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Programa de Consejo Genético en Cancer de la

Comunidad Valenciana

* 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 poblacion 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.. PUCV
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Unidades de Consejo Genético en Cancer
en la Comunidad Valenciana

H. Provincial de Castellon

H. La Fe

H. Clinico de Valencia

Fundacion IVO

H. General de Elche
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ATENCION PRIMARIA ATENCION ESPECIALIZADA

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

* Seguimiento de individuos
de alto riesgo

U.C.6.C.

* Valorar riesgo

* Diagnostico genético

* Recomendaciones
individuales

* Apoyo psicologico

LABORATORIO

®* Estudio de casos indice

POCV
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* Estudio de familiares




Num. 6865/19.09.2012
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DE LA COMUNITAT YALENCIANA

26537

Conselleria de Sanitat

ORDE 11/2012, de 11 de setembre, de la Conselleria de
Sanitat, per la qual es regulen els dispositius organitzatiis
que realitzen consell genetic en cancer de la Comunitat
Valenciana. [2012/8552]

PREAMBUL

La Conselleria de Sanitat va elaborar I'any 2002 un pla d’accié per
a abordar la problematica relacionada amb el cancer (Pla Oncologic de
la Comunitat Valenciana). en sintonia amb les recomanacions de 1'infor-
me de I"Organitzacié Mundial de la Salut sobre els programes nacionals
de Iluita confra el cancer.

El Pla Oncologic de la Comunitat Valenciana va recollir les pri-
orifats d’accio de la Conselleria de Sanitat en el periode 2002-2006
en els diferents ambits, entre les quals va plantejar la creacio d’unitats
de consell genetic en cancer (d’ara en avant UCGC), distribuides a la
Comunitat Valenciana. Per a aixo es va posar en marxa el Programa de
Consell Genétic en Cancer, regulat per I'Orde de 3 de marg de 2005, de
la Conselleria de Sanitat, per la qual es regulen els dispositius organitza-
tius que realitzen consell genétic de la Comunitat Valenciana.

El diagnostic 1 consell genétic en el cancer inclou els procediments
0 meétodes que es poden utilitzar per a diagnosticar una malaltia heredi-
taria abans que els seus simptomes siguen manifestos 1 per a determinar

Conselleria de Sanidad

ORDEN 11/2012, de 11 de septiembre, de la Conselleria
de Sanidad, por la que se regulan los dispositivos orga-
nizativos que realizan consejo genético en cdncer de la
Comunitat Valenciana. [2012/8552]

PREAMBULO

La Conselleria de Sanidad elabord en el afio 2002 un plan de accion
para abordar la problematica relacionada con el cancer (Plan Oncolo-
gico de la Comunitat Valenciana), en sintonia con las recomendaciones
del informe de la Organizacion Mundial de la Salud sobre los programas
nacionales de lucha contra el cancer.

El Plan Oncologico de la Comunitat Valenciana recogid las priori-
dades de accion de la Conselleria de Sanidad en el periodo 2002-2006
en los diferentes ambitos, entre ellos planted la creacion de unidades
de consejo genético en cancer (en adelante UCGC), distribuidas en la
Comunitat Valenciana. Para ello se puso en marcha el Programa de Con-
sejo Gengetico en Cancer, regulado por la Orden de 3 de marzo de 2005,
de la Conselleria de Samidad, por la que se regulan los dispositivos orga-
nizativos que realizan consejo genético de la Comunitat Valenciana.

El diagndstico v consejo genético en el cancer incluye los procedi-
mientos 0 métodos que se pueden utilizar para diagnosticar una enferme-
dad hereditaria antes de que sus sinfomas sean manifiestos y para determu-
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FUNCIONES DE LA UCGC

* GESTION CLINICA - ADMINISTRATIVA.

* ASISTENCIAL.

* DOCENTE-FORMACION.

* INVESTIGACION-PUBLICACIONES.

POCV
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GESTION-ADMINISTRACION

* UNIDAD HOSPITALARIA pero NO DEL HOSPITAL:

* Relaciones con otros Servicios y Departamentos.
— Recepcidon-devolucion de pacientes.

— Coordinacion de seguimiento.

* Relaciones especificas por la actividad del UCGC.
— Circuito para manejo de muestras dentro del hospital.

— Circuito de mensajeria para muestras fuera del hospital.

POCV

Plan Oncoldgico

— Relaciones con Servicios de A.P: envio de parafina. | s

— Relaciones con las UDCA para solicitud informes.



GESTION-ADMINISTRACION

* Cartera de Servicios:

— Consejo genético pre y post estudio en: cancer de
mama, CCHNP, PAF, MEN2, VHL, RTB, MEN1

— Orientacion sobre resto de sindromes.

— Estudios geneéticos en esos sindromes

— Gestion de estudios en otros centros: CNIO

— Extracciones sangre en la UCGC: adultos y ninos.
— Valoracion psicologica pre y post estudio.

— Informacion sobre DxGenPreimplantacional

POCV
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GESTION-ADMINISTRACION

e Cartera de Servicios:

— Gestion de muestras biologicas (sangre y parafina),

solicitud, recepcion, custodia y devolucion.

— Gestion de documentacion: peticion a UDCAS de toda

Espana.

— Difusién y formacion en centros de nuestra area sobre

el plan de cancer hereditario.

POCV
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FUNCIONES DE LA UCGC

* GESTION CLINICA - ADMINISTRATIVA.

* ASISTENCIAL.

* DOCENTE-FORMACION.

* INVESTIGACION-PUBLICACIONES.

POCV
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12 VISITA

Medidas de prevencion
Informe al remitente

POCV
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Comprobar criterios de indicacién J

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

Estimacion individual y familiar
del riesgo de cancer hereditario




r

N

22 VISITA }

| Familias

de bajo riesgo } [ Familias de alto riesgo }

@—[ S. Hereditario identificado }

Valoracion emocional

[ Banco de ADN } [Ofrecer estudio genético}

Medidas de prevencion
Informe al remitente

Seguimiento
(A.primaria/especialista)

[ Acepta estudio genético ]

¢

[ Estudio genético }

|
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32 VISITA }

[Comunicacién de resultados}

— @——[ Mutacion }

Estimacion individual del riesgo
Medidas de prevencion
Seguimiento
(A.Primaria/especialista)

Cita posterior si se producen
Avances cientificos

Estimacion individual del riesgo

Medidas de prevencion especificas

Seguimiento en hospital

Ofrecer estudio a otros miembros

\

de la familia

/




FRESTACIONES AGENDAS , CONBINACION AGENDA ENFERMERA Y PSICOLOGA
UNIDAD DE CONSEJO GENETICO EN CANCER
ENFERMERA CGC003 PSICOLOGA CGC001
CGCENF: L-M-X-J-V
. 0300 CGC (1)
e AG ARBOL 20 mm il EX
s CGCE  CONSEJO GENET. 20 min. z o
s ATE SEGUIMIENTO TELF 30 min. 0o A0 S —
. AT ATENCION GRAL TELF. 10 min. 0950 tow| 21L122D (1)
+ ES EXTRACCION 20 min. 1010 CGC (2)
s PE PASAR ENCUESTA 10 min. na  EX |
1050 PE 10| 21L 122D (2)
1100 CGC (3)
1221 EX
CCCMED: e e e g PE 20| 21L12.2D (3)
s 210 PRIMERA VISITA 20 min. 110
. 22 SEGUNDA VISITA 20 min. ey CGC (4)
1230 EX
1250 PE 1200 21L//2.2D (4)
CGCPSIL: M-J  (MANANAS)
s 22D ATENCION SEG. EXT. 30 min &
o 200 PRIMERA VISITA LARGA  30min COMBINACION AGENDA MEDICO Y ENFERMERA
+ ATE ATENCION TELF. 30 min.
s PA PSICO. APOYO 50 min.
+ COUN  COUNSELING 50 min.
g i M iy MEDICO CGC002 ENFERMERA CGCO03
500 9:00
820 9:20 C6C (1)
8:40 2.2 9:40 AG
00 21(1) 10:00 C6CR)
10:20 22 10:20 AG
10:40 21(2) 10:40 CGCE)
11:00 22 11:00 AG
1120 210) 1120 CGCH)
11:40 22 11:40 AG
1200 214 12:00 CGC()
12:20 2.2 12:20 AG
1240 2109) 12:40 CGCIE)
13:00 13:00 AG
1320 21(6) 13:20

13:40 13:40



FUNCION ASISTENCIAL

* INICIO ACTIVIDAD: MAYO 2005.
* Datos estadistica Programa de CCEE.
* Datos de la base de datos UCGC.

* INDIVIDUOS EN LA BASE a la migracion,
marzo 2012: 4145

* FAMILIAS EN LA BASE a la migracion, marzo
EPFV 2012: 1393

Comunidad Valenciana



Escriba una pregunta - -

E Archive Edicion  Ver Herramientas Ventana 2

W - S| Q|ED|ED B | Ajustar - | Cerrar | Configurar | 8 ~ | {3 =

[[nforme descriptivo de la actividad de la unidad 10/12/2012

[1] Tetsl de consutartes: 145
E Consultantes que cumplen o no aitefics:
Cumple criterios Total
1
NO 1155
El 2579

Distribudidn de los sindromes hereditarics para los individuos que cumplen criterics de

Gadigo v de e e
s
Cancer ge Mama y Owarlo famiiar
Cancer oe Cokn oip CCHNT) o oe Lymon 1y 11
Pollposis Adenomatosa o2 Colon Familar (PAF)

Y 02 Tiroioes Fambiar

Von HppeH hdau (anglomato sk, c3ncer enal)
RethoolEsoma Herediar

E(}sﬂs indices |lozlizados (distibucion para los individucs que cumplen criterics):
Caso indice Total
k2
NO 1782
Posbie 20
k= 1145
E|lrl:h|d.ux con zlgunz prushs genética rmalizads seglin condiddn respectoz inde= o no
(e consideran dni@mente aquellos individucs que cumplen los criterics de indicacidn}:
‘Caso indice Total
17
NO 1060
Fosbiz 14
k= 1116
[#]mimero de familizs en iz base: 1353

[8] Medces rauba’taomdelusqzlegilks pecientes:
Tipo de centro de 5; Tol
1
SEI4ITIL 1
Centm Sakd 480
Espectalidad 200
HOSPITAL LLUIS ALCANYS DE XATVA 1
NO 16
Ctro FomRal 15
Prophb Hospkal e

pagina: 14| 4 || 1 » e

Preparado

ol (5] @ O [ B i

NUM

9:52
F= 80 4027001 ™




(48 Archive Edicion Ver Herramientas Ventana 2

-3 Q| @ Ajuster

E Nimera de familias por sindrome

Qs

Cameerda Mama y Cuarb tmiliar

Canceroe Cobn HeredRano ND Polposico (OCHNP) 0 Shdrome de Lyn
Polbesks Adenomatisa de Colon Famillar PAF)

Neop tasts Endociina MItble (MEN 2} y Caminoma Medularde Tirolss
‘on Hippa HUindau @ngomaiosis, @ncernenal)

MNimero de prusbas gendticas por sindrome

Otros

Carcer de Mamay Ovaric farmiliar

Carcer de Colon Hereditario No Pdlipdsice
(CCHNP) o Sindrome de Lyreh Iy IT

Polipasis Adenomaosa de Colon Familiar (PAF)
Neoplaria Endocring Miltiple (MEV 2} y Carcinoma
Medar de Tircides Feamiliar

Vior Hippsl-Lirdau (argiomaosis, cancsr raral)

Retimoblastoma Hereditario

|E| Resultzdos gendtices por sindrome:

e 1.
&

¥ ovario heredi

pagna: 14| 4| 2 »[m]|

Preparado

e | @

ERCA1 posihe

ERCAZ posihe

HEGEIVD EME B MUSECEn fET e
o I ENe

Posiio para ks mutsekin Smilkar
Varlane o2 efects dssconoctio

Hpemetizchin ML neg@ie
WLH posii
WSH2 pasivg

NUM

P 9:53
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FUNCION ASISTENCIAL

* Demanda: 50 primeras al mes.

* Oferta: 75 primeras mes

* Extracciones: 30-40 mensuales

* L/V: 6 primeras, X: 3 primera. Sucesiv: 5 L/X/V.

* Lista espera: 2 meses. Pte citar: menos 30
interconsultas. Citados en enero los de

diciembre

POCV
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FUNCION ASISTENCIAL
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PRIMERAS POR ANO: 2008-2012
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Segundas visitas por aho : 2008-2012




Demanda mensual de primeras 2012




@ Sa-CONGENI-Mesil R EI
Archive Editar Yer Historial Marcadores Herramientas Ayuda
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2 Mas visitados |j Comenzar a usar Firefox 5y Ultimas noticias

| [} Salud - cONGENIA [ +]

https://congenia.sp.san.gva.es/congenia/datosBasicosConsultar'ejecutarGestionDatosBasicos.action ‘fj’ - Il'.

Portal de Gestion

del Cancer Familiar AGENCIA |:I V
CONGENIA § oueraAT AN g ) POCY

H | FAMILIAS | ALERTAS | LISTADOS | ESTADISTICAS Y CONSULTAS | ADMINISTRACION

D=tos Bdsicos | E. Clinicos | Antecedentes | M. Tumorales | D. Clinicos | V. Psicoldgica | E. Genéticos | Recomendaciones

Datos Basicos - Consultar

B =g YOyl ?)
1D Individuo |LF-40943 1D Familia |F-LF-39507
Nombre |JOSE FRANCISCO Apellido 1 |ROMERO Apellido 2 |MORENTE
¥ Activo
1D Individuo |iF40943] ID Familia s1P |
Nombre I Apellido 1 Apellido 2 I
Fecha Nacim. Desde I Fecha Nacim. Hasta
NIF | Sexo

[ Aceptar J [ Cancelar ]

RESULTADO DE LA BUSQUEDA

LF-40943

2261268 JOSE FRANCISCO ROMERC MORENTE 454372960 13/01/1978 Vardn

lﬁ Usuaric: angelsegur Generalitat Valenciana. Conselleria de Sanitat, 2009

| Terminado

Ir_
o S| ©]O <& [HE[@ il o

A 05/12/2012 =




FUNCION ASISTENCIAL

Cancer Colon Hereditario No Polipésico (CCHNP) o Sindrome de Lynch |

Cancer de Mama y Ovario familiar (sin antecedentes judios)

Neoplasia Endocrina Multiple (MVEN2) y Carcinoma Medular de Tiroides
Otros

Polipésis Adenomatosa de Colon Familiar (PAF)

Retinoblastoma

Sindrome de Cowden

Sindrome de Peutz Jeghers

Sindrome de Von Hippel Lindau

128/178

2021273

1112

718

29/30

4/4

212

2/3

212

71,91%

73,99 %

91,67 %

87,50 %

96,67 %

100,00 %

100,00 %

66,67 %

100,00 %

34,88 %

57,55 %

3,79%

2,81 %

8,81 %

1,62 %

0,81%

0,81%

0,81 %

POV cONSULTANTES QUE CUMPLEN CRITERIOS

Plan Oncoldgico
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FUNCION ASISTENCIAL

POCV
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CONGENIA

Portal de Gestion Unidad de Con Sejo Genético GENERALITAT VALENCIANA

del Céncer Familiar

Aceptabilidad del estudio por los casos indices

Desde 01/01/2012 hasta 30/11/2012
UCG: 3

Sindrome: %

Familias con algun caso indice con estudio genético solicitado
/ Familias con algun caso indice localizado

CONSELLERIA DE SANITAT

UNIDAD SiNDROME NUM /DEN INDICADOR DISTRIB
3 Hospital La Fe
Cancer Colon Hereditario No Poliposico (CCHNP) o Sindrome 67 [/ 72 93,06 % 45,89 %
Cancer de Mama y Ovario familiar (sin antecedentes judios) 48 | 57 84,21 % 32,88 %
Neoplasia Endocrina Multiple (MEN2) y Carcinoma Medularde 4 [/ 4 100,00 % 2,74 %
Otros 2 1 3 66,67 % 1,37 %
Polip6sis Adenomatosa de Colon Familiar (PAF) 20 / 20 100,00 % 13,70 %
Retinoblastoma 2 1 3 66,67 % 1,37 %
Sindrome de Cowden 2 o "2 100,00 % 1,37 %
Sindrome de Peutz Jeghers 1 I 100,00 % 0,68 %
Total Unidad 146 / 162 90,12% 100,00 %

Total 146 / 162 90,12 %



FUNCION ASISTENCIAL

CONGENIA
ot e e Unidad de Consejo Genético il

del Cancer Familiar

Valor predictivo positivo del ofrecimiento de estudio a familiares

Desde 01/01/2012 hasta 30/11/2012
UCG: 3

Mutaciones diagnosticadas en familiares
/ Familiares con estudio genético realizado

GENES NUM /DEN INDICADOR
APC P ¥ 100,00 %
BRCA1 13 4 oF 22,81 %
BRCA2 9 / 50 18,00 %
MEN1 T &l 63,64 %
MLH1 i b SET 100,00 %
MSH2 3 / 10 30,00 %
MSH6 2 41 20,00 %
MYH 2 1 3 66,67 %
PMS2 3 / & 60,00 %
STK11 Tt 4 A 100,00 %

PUCV TOTAL 58 / 165 35,15 %

Plan Oncoldgico
Comunidad Valenciana



FUNCION ASISTENCIAL

COMNSGENLA

Prtet do Goutdn Unidad de Consejo Geneéetico e .

Resultado del estudioco gencetico para casos indices

Desce 01O L0112 Raasta 3071 /2012

T

S OO TS e

Para sIiNnaromMmyes. Estudailcs genencos reairacos Dara &l SinNnarormeeE 0 S Esthscoes m realzaxaos
Dara Io-OOs OE S IINOrOrTrEs

Para geness. ESudos realzados para =1 gen X JEsh rea =z Para el Sinarcene <
ASteracSones: NT O Ilteraciones Dpo Y 5 NT esh reanz e un gen aago
caso INDceE
SNDROME CSENES - AL TERACION NURA 5 DEN IND FCADO
CTancer Colon Hersditario No Poliposico (OOCHMNP) © Sinarorme e Lynch I y 1
e rAL 2T AdTeracion
Patogerica =2 5 < S0.00 %
Tota Gen ML=l = s = SOo.00 ==
Sen rAS I Alteracion
Fatogerica T - == 00 =%
Total Gen MSs2 L | F "3 2S.00 -
e RAS SIS AlJTeracion
Patogeanica T s = =S_00 =%
Totad Gen MSHS 1 r - 2S.00 =%
Total Cancer Coton Hereaitarises No Poliposico (OOCHMNP) o = r = 33.33 ==
CTancer o MaMma y Owarnro famiiar (sin antecedentes Judios)
Sen BRCcCAl AldTeraclon
e SIgMTICROO INcCherto a - = 2= =a =%
NO DEtogenics = ’ 4 == B =
Fatogecica = ’ = SS.S5T °%
Tota Gen BRCA = # =2 S=2.00 -
ser BRCAD Aldterscion
D SIgNMIcCS00 INncChaerto = - = SsS Se .
NO DEtogenlca a F r 4 SF.1a %
Sartogenica = ¥ = == 3= =
Totad Gen BRCAD =2 ¥ =25 =5 00 =%
Total Cancer G Marma y Ovaroc famiiar (sin anteceJentes =2s s =0 S0.00 -
PolDOoOSis ASSNOrMAalosa de Colon Famililar (FPAF)
= (¥ g Alterscion
matogenica = - = S5.57 %%
Total Gen MY = ¥ 4 = SS. 67 ==

Sen owwros Alteracion
Parogenica s = =33 %
Totaw Gen OWwos 1 r > 3I3.33 =
Total POoDOSIS ACESNOMatosa de Colom Farmilllas (FAF) 3 ¥y s SO0.00 %
Sarome oe Peaultz Jeghers
Sen ST11 Alterscion
S : | ¥ 2 | IO0. 00 =%
Plan Unto'ﬂgicu Totad Gen STK113 L 7 1 100.00 %

Comunidad Valenciana Total Snarome de Peutz Jeghers 1 - 1 100.00 2%



POCV

Plan Oncoldgico
Comunidad Valenciana

FUNCION ASISTENCIAL

CONGENIA

Portal do Gestién Unidad de Consejo Geneético

GENERALITAT VALENCIANA

CONSELLERIE DE SANITAY

Resultado del estudio geneético para familiares

Desde 01/01/2012 hasta 30/11/2012
uUcG: 3
Sindrome: %

Para sindromes: Estudios genéticos realizados para el sindrome X / Estudios genéticos realizados
para todos los sindromes

Para genes: Estudios realizados para el gen X /Estudios realizados para el sindrome X
Alteraciones: N° de alteraciones tipo Y / N° estudios realizados en un gen dado

FAMILIARES

SINDROME GENES - ALTERACION NUM / DEN INDICADOR
Cancer Colon Hereditano No Poliposico (CCHNP) o Sindrome de Lynch | v 11
Gen MLH1 Alteracon
Patogénica 10 7 17 58,82 %
Total Gen MLH1 10 7 17 58,82 %
Gen MSH2 Alteracion
Patogénica 3 VA 4 17,65 %
Total Gen MSH2 3 £ IF 17.65 %
Gen MSH6 Alteracion
Patogenica 2 s 17 11,76 2%
Total Gen MSHEG 2 /I 17 11.76 %
Gen PMS2 Alteracon
Patogénica < ! 17 11,76 2%
Total Gen PMS2 2 I 17 11,76 %
Total Cancer Colon Hereditario No Polipdsico (CCHNP) o 17 / 68 25,00 %
Cancer de Mama y Ovarno familiar (sin antecedentes judios)
Gen BRCA1 Alteracion
De significado incierto 1 I 1 100,00 %%
No patogénica 1 I 8 12,50 %
Patogénica 13 1 22 59,09 %
Total Gen BRCA1 15 7 31 48,39 %
Gen BRCAZ2 Alteracion
No patogénica 7 r 8 87,50 %
Patogénica 9 5 22 40,91 %
Total Gen BRCA2 16 /7 30 53.33 %

Total Cancer de Mama vy Ovwvario familiar (sin antecedentes 31 / 61 50.82 %
MNeoplasia Endocrina Mudltiple (MEN2) y Carcinoma Medular de Tiroides Familiar
Gen MEN1 Alteracion




FUNCION ASISTENCIAL

POCV
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CONGENIA
Parial ds Gastién Unidad de Consejo Genético s i

Resultado del estudio genetico para familiares

Desde 01/01/2012 hasta 30/11/2012

UcCcG: 3

Sindrome: 9%

Para sindromes: Estudios genéticos realizado=s para el sindrome X / Estudios gen<ticos realizados
para todos los sindromes

Para genes: Estudios realizados para el gen X /Estudios realizados para el sindrome X
Aldteraciones: N° de alteraciones tipo Y / N° estudios realizados en un gen dado

FAMILIARES

Neoplasia Endocrnina Maltiple (MEN2) v Carcinoma Medular de Tiroides Familiar
Gen MEN1 Alteracion
1
AR ——aZ——
Patogénica 3 r 3 100,00 %
Total Gen MEN1 =3 3 100,00 2%
Total Neoplasia Endocrina Mdltiple (MENZ2) y Carcinoma Medular 3 7 3 100,00 %
Otros
Gen MEN1 Alteracion
Patogénica 4 r 4 100,00 %
Total Gen MEN1 4 J a4 100,00 %
Total Otros 4 J 4 100,00 2%
Poliposis Adenomatosa de Colon Familiar (PAF)
Gen APC Alteracion
Patogénica 7 r 9 7T7.78 %
Total Gen APC 7 I 9 T7.78 %
Gen MYH Alteracion
Patogénica 2 r =] 22,22 %
Total Gen MYH 2 I B 22,22 %
Total Polipdsis Adenomatosa de Colon Familiar (PAF) 9 [f 18 50,00 %6
Sindrome de Peutz Jeghers
Gen STK11 Alteracion
Patogénica 1 7 1 100,00 %
Total Gen STK11 1 y 3 100,00 2%
Total Sindrome de Peutz Jeghers 1 /71 100,00 %




FUNCION ASISTENCIAL

CONGENIA
Portal de Gestion Unidad de Consejo Genético CENERALITAT VALENCIANA

b CONSELLERIN DE SANITAY
del Cancer Familiar

Tiempo medio (en dias) transcurrido entre la solicitud y la recepcion de resultados para casos indices

Fecha solicitud desde 01/01/2012 hasta 30/09/2012
Fecha recepcion desde 01/01/2012 hasta 30/11/2012
UCG: 3

Tiempo medio (en dias) transcurrido entre la solicitud y recepcion de resultados

UcaG SINDROME LABORATORIO Caso indice Mediana  Cuartil 25 Cuartil 75  Num. Ind
3 Hospital La Fe

01 Cancer de Mama y Ovario familiar (sin antecedentes
3 H. La Fe-Biologia Molecular
Sl 56 38 74 57
02 Cancer Colon Hereditario No Poliposico (CCHNP) o
2 H.LlaFe-Unidad de Genética y diag,.prenatal

Sl 715 35.75 107.25 2
4 H. La Fe-Servicio de A. Patologica

Sl 56 44 8225 34
6 H.G. Elche-Oncologia Molecular

Sl 100 61 110 5

03 Poliposis Adenomatosa de Colon Familiar (PAF)
2 H.LaFe-Unidad de Genética y diag, prenatal

Sl 132 116.5 133 3
6 H.G. Elche-Oncologia Molecular
PU CV sl 74 405 77 3
Plan Oncoldgico =
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FUNCION ASISTENCIAL

CONGENIA )
Portal de Gestion Unidad de Consejo Genético GENERALITAT VALENCIANA

” N CONSELLERIA DE SAMITAT
del Cancer Familiar

Tiempo medio (en dias) transcurrido entre la solicitud y la recepcion de resultados para casos indices

Fecha solicitud desde 01/01/2012 hasta 30/09/2012

Fecha recepcion desde 01/01/2012 hasta 30/11/2012

UcG: 3

Tiempo medio (en dias) transcurrido entre la solicitud y recepcion de resultados

UCG SINDROME LABORATORIO Caso indice Mediana  Cuartil25 Cuartil 75  Num. Ind

04 Neoplasia Endocrina Mltiple (MEN2) y Carcinoma
2 H.LaFe-Unidad de Genética y diag,.prenatal

S 47 375 56.5 1
6 H.G. Elche-Oncologia Molecular
S 148 148 148 1
07  Sindrome de Peutz Jeghers
6 H.G. Elche-Oncologia Molecular
Sl 64 64 64 1
08  Sindrome de Cowden
6 H.G. Elche-Oncologia Molecular
S 178 178 178 1

POCV
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FUNCION ASISTENCIAL

CONGENIA
PortJaI d;J Gestion Unidad de Consejo Genético gﬁ[N[RMITAT VALENCIANA

: 4 CONSELLERIA DE SANITAT
del Cancer Familiar

Tiempo medio (en dias) transcurrido entre la solicitud y la recepcion de resultados para familiares

Fecha solicitud desde 01/01/2012 hasta 30/09/2012
Fecha recepcion desde 01/01/2012 hasta 30/11/2012
UCG: 3

Tiempo medio (en dias) transcurrido entre la solicitud y recepcion de resultados

UCG SINDROME LABORATORIO Caso indice Mediana  Cuartil25 Cuartil 75  Num. Ind

3 Hospital La Fe
00  Ofros

6 H.G. Elche-Oncologia Molecular

NO 54 7 54 5
01 Cancer de Mama y Ovario familiar (sin antecedentes
3 H. La Fe-Biologia Molecular
NO 17 8 43 65
02 Cancer Colon Hereditario No Poliposico (CCHNP) o
6 H.G. Elche-Oncologia Molecular
NO 37 19 61 2

03  Poliposis Adenomatosa de Colon Familiar (PAF)
2 H.LaFe-Unidad de Genética y diag, prenatal
NO 43 27 47 10
04 Neoplasia Endocrina Multiple (MEN2) y Carcinoma

PU CV 2 H.LlaFe-Unidad de Genética y diag,. prenatal

Plan Oncaldgico NO 14 14 14 1
Comunidad Valenciana




DOCENCIA-FORMACION

* Rotacion por la UCGC de P.I.R.
* Rotantes externos
— Médicos de primaria del area.
— MIR familia R3 H Arnau.

— Meédicos de la unidad de genética

POCV

Plan Oncoldgico
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FUNCIONES DE LA UCGC

* GESTION CLINICA - ADMINISTRATIVA.
* ASISTENCIAL.
* DOCENTE-FORMACION.

* INVESTIGACION-PUBLICACIONES.

POCV

Plan Oncoldgico
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INVESTIGACION

* Contrato de Investigacion Fundacion La Fe, afio 2005:

Dra Sarai Palanca: Grandes deleciones y variantes de efectos
desconocido en BRCA-1/2 en cancer de mama hereditario.

 BECA FISS 2006-2009. Investigador colaborador: Estudio de
las mutaciones patogenicas de la poblacion espafola en los
genes BRCA1 y BRCAZ2 en el cancer de mama y ovario
esporadico.

POCV
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INVESTIGACION

* Evaluacion integral de las VED en familias con Sindrome de
Lynch: BECA SEOM 2007.

* Valoracion de la adhesion a las recomendaciones en familias
con (CCHNP) estudiadas en las UCGC de la Com.
Valenciana: BECA SEOM 2007

* Estudio genético de las familias con sospecha de sindrome de
Lynch, con inestabilidad de microsatélites, y sin mutacion
puntual en los genes MLH1, MSH2 y MSHG6: BECA
COMUNIDAD VALENCIANA 2007.

POCV
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INVESTIGACION

BECA EVES: EQUIPO DE INVESTIGACION: Eva Esteban, Pascual Bolufer,
Inmaculada de Juan, Sarai Palanca, Eva Barragan, Laia Pedrola, Joaquin
Montalar, Angel Segura, Victoria Castell, Eduardo Martinez y Carmne
Guillen. TITULO DEL PROYECTO: Aplicacion de una plataforma de
secuenciacion de alto rendimiento en la deteccidon de mutaciones en los
genes BRCA1 y BRCA2 (EVES 100/2008) ENTIDAD FINANCIADORA.
Conselleria de Sanitat, Escuela Valenciana de Estudios de la Salud (EVES)
DURACION: 2008.

BECA GENT X GENT 2009-2011.Contribucion de los alelos de baja
penetrancia al cancer de mama y ovario en las familias de alto riesgo de la
Comunidad Valenciana. Eva Esteban, Pascual Bolufer, Inmaculada de
Juan, Sarai Palanca, Angel Segura, Ana Santaballa.

POCV
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INVESTIGACION

BECA FISS: EVALUACION DE UN METODO COMBINADO BIOQUIMICO
ECOGRAFICO PARA LA DETECCION PRECOZ DEL CANCER DE
OVARIO. Anos 2009-2010. Maria Sanchez, Isabel Chirivella, Angel Segura,
Dolores Salas.

BECA FISS: DENSIDAD MAMOGRAFICA, SUSCEPTIBILIDAD GENETICA
Y CANCER DE MAMA EN MUJERES DE FAMILIAS DE ALTO RIESGO.
Anos 2010-2011. Isabel Chirivella, Angel Segura, Marina Pollan, Beatriz
Sanchez Heras, Dolores Salas.

BECA- DR BOLUFER: Deficiencia/insuficiencia en la recombinacion
homaologa en el cancer de mama esporadico. Pascual Bolufer, Eva Esteban,
Angel Segura, Ana Santaballa etc.... 2011-2013

Protocolo de atencion telefonica para el seguimiento de las personas
atendidas en la UCGC. Fundacion La Fe, Ipsen Pharma. 2012 POCY

Plan Oncoldgico
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PUBLICACIONES NACTIONALES

Capitulo de libro: Manual de tto de soporte en el paciente oncoldgico: ISBN:
84-933367-4-2: 2006. Consejo Genético en Cancer: Segura A, Belenchén
M, Cortijo M, Molina J, Palomar L, Yuste A.

Segura A, Palomar L, Diaz-Beveridge R. Escenarios Clinicos: El cancer
colorrectal hereditario. Publicacion on line. Prous Science SA. Pagina web
Merck Oncologia. 2008.

Segura A. Sobre el cancer. Cartas al Director. Diario El Pais, viernes 29-
09-2006 . Pag 14.

Segura A, Garijo M, Belenchén M: Funcion de una UCGC. Revista
GeysSalud. 2008.

Plan Oncoldgico
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PUBLICACIONES NACTIONALES

El cancer hereditario en ginecologia: A propdésito de un caso de Sindrome
de Lynch. Gomez-tébar LL, Sanchez Andrés A, Ferrando M, Segura A,
Cazorla E. Acta Ginecoldgica 2007; 44(3): 95-98.

Mutaciones de los genes BRCA1 Y BRCAZ2 en pacientes con cancer de
mama y ovario familiar incluidos en el programa de consejo genético en
cancer de la comunidad valenciana. Eva Esteban Cardefiosa, Pascual
Bolufer Gilabert, Sarai Palanca Suela, Eva Barragan Gonzalez, Silvestre
Oltra Soler, Isabel Chirivella Soriano, Angel Segura Huerta, Carmen Guillén
Ponce, Eduardo Martinez de Duefas, Dolores Cuevas Cuerda, Dolores
Salas Trejo, en representacion del Grupo de Asesoramiento en Cancer
Genético de la Comunidad Valenciana. Medicina Clinica 2008.

Guia de practica clinica en cancer hereditario. POCV. Conselleria Sanitat.
Generalita Valenciana.2008.ISBN: 978-84-482-4988-5. Miembro del comité
editorial y autor.

Plan Oncoldgico
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PUBLICACIONES INTERNACIONALES

* Palanca S, Esteban E, Barragan E, Oltra S, de Juan |,
Chirivella I, Segura A, Guillén C, Martinez de Duenas E, Bolufer
P. Identification of a novel BRCA1 large genomic
rearrangement in a Spanish breast/ovarian cancer family.
Breast Cancer Res Treat 2007; 9839-9846.

* Esteban E , Bolufer P, Palanca S, Oltra S, Barragan E,
Velasco E, Chirivella |, Segura A, Guillen C, Martinez de
Duenas E,. Twenty-three novel BRCA1 and BRCA2 sequence
alterations in breast and/or ovarian cancer families of Eastern
Spain. Breast Cancer Res Treat 2007; 9818-9822.

POCV
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PUBLICACIONES INTERNACIONALES

* Palanca Suela S, Esteban Cardefosa E, Barragan Gonzalez E, de Juan
Jiménez |, Chirivella Gonzalez |, Segura Huerta A, Guillén Ponce C,
Martinez de Duenas E, Montalar Salcedo J, Castel Sanchez V, Bolufer
Gilabert P on behalf of the Group for Assessment of Hereditary Cancer of
Valencia Community. CASP8 D302H polymorphism delays the age of onset
of breast cancer in BRCA1 and BRCAZ2 carriers. Breast Cancer Res Treat.
2010 Jan;119(1):87-93. Epub 2009 Feb.

* EPCAM germ line deletions as causes of Lynch syndrome in Spanish
patients.Guarinos C, Castillejo A, Barbera VM, Carbonell L, Sanchez-Heras
AB, Segura A, Guillen-Ponce C, Martinez-Canto A, Castillejo MI, Egoavil C,
Jover R, Paya A, Alenda C, Soto JL. Journal Molecular Diagnosis. In press
2010.(IF 2009: 3.413. Pathology: Q1)

POCV
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PUBLICACIONES INTERNACIONALES

Broad BRCA1 and BRCA2 mutational spectrum and high incidence of recurrent and novel
mutations in the eastern Spain population. Eva Esteban Cardefiosa,Pascual Bolufer
Gilabert ,Inmaculada de Juan Jiménez, Sarai Palanca Suela, Eva Barragan Gonzalez,
Isabel Chirivella Gonzalez, Angel Segura Huerta,Carmen Guillén Ponce, Eduardo Martinez
de Duenas. Breast Cancer Res Treta. 2010 may, 121 (1): 257-260.

Relationship of BRCA1 and BRCA2 mutations with cancer burden in the family and tumor
incidence. Eva Esteban Cardefiosa,Pascual Bolufer Gilabert,Inmaculada de Juan
Jiménez,Sarai Palanca Suela,Eva Barragan Gonzalez,Virginia Gonzalez Anguix ,Enrique
Lerma Alejos, Isabel Chirivella Gonzalez, Angel Segura Huerta, Carmen Guillén Ponce,
Eduardo Martinez de Duenfas, Dolores Cuevas Cuerda, Dolores Salas Trejo. On behalf of
the Group for Assessment for Hereditary Cancer of Valencian Community. Familial Cancer
DOI 10.1007/s10689-010-9327-8

CASP8 D302H ,polymorphism delays the age of onset of breast cancer in BRCA1 and
BRCAZ2 carriers. Palanca S, Esteban cardefiosa E, Barragan Gonzalez E, de Juan Jiménez
|, Chirivella |, Segura A,guillen Ponce C, Martioenz de Duefias E, Montalar Salcedo J,
Castel Sanchez V, Bolufer Gilabert P. On behalf of the Group for Assessment for Hereditary
Cancer of Valencian Community. Breast Cancer Res Treat,2010 jan; 119 (1):87-93.

POCV
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PUBLICACIONES INTERNACIONALES

Evidence for classification of ¢.1852 1853AA>GC in MLH1 as a neutral variant for Lynch
syndrome. Castillejo A, Guarinos G, Martinez-Canto A, Manuel Barbera V, Egoavil C, Castillejo
MI, Perez Carbonell L, Sanchez Heras B, Segura A et al. BMC Medical Genetics 2011,12:12.

Novel Mutations in MEN1, CDKN1b and AIP genes in patients with multiple endocrine neoplasia
type 1 Syndrome in Spain. Belar O, De la Hoz C, Pérez Nanclares G, Castarno L, Gaztambide S
and spanish MEN1 group (Angel Segura as a member). Clinical Endocrinology 2011, octubre
2011. published online

Low penetrance alleles as a risk modifiers in familial and sporadic breast cancer, Bolufer P,
Esteban E, Palanca S, Segura A, Santaballa A. Familial cancer 2012, aceptado en agosto. En
prensa.

Recurrent and novel BRCA1/BRCA2 mutations in Eastern Spain population. Relationships of
familial phenotypes with mutation prevalence. Familial cancer 2012, en prensa

TACSTD1 germ line deletions as causes of Lynch syndrome in spanish patients. Guarinos G,
Castillejo A, Barbera V, Sanchez Heras B, Segura A, Journal of Molecular Diagnostics 2012, en

prensa
POCV

Plan Oncoldgico
Comunidad Valenciana



PUBLICACIONES: RESUMEN

- ARTICULOS INTERNACIONALES: Doce articulos, afnos 2007-2012
- ARTICULOS NACIONALES: Siete articulos. 06/07/08.
- ABSTRACTS INTERNACIONALES: Diez abstracts, afnos 2007-2012

- ABSTRACTS NACIONALES: 15 abstracts, afios 2007-2012

POCV
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Anadlisis DAFO- CONCLUSIONES
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Debilidades Fortalezas

Amenazas Oportunidades



FORTALEZAS

* Prestigio del Servicio y del Centro.

* Capacitacion profesional muy especifica

* Especializacion y protocolizacion

* Trabajo multidisciplinario

* Unidad funcional de referencia (varios departamentos)
* Informatizacion de procesos

* Interés por la docencia e investigacion

* Integrados en un programa consolidado de Conselleria
* Alta motivacion del equipo

POCV

* Equipo completo con plaza en propiedad i

Comunidad Valenciana



DEBILIDADES

* Poca integracion de la UCGC en el S.0.M-hospital.

* Dependencia excesiva de la asistencia especializada
como fuente pacientes

* Imposibilidad de sustituir al personal.

* Dispersion geografica de los departamentos
sectorizados.

* Falta de contacto con los referentes de los
departamentos. POCY

Plan Oncoldgico
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AMENAZAS

Sobrecarga asistencial, perder otras funciones.

Necesidades econdmicas del personal.
Asistencia no basica (tiempos de crisis....)

Prblemas organizativos con los departamentos.

— Anatomia Patologica concesionarias.

POCV
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OPORTUNIDADES

Plan Oncoldgico
Comunidad Valenciana

Actividad especifica y puntera. )PUCV

Integracion con los laboratorios (medicina

traslacional).

Integracion con varios departamentos/primaria.
Compartir responsabilidad clinica dentro del S.O.M
Explotacion clinica de las nuevas bases de datos

Reconocimiento administrativo de la labor realizada



CONCLUSIONES

La UCGC esta consolidada.

-Ha sido fundamental el contacto con Genética y
aboratorios.

_a actividad asistencial es superior a la esperada.

Necesitamos mayor interaccion con el Servicio de
Oncologia Medica.

Debemos mejorar la relacion con los referentes
seguimientos-devolucion de pacientes.

Necesario descargar asistencia para poder mejorar er
las otras funciones. POCV
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