/15 05/06/15 23/06M15[ND INFORMATI OVARIO
20/0415 12/06/14 16/06/14 16/06/15 23/06M15[POSITIVOD COWVARID
28/04/15 04/05/15 28/05/15 2000715 03/09M15|MO INF COWVARID
28/04/M15 20/05M15 21/07M15 2170715 11/0815|POSITIVO COWVARIO
04/056M14 21/06/M15 23/06M15 2370615 28/0715|MN0 INF OVARIO
04/05M15 16/06/15 0v/07M5 07/0715 07/0915|POSITIVOD OVARIO
11/05M15 13/0714 20/0715 20/0715 11/0815|POSITIVO COWVARIO
13/05M15 18/06/15 23/06M15 23/06M15 29/0715[ND INF OVARIO
DE/06/15 24/06/15 08/0715 08/0715 07/09M15|MO INFORMATIVD  |OWARID
08/06/15 14/06/15 09/0715 09/0715 07/09M15|MO INFOEMA COWVARID
09/06/15 24/06/15 09/0715 09/0715 07/09M15|MO INF COWVARID
10/06/15 11/06/15 24/06/15 10/0715 2000715[ND INF COWVARIO
18/06/M15 2470615 25/09M15 30/09M14 111115[ND INFORMATI OVARIO
25/06M15 25/06/15 08/07/M15 08/0715 07/0915|NO INFORMA NEQADYU
25/06M15 16/07/14 230715 23/0715 23/09M5[ND INFORMA, NEQADYLU
03/0715 03/0715 2210715 2210715 23/09M15[ND INFORMA OVARIO
28/08M15 16/09/14 25/09M15 25/09M15 11115|POSITIVO NEQADYLU
14/09/15 14/09/14 24/09M15 2470915 11111ENO INF COWVARID
19/09/15 20/0915 21/09/15 2170915 26/11/15[ND INFORMATI NEQADYLU
19/10M15 231015 2811015 281015 220021 5{ND INFORMA COWVARIO
191015 271015 111115 111115 01/0216|NO INF OVARIO
211015 271015 18/11/15 181115 13/01/116[NO INF OVARIO
101215 111214 161214 1601215 04/03M16|MNO INFORMATI NEQADYLU
SN FECHA 0v/06/15 16/06/14 16/06/15 17/0715|POSITIVO COWVARID
SiN FECHA 16/09/14 25/09/15 25/09M15 11/1115ND INFORMATI NEQADYLU
SN FECHA 091115 111114 111115 17TM215ND INFORMATI COWVARID
SiN FECHA 071015 141015 141015 25M11M15[ND INFORMATI NEQADYLU
SIM FECHA 131215 171215 171215 02/0316|NO INFORMATI OVARIO
SIM FECHA 131215 171115 171215 17M12M15[NO INFORMATI NEQADYU
SiN FECHA 141014 2611015 26M10M15 171 215NO INFORMATI COWVARIO
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ACTIVIDAD ASISTENCIAL GLOBAL

UNIDAD DiE GONSEJO GENETICO EN CANGER HEREDITARIO




Los datos asistenciales se han extraido de fuentes oficiales de informacion del
hospital, de los programas que se indican abajo.

Congenia / Oficina plan de cancer.

Sistema de Informacion Poblacional — SIP / Conselleria de Sanitat
Sistema de Informacion Ambulatoria — SIA/ Conselleria de Sanitat
IRIS / Hospital Universitari i Politecnic La Fe.

CUIDIS / Hospital Universitari i Politecnic La Fe.

Compensacion Inter centros / COMPAS — Conselleria Sanitat



Numero total de de familias estudiadas por sindrome en el afio 2015; 749
Cancer de Mama y Ovario familiar: 223
Cancer Colon Hereditario No Polipdsico: 168
Poliposis Adenomatosa de Colon Familiar (PAF) o7
MEN2 y Carcinoma Medular de Tiroides 16
Sindrome de Von Hippel Lindau 12
Retinoblastoma 11
Sindrome de Peutz Jeghers 1

Otros 13



* Media de la Demanda Mensual: 83 interconsultas
* Oferta Mensual en 12 Medicas:101 primeras mes
* Otras citas en la UCGC: Extracciones: 40-45* mensuales
* Distribucion Agendas L/V: 6 primeras + 5 Sucesivas
X: 12 primeras + 2 Sucesivas

* Media de lista de espera: 30 DIAS

* Media interconsultas pendiente de cita < 5



FUNCION ASISTENCIAL MENSUAL Il

W 2012
12013
12014
M 2015

ISTA ESPERA PENDIENTE DE CITAR



ESPECIALIZADA

PRIMARIA

OTROS HOSPITALES

PROPIO HOSPITAL

0

40 %

DERIVACION DE PACIENTES A LA UCGC. ANO 2015

50 100 150 200 250 300 350

SECTORES DE REMISION DE LOS PACIENTES.

PROPIO HOSPITAL Vs 60 % OTROS DPTOS.




En el segundo semestre del ano 2015, se instaurd la recepcion a través del SIA
(Sistema de Informacion Ambulatoria) de interconcultas no presenciales.

Con ello Médicos de Atencion Primaria del Departamento La Fe, puede remitir de
forma mas fluida los pacientes que consideraban cumplian criterios de estudio:

Objetivos: Evitar demoras.
Mejorar el contacto primaria-especializada
Informar de forma continua sobre los pacientes, adaptando la respuesta a
las necesidades clinicas

Los dias de respuesta son escasos, se reduce la demora en la respuesta y ademas se
contestan de forma personalizada al médico que la derivo, pueden ser multiples lo que
permite contestar de forma continuada adaptando la informacion.

Se mejora el vinculo

ATENCION PRIMARIA H ATENCION ESPECIALIZADA

Pensamos que se aporta al sistema sanitario un calidad mayor, que directamente
repercute en la mejor atencion sanitaria para los pacientes de nuestro Departamento.



SERVICIO CENTRO REMITENTE fecha_registro fecha_respuesta MNZIINTER
CAP DE CATARROJA 2015-01-15 201 5-02-02 1
CAP DE ALCACER 2015-01-27 2015-02-02 1
CAP DE MASSAMASSA 2015-01-28 201 5-02-02 1

2015-02-02 2015-02-02 1

2015-02-13 2015-02-16 1

2015-02-17 2015-02-18 1

CAP DE SILLA 2015-02-18 2015-02-20 1
2015-02-19 2015-02-20 1

2015-02-26 2015-02-27 1

2015-03-03 2015-03-03 1

uUcGc CAP DE ALBAL 2015-03-23 201 5-03-26 1
2015-03-24 2015-03-26 1

2015-03-231 2015-04-01 1

2015-04-20 2015-04-22 1

CEMNTRO DE SALUD DE VALEMCIA CAMPAMAR | 2015-04-21 2015-04-22 1
2015-04-22 2015-04-22 1

2015-04-24 2015-04-27 1

2015-04-29 2015-04-30 1

2015-05-04 2015-05-07 1

2015-05-06 2015-05-07 1

2015-05-11 2015-05-15 1

2015-05-19 2015-05-20 1

2015-05-19 2015-05-20 1

2015-05-22 2015-05-23 1

2015-06-05 2015-06-08 1

2015-06-12 2015-06-15 1

2015-06-22 2015-06-24 1

2015-06-24 2015-06-26 1

2015-07-02 2015-07-06 1

2015-07-31 2015-08-04 1

2015-09-01 2015-09-08 1

2015-09-07 2015-09-08 1

2015-10-05 2015-10-14 1

2015-10-05 2015-10-14 1

2015-10-29 2015-10-30 1

2015-11-26 2015-12-01 1

Total 36




ACTIVIDAD ASISTENCIAL MEDICA

UNIDAD DE CONSEJO GENETICO EN CANGER HEREDITARIO



800

736

700

600

o))

/\\a): .
605 604
550
538
= 524

s06+7

\

400

300

200

100

2008

2009

\
2010

\
2011

2012

\
2013

2014

2015

& PRIMERAS



700

600

617

()]
~
oo

500

543

537

500

487

40060

40879
o

300

200

100

2008

2009

2010

2011

2012

2013

2014

2015

8 SUCESIVAS



PRESION ASISTENCIAL MEDICA 2012 2013 2014 2015
Primeras Visitas 424 604 736 670
1.245 1259
Primera Visitas LARGAS 0 3 0 0 030
881
Segundas Visitas 429 391 466 487
Primeras No programadas “ 40 1 6
Segundas No programadas 24 32 42 60
Interconsultas NO presenciales 0 0 0 36
TOTALES: 881 1030 1245 1259 2012 2013 2014 2015




* Reduccion de las primeras visitas, con incremento de las segundas.

* El aumento de las segundas visitas era esperable pues ante la cifra
de primeras del ano 2014 se preveia resolverlas en este gjercicio.

* La implantacion de la Interconsulta no presencial ha reducido el
numero de primeras que no cumplirian criterios por lo que optimiza la
gestion de la agenda medica.

La gestidon de interconsultas preferentes es una novedad este ano, la
tendencia debe ser de aumento en el 2016 y sobre todo de evitar los
extremos de tiempo prolongados en recepcion de resultados.



ACTIVIDAD ASISTENCIAL
PSICOLOGA CLINICA

UNIDAD DE CONSEJO GENETICO EN CANCER HEREDITARIO



OBJETIVO GENERAL.

Evaluar el estado emocional del usuario, en las diferentes fases del asesoramiento
genético, orientando y/o tratando en los casos necesarios, con el fin de favorecer su
adaptacion psicologia y adherencia a las medidas de seguimiento y reduccion de
riesgos.

OBJETIVO ESPECIFICO
1. Valoracion de implicaciones personales y familiares del Cancer hereditario.

2. Detectar la presencia de trastornos psicologicos o psiquiatricos que puedan
interferir en la toma de decisiones y buena adaptacion al resultado de la prueba.

3. Tratar alteraciones psicoldgicas derivadas del estudio al recibir el resultado.

4. Asesorar sobre opciones de prevencion disponibles para manejo del riesgo.
(especialmente quirurgicas)

5. Ayudar en la toma de decisiones sobre aspectos reproductivos.



INFORMACION — EVALUACION PSICO-ONCOLOGICA (E1)
(NO APTO ) ( APTO )
CDEFINITIVO > CremporAL TTO EXTRACCION
PSICO- .
LOGICOO
A 4
VED
CNOINFORMATIVO D —/ _ _(POSITIVO

CIRUGIA

PACIENTES CON

PROFILACTICA

—_——
—
—_—
p—d
—_—

SEGUIMIENTO 1

( 2-4 semanas post cirugia)

p—
p—
—_—
p—
—_—
—
—_—
—_—
—_—

SEGUIMIENTO 1 (E2M)
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Presion Asistencial Psicologia

Primeras Visitas
Segundas Visitas
Seguimiento a Pacientes
Otras terapias

Valoraciones Psicométricas

TOTALES:

* el seguimiento a pacientes del 2012, no fue presencial
pues se actualizaron datos, por ese motivo no estan
incluidos en el sumatorio

2012 2013
346 189
429 391
609* 257

49 58
227 224
1.051 1.040

2014

126
466
451

20
225

1.173

2015

124
420
478

25
324

1.371

1.061

2012

1.040

2013

1.173

2014

1.371

2015




* Los datos del 2015 reflejan un ligero aumento respecto a los

anos previos, salvo el afio 2012 que tuvo un aumento por actividad
no presencial.

* La actividad asistencial presencial esta estabilizada en 150
primeras y alrededor de 420 segundas.

* Los seguimientos telefonicos de contacto, para la valoracion de
la adherencia a las medidas propuestas, han sido asumidos por la
psicologa de la UCGC;

- La cifra anual esta rondando los 500.

- Esta prestacion va aumentando a lo largo de los afnos, ya que
apenas tenemos perdidas de contacto de los usuarios.



ACTIVIDAD ASISTENCIAL
ENFERMERIA

UNIDAD DE CONSEJO GENETICO EN CANCER HEREDITARIO




OBJETIVO GENERAL.

El profesional del enfermeria en la UCGC desarrolla un papel asistencial mixto. Es
necesario conocimiento basicos de genética asi como medidas de prevencion de riesgos
del cancer en general y especificamente de los sindromes de la Cartera de Servicios.

OBJETIVO ESPECIFICO

1. Evaluar y explicar del riesgo al paciente.

2. Disenar del arbol genealdgico y antecedentes patologicos familiares

3. Recopilar documentos del Dx de cancer para la confirmacion de los casos.

4. En la segunda visita, ofrecer una segunda sesion informativa, se facilitan y explican los
consentimientos para autorizar el estudio.

5.Extraccion de sangre y remision de muestra a Laboratorio sea externo o interno.
6. Registrar y gestiénar de estudios moleculares en el tumor Cdélon

( solicitud de muestra, envios al laboratorio y tramites documentales)
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Presion Asistencial Enfermeria

Realizacion Arboles

Genealdgicos

Estudio Genético por Sindromes

Extracciones

Estudios de Colon

Atenciones Telefdénicas
Enfermeria

TOTALES:

2012
370

993

287

49

110

1.409

2013

945

660

316

58

72

1.651

2014
281

718

290

125

70

1.484

2015

516

670

401

87

39

1.713

2.500

2.000

1.500

1.000

500

1.713
1.651

1.484
1.409

2012 2013 2014 2015



La actividad global se incremente respecto a anos previos, los
cambios en la cifra de arboles genealdgicos se debe a la
realizacion de primeras en miércoles en las que enfermeria
realiza el mismo. Esta consulta se abrié para reducir el tiempo de
espera de primeras visitas.

Las atenciones telefonicas de seguimiento las realiza la psicologa
para atender al mayor numero de extracciones/ primeras
preferentes.

Las primeras preferentes y las caracteristicas de las familias para
estudios directos justifican el incremento de extracciones.

El inicio de estudio de IHQ de forma general para el Sindrome de
Lynch deberia reducir el numero de parafinas a reclamar, esto se
empieza a ver en la segunda mitad del ano con el descenso de
estudios de colon realizados.



ESTADISTICA GENERAL
UCGC /| CONGENIA






Caso imdice Total

Des oo 1
FMMuamero de familias en la bhase:

G

Maedicos remitentes o sectores de los que llegan los pacientaes:

Tipo de centro de procedencia Total
Cemtmo de Salad 25
Especialidad =
Orbra Cormwwanidad 1
Orbro Hospital 315
Fropico Hospital 357

IEI Mamero de familias por sindrome:

Coadigo v descripcidon del sindrome

oo Crtroes: 12
o1 Cancer de Mama v Chrano familiar (sin antecedentes judios) 199
oz Cancer Colon Hereditario Mo Poliposioo (OCHMP) o Simndrome de Lymich |y 1 134
o= Polipasis Adenomatosa de Coblon Familiar (PAaF) 45
D3 Meoplasia Endocrina Maltiple (MEMZ) v Carcimonma Medular de Tinoides Familiar 13
oS Sindrome de Wion Hippeal Limdaw =
o= Retinoblastoma 8
o7 Sindmone de Peuts Jeghers 1
Mamero de prusbas geneticas por simdrome:
Cadigo v descripcidn del sindrommse

oo Criros 15
o1 Cancer de Mama w Cheano familiar (sin antecedentes judios) 204
o= Cancer Colon Hereditario Mo Poliposioo (OCHRMP) o Simndrome de Lymickh |y 1 151
o= Polipasis Adenomatosa de Colon Familiar (PAaF) 55
(=3 Meoplasia Endocrina Mualtiple (BERZ) w Carcinomsa Medular de Tiroides Familiar 15
o= Sindmone de wion Hippeed Limdaw 14
os Retinoblastoma 10
oF Sindromes de Peut= Jeghers 1

o Sindrome de Coweden






12 | Resultados positivos por gen / sindrome:

S indrome e

oo Cribros:

Fagina 3 de 4

S indrome Sen

CHroes 1
o1 Cancer de Mama v Chearnio familiar (sin antecedentes judios)

BRHCAA el

BRCAZ 24
oz Cancer Colon Hereditario Mo Polipasico (COCHRMP) o Sindrome de Lymich |y 1

PALHA 9

FASHZ2 o

FISHES 1

PrASE 5
o= Poliposis Adenomatosa de Colon Familiar (PAF)

P 3

P H 5
01 MHeoplasia Endocrina Maliple (MERZ) v Carcinoma Medular de Tircides Familiar

RET 3
o5 Sindmone de Won Hipped Lindau

"WHIL 3
0s Retinoblastoma

REB1 =



RESULTADO DE FACTURACION
INTERDEPARTAMENTAL
2015



70.000,00 €
] 60.950,84 €
60.000,00 €
50.000,00 €
40.000,00 €
30.000,00 €
20.000,00 €

10.000,00 €

0,00 €

[ 1 17.185,96 € | ] 7.443,62 € [ ] 36.327,26 € TOTAL



40.000,00 €

35.000,00 €

30.000,00 €

25.000,00 €
"1 SUB TOTAL MANISES
: SUB TOTAL DENIA

20.000,00 € SUB TOTAL LA

RIBERA
15.000,00 €
10.000,00 €
5.000,00 €

0,00 €




* La actividad global mantiene la tendencia creciente, hay
estabilizacion de este crecimiento en los ultimos anos.

* A pesar del incremento, se ha reducido la lista de espera y los
tiempos de demora en la citacion sin que se hayan incrementado los
recursos personales/materiales.

* Se produce lo anterior por adaptacion propia de la UCGC, se
gestionan las agendas y se establecen nuevos circuitos asistenciales y
prestaciones a los que se responde con flexibilidad:

- Interconsultas no presenciales
- Circuitos rapidos para estudios preferentes.

* La creacion de circuitos no presenciales permite adaptar las agendas
de manera optima logrando dar respuesta rapida al medico remisor.

El incremento de esta actividad en el futuro nos permitira optimizar
mas los recursos de tiempo/personal.

Esto sera necesario ante las mayores necesidades de estudios por
la via urgente/rapida que se preveé en un futuro



ACTIVIDAD DOCENTE

UNIDAD DE CONSEJO GENETICO EN GANCER HEREDITARIO



VIl CURSO DE FORMACION EN PATOLOGIA DE LA MAMA PARA MEDICOS
INTERNOS DE CIRUGIA GENERAL Y DEL APARATO DIGESTIVO Y
ESPECIALIASTAS QUIRURGICOS. Valencia 9-11 JUNIO 2015. Ponencia sobre el
cancer de mama hereditario.

Ponente: Docente (1,5 horas lectivas) en el curso:. PROGRAMA DE CONSEJO
GENETICO EN CANCER FAMILIAR DE LA COMUNITAT VALENCIANA. Cddigo
317315101A. Curso Formacion Continua del EVES, octubre 2015.

Ponente: Docente (1.5 horas lectivas) en el curso: PROGRAMA DE CONSEJO
GENETICO EN CANCER FAMILIAR DE LA COMUNITAT VALENCIANA. Cadigo
317315140A.Curso Formacion Continua del EVES, noviembre 2015.

JORNADA CIENTIFICA: CANCER HEREDITARIO, PARADIGMA DE LAS 4P.
diciembre 2015. Elche.( Todo el equipo de la UCGC)



Colaboracion con R4 Medicina Famila H. Arnau: Yolanda Palanca para realizacion
de sesion clinica sobre el Programa de Cancer Hereditario en el CS Burjassot.
Sesion realizada en febrero 2015.

Practica tutelada: Alumna del curso: Certificado en Genética Médica. Master
Universitat Valencia, 42 edicion. 700 horas, enero-junio 2015.

Rotatorio establecido en el programa formacion de los residentes de Oncologia
Médica, dos meses en el quinto ano de formacion.
Durante el 2015 pasaron 3 R5:

Encarnacion Reche: Marzo-abril

Gemma Bruixola: Abril-mayo
Corina Escoin: Octubre-noviembre

Iza






La Enfermera de la Unidad de Consejo Genético es tutora de la
Universidad CEU — Cardenal Herrera.

Anualmente recibe a los alumnos que realizan el master de postgrado de
la Carrera de Enfermeria, en concreto “Master en Oncologia de
Enfermeria” y alumnos de 2° y 3° para la realizacion de practicas en el
ambito Hospitalario.

El rotatorio de estudiantes durante el curso académico 2013-2014, ha
sido de un total de 9 estudiantes,en la UCGC disponemos de fichero
informatizado de practicas, con datos de estudiantes y fechas de los
rotatorios.

Distribuidas en 35 horas semanales, subdivididas entre los servicios de
Alergias, Endocrino, Digestivo y Unidad de Consejo Génetico en Cancer
Hereditario.



ACTIVIDAD INVESTIGACION.
PUBLICACIONES Y PROYECTOS

UNIDAD DEE CONSEJO GENETICO EN GANGER HEREDITARIO



« Las UCGC como nexo entre la clinica y el laboratorio nacen con
vocacion de investigacion traslacional.

e Desde el principio se ha participado en la mayoria de proyectos locales
y nacionales en los que se solicito colaboracion.

* Presentamos los trabajos y publicaciones en los que la UCGC del H.La
Fe ha participado de forma directa y posteriormente alguno de sus
miembros aparece como autor.

 Incluimos los proyectos de investigacion en los que se ha trabajado,
algunos de ellos continuan activos en el momento actual.



Guia de practica clinica en cancer hereditario. POCV. Conselleria Sanitat. Generalita
Valenciana. Tercera Edicion: 2015.ISBN: pte. Miembro del comité editorial y autor.

1.- Methylation of tumor suppressor genes is related with copy number aberrations in breast

cancer : Rosa Murria1, Sarai Palanca1, Inmaculada de Juan1, Cecilia Egoavil2, Cristina AlendaZ2,
Zaida Garcia-Casado3, Maria J Juan4, Ana B Sanchez5, Ana Santaballa6, Isabel Chirivella7,

Angel Segura8, David Hervas9, Marta Llop1, Eva Barragan1, Pascual Bolufer. Am J Cancer Res
2015-5(1)-375-385 www aicr 118 /ISSN-215R8-RA7R/aicrDNN2K78

2.- BRCA17 and BRCA?Z2 mutations in males with familial breast and ovarian
cancer syndrome. Results of a Spanish multicenter study
Inmaculada de Juan1, Sarai Palancal, Asuncién Domenech1, Lidia Feliubadal62, Angel

Segura3,Ana Osorio4, Isabel Chirivella5, Miguel de la Hoya6, Ana Beatriz Sanchez7, Mar Infante8,
Icsabel Tena9 Orland Die710 Zaida Garcia-Casadnl11l Ana \Veaal1? Alex Teillé? Alicia Rarrosnd



1 - Analsis de las caracteristicas clinicas v genéticas de pacientes diagnosticados

de retinoblastoma. Experiencia de una unidad referencia. Angel Segura Huerta.
Carmern Salvador Coloma, Erncarmaciron Reche Sanfos, | Juan Silvestre Olffra

Soler, Mercedes Garcia Garjo, Julia Balaguer Guill. Paster EXFPUESTO.

KENIN Congreso MNacional de Genéetica Humana-ABEGH. Mayo 2015 Palme
Mallorca

—

2 - Sindrome de Lynch en el programa de consejo genetico en cancer de &
Comunidad Walenciana. Infradiagndstico vw propuestas de mejora. Alendal|Pac

Segura A et al. XXWVIlI Congreso Macional de Anatomia Patoldgica. santander.

Mayo 2015,

3.- PERFIL MOLECULAR E INMUMNOHISTOQUIMICO DE LOS CANCERES DE MAMNMA
BRCAMNMESS

Rosa Murria Estal, Saral Palanca Suela, Tercer Autor: Inmaculada de Juan Jdimenez)
Ceciha Egoawvil Rojas, Laida Garcia Casado, Ana Santaballa Bertran, Auana Beatriz
Sanchez Heras. Angel Segura Huerta, Isabel Chirivella Gonzadlez. Pascual Bolufer

Gilabert. XW COMNGRESO SEOM 2015 Octubre. Madrnd



4 - PeHFILES INMUMNORISTOQUIMICOS, GEMNEITNTCOS Y EFIGEMNEITNTCDS DE LOS
CANCERES DE MAMA HEREDITARIOS ¥ TRIPLE MEGATIVOS. RELEVANCIA EN LA
MEDICINA PERSONALIZADA. Rosa Murna Estal, Saral Palanca Suela, Inmaculada de

Juan Jimenez, Cristina Alenda Gonzalez, Zaida Garcia Casado, Maria Jose Juan Fital

Ana Beatriz Sanchez Heras, Angel Segura Huerta, Isabel Chirivella Gonzélez, Pascual
Bolufer Gilaber. XV CONGRESO SEOM 2015, Octubre. Madnd

7T- ANALISIS DE LAS CARACTERISTICAS CLINICAS ¥ GEMETICAS DE PACIENTES
DIAGNOSTICADOS DE RETINMOBLASTOMA. EXPERIENCIA DE UMNA UNIDAD DE
HEFEREMNCIA

Angel Sequra Huerta (1), Carmen Salvador Coloma (2), Encarnacién Reche Santos (3).
Juan Antonio Silvestre Oltra (4), Mercedes Garcia Garjo (5), Julia Balaguer (B) . XV
CONGRESO SEOM 2015. Octubre. Madrid|



CARACTERISTICAS CLINICAS Y GENETICAS DE PACIENTES DIAG NOSTICADOS DE RETINDBLASTOMA.
EXPERIENCOA DE UNA UNIDAD DE REFERENCIA.

Bngel 5 egure Huerta (1), Carmen 5 sl vador Colome [1} Encarnacdn RecheSantos (1), Juan Svestre Ditra 2}
Mercedes Garcia Garijo [1), Juliz Balaguer [3)

Unid ad de Consejo Genetico en Cancer. Dncologia Médica 2} Unidad de Genética. 3) Unidad de Oncol ogis Pedis tri .
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COLABORACION CON ESTUDIO INTERNACIONAL: A worldwide study of cancer risk for
Lynch syndrome. International Mismatch Repair Consortium (IMRC). Principal Investigator:
Mark A, Jenkins, The  University of Melbourne. @ ANOS  2015-2016

FamCan. Validacion de NGS en sindromes de cancer hereditario familiar. IP José Antonio
Lopez Guerrero. IVO-UCGC. ANOS 2014-2016

MIEMBRO DEL GRUPO ASESOR DE CANCER HEREDITARIO DE LA COMUNIDAD
VALENCIANA DESDE MAYO 2005.



Diversas actuaciones del afio 2015 se veran reflejadas en el 2016:

- En Noviembre del 2015, se inicia el proyecto de la Web de la UCGC,
este proyecto esta previsto con una duracion de 18 meses, dividido en 8
fases.

Este proyecto conlleva un gran esfuerzo por parte de todo el personal
de la UCGC, pero esperamos abrir asi nuestro Servicio a nivel Nacional,
como marca la normativa de Servicios de Referencia.

- Esperamos que el programa de interconsultas no presenciales se
abra al resto de Departamento de Salud de los que somos servicio de
referencia y optimizar asi mas la atencion sanitaria.

- Generalizacion del estudio de Sindrome de Lynch como screening
universal deberia reducir el numero de casos a estudiar llegando
solamente aquellos con Inmunohistoquimia alterada.






* SOlo una persona por puesto asistencial / administrativo.. dificultad
de sustituir al personal de forma satisfactoria ante bajas/permisos.

* No existe una jefatura clinica oficial, lo que hace que para contactar
con otras unidades/servicios la posicion de negociacion no sea
equiparable.

* La presion asistencial hace que la gestion clinica no sea una
prioridad en el dia a dia, ello conlleva problemas en la valoracion de
acuerdos gestion que repercuten negativamente en la UCGC.

* Dentro del Servicio de Oncologia Médica se prioriza la asistencia de
otros grupos de pacientes en detrimento de la UCGC, dificulta la
gestion de agendas y la lista espera.



Sobrecarga asistencial, con gran numero de departamentos adscritos, eso impide

el desarrollo de otras funciones (investigacion/docencia).

* Posible “ burn out” de los profesionales de la unidad. Esto también influye en la

dinamica de grupo y en el trabajo en equipo.
* Dificultad en asistencia entre Comunidades dado el contexto socio-econémico.

* Organizacion de estructuras paralelas al plan oficial de cancer hereditario por

diversos intereses en diferentes centros.
* Problemas organizativos de otros hospitales/servicios
— Anatomia Patoldgica.
— Referentes clinicos para control y seguimiento.

— Restricciones en ciertas concesiones del modelo publico-privado.



Prestigio del Hospital Universitari La Fe.

Capacitacion profesional especifica. Acreditacion SEOM de excelencia para el oncélogo
responsable.

Alta motivacion del equipo.Habituados al trabajo multidisciplinar.

Protocolizacion / informatizacion de todos los procesos.

Capacidad de adaptacion a los nuevos requerimientos: circuitos de estudio
rapidos/preferentes.

Reconocida como Unidad de referencia de la Comunitat Valenciana.

Interés por la docencia e investigacion.

Cercania a laboratorios de biologia molecular/genética con interrelacién facil con bidlogos /
genetistas.

Integrados en un programa de Conselleria: considerado de referencia en este campo en

Espafa y reconocido con premios ministeriales.



Incremento de la cartera servicios de la UCGC. Aumento de los sindromes a estudiar.

Incorporacion de nuevos profesionales, permitir sustituciones adecuadas de la plantilla

oficial. Liberacion de carga asistencial....mejoria en la investigacion clinica y traslacional.

Nuevos farmacos en Oncologia de diseio especifico para mujeres portadoras de mutaciones

BRCA. Integracion directa con la asistencia.

Extender el uso de la interconsultas no presenciales para mejorar la formacion en primaria y

y como via de descarga de la consulta presencial.

Mejoria de los seguimientos pasa por sesiones conjuntas periddicas con los referentes de

diferentes sindromes.
Estabilizacion de la carga asistencial dado el tiempo que el programa lleva en marcha

permitiria mejorar la parte docente/investigacion.



* El Plan de Cancer Hereditario y la UCGC estan consolidados como una
prestacion asistencial.

* La especializacion en cancer hereditario aporta un factor diferencial al
Servicio de Oncologia Médica.

* Es una Unidad de Referencia supra-departamental, refuerza la imagen de
Hospital hiperespecializado de nuestro centro.

* El personal de la Unidad tiene una formacion especifica que lo capacita
para esta funcion pero al mismo tiempo dificulta sus sustituciones. Es
necesario formar a mas profesionales del centro.

* Los procesos asistenciales en la UCGC estan consolidados, la demanda de
asistencia ha ido creciendo anualmente y debemos entrar en una etapa de
incremento de la labor investigadora / docente.
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