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As sindromes de predisposicao ao cancer hereditario sao caracterizadas pelo aumento de risco de
desenvolvimento de cancer ao longo da vida e estdo relacionadas a aproximadamente 5% - 10% de todos
os diagnosticos de cancer. Essas sindromes estao associadas a presenca de uma variante patogénica em
linhagem germinativa do DNA em genes envolvidos na regulacao do ciclo celular, como os genes de reparo,

supressores de tumor e oncogenes e geralmente apresentam heranga autossémica dominante.

Os genes BRCAI e BRCAZ estdo entre os primeiros genes identificados nesse contexto e abriram
um importante campo no conceito da medicina personalizada, trazendo um novo paradigma no cancer de
mama e de ovario hereditarios. Da mesma forma, a descoberta da base molecular da sindrome de Lynch
proporcionou uma maior compreensdao do espectro clinico desta condicdo, permitindo a identificacdo
de individuos de alto risco para o cancer colorretal e de endométrio. Além dessas duas sindromes bem
estudadas, varios outros genes relacionados ao cancer hereditario tém sido reconhecidos com impacto na
pratica clinica.

O diagnéstico das sindromes de predisposicdao hereditaria ao cancer avangou muito nos ultimos
anos e vem proporcionando aos pacientes e seus familiares estratégias de prevencao e diagnostico precoce
através da realizagdo de rastreamento com exames perioddicos e, em alguns casos, intervencdes redutoras
de risco.

Nesse cenario, oadvento dosequenciamentode novageragao (NGS)fez possivelo desenvolvimento
dos painéis multigenes, cada vez mais usados como exames fundamentais na investigagao desses quadros,
visto que permitem a avaliagdo de multiplos genes de forma simultanea e com menor custo. Indicados de
forma criteriosa para pacientes selecionados e com resultados individualmente interpretados dentro de um
processo de aconselhamento genético, tais testes modificam o manejo clinico do paciente e de sua familia
através de decisdes bem embasadas.

O Fleury Genémica incorporou recentemente em sua rotina dois novos exames para a investigacao
das sindromes de cancer hereditario. O CANCERPRIME é um painel que abrange 60 genes relacionados
as principais sindromes de cancer hereditario, que apresentam riscos de cancer e guidelines de manejo
bem definidos. Tem utilidade na investigagcdo de varios tipos de cancer, desde os mais comuns como de
mama, colorretal, ovario, pancreas, prostata, até os mais raros como feocromocitomas, sarcomas e tumores
neuroendocrinos. J& o FASTCANCER avalia 44 genes relacionados aos principais tipos de cancer, como
mama, ovario e colorretal e tem um prazo de resultado mais rapido, sendo, portanto, preferencialmente
indicado para pacientes com urgéncia no resultado do teste genético para auxiliar a tomada de decisao
cirdrgica no tratamento e na reducgao de risco de cancer.

BENEFiICIOS DOS TESTES GENETICOS NA PESQUISA DE NEOPLASIAS HEREDITARIAS

(O ldentificar outros possiveis membros da familia em risco;
(O Sugerir medidas especificas de reducao de risco;

(O Modificar as estratégias de rastreamento em relacao aos exames indicados e idade de inicio, quando
pertinente;

(O Estimar o risco de doenca na familia, baseando-se em associagdes entre genotipo e fenoétipo;

(O Considerar, quando possivel, opgdes de tratamento baseadas em alteracdes genéticas especificas.




CANCERPRIME OU PAINEL PARA PRINCIPAIS SINDROMES DE PREDISPOSICAO AO

CANCER HEREDITARIO (60 GENES)

METODO Sequenciamento completo por NGS de todas as regides codificantes e flanqueadoras adjacentes aos éxons
de 60 genes acionaveis relacionados ao cancer hereditario, incluindo a analise de variagdes no nUmero de
copias (CNV).

GENES ANALISADOS APC (inclui regido promotora), ATM, AXIN2, BAP1, BARD1, BMPRIA (inclui regido promotora), BRCA1, BRCA2,
BRIP1, CDH1, CDK4, CDKN2A, CHEK2, DICERI1, EPCAM, FH, FLCN, GREMI (inclui regido promotora e regido
enhancer), HOXBI13, KIT, LZTR1, MAX, MEN1, MLH1 (inclui regido promotora), MSH2, MSH3, MSH6, MUTYH,
NBN, NF1, NF2, NTHL1, PALB2, PDGFRA, PMS2, POLD1, POLE, PRKARIA, PTCH1, PTCH2, PTEN, RAD51C,
RADS5I1D, RBI, RET, SDHA, SDHB, SDHC, SDHD, SDHAF2, SMAD4, SMARCBI, STK11, SUFU, TMEM127, TP53
(inclui regido promotora), TSC1, TSC2, VHL e WTL

AMOSTRAS Sangue periférico | Saliva | Swab de bochecha
RESULTADOS Em até 20 dias corridos.
FASTCANCER OU PAINEL RAPIDO PARA CANCER HEREDITARIO
METODO Sequenciamento completo por NGS de todas as regides codificantes e flanqueadoras adjacentes aos éxons

de 44 genes relacionados ao cancer hereditario, incluindo a analise de variages no nimero de copias (CNV).

GENES ANALISADOS APC (inclui promotor), ATM, BARDI1, BLM, BRCAI, BRCAZ2, BRIP1, CDHI, CDK4, CDKN2A, CHEK2, EGFR,
EPCAM, HRAS, KIT, MEN1, MET, MLH1 (inclui promotor), MRE11, MSH2, MSH6, MUTYH, NBN, NF1, NF2,
NTHLI, PALB2, PMSI1, PMS2, POLDI, POLE, PTEN (inclui promotor), RAD50, RAD51C, RAD51D, RB1, RECQL4,
RET, SMAD4, SMARCA4, STK11, TP53 (inclui promotor), WT1 e XRCC2.

AMOSTRAS Sangue periférico | Saliva | Swab de bochecha

RESULTADOS Em até 10 dias corridos.

O Fleury Genémica também oferece o painel expandido para cancer hereditario, assim como

painéis especificos para diversas sindromes. Conheca a seguir alguns dos painéis disponiveis:

PAINEL EXPANDIDO PARA CANCER HEREDITARIO

METODO Sequenciamento completo por NGS de todas as regides codificantes e regides flanqueadoras adjacentes aos
éxons de 101 genes relacionados ao cancer hereditario, incluindo a analise de CNV.

GENES ANALISADOS ALK, APC (inclui promotor), ATM, ATR, AXIN2, BAP1, BARD1, BLM, BMPRIA (inclui promotor), BRCAI, BRCA2,
BRIP1, BUB1B, CDC73, CDHI1, CDK4, CDKN1B, CDKN2A, CEBPA, CEP57, CHEK2, CTC1, CTNNAL DDB2, DICERI,
DKC1, EGFR, EGLN1, EPCAM, EXT1, EXT2, FANL, FH, FLCN, GALNTI2, GATA2, GPC3, GREM] (inclui promotor e
enhancer), HOXB13, HRAS, KIF1B, KIT, LZTR1, MAX, MDHZ2, MEN1, MET, MITF, MLH]1 (inclui promotor), MLH3,
MREI11, MSH2, MSH3, MSH6, MUTYH, NBN, NF1, NF2, NSD1, NTHL1, PALB2, PDGFRA, PHOX2B, PMS1, PMS2,
POLDI, POLE, POTI, PRF1, PRKARIA, PTCHI1, PTCH2, PTEN (inclui promotor), RAD50, RAD51C, RAD51D, RBI1,
RET, RHBDF2, RNF43, RUNX1, SDHA, SDHAF2, SDHB, SDHC, SDHD, SLX4, SMAD4, SMARCA4, SMARCBI, STK11,
SUFU, TERT (inclui promotor), TMEM127, TP53 (inclui promotor), TSC1, TSC2, VHL, WRAP53, WT1 e XRCC2.

AMOSTRAS Sangue periférico | Saliva | Swab (kit de coleta)
RESULTADOS Em até 20 dias corridos.

PAINEL GENETICO PARA CANCER DE MAMA HEREDITARIO
METODO NGS, com inclusao de CNV também por NGS.

GENES ANALISADOS ATM, BARD1, BRCA1, BRCA2, BRIP1, CDH1, CHEK2, EPCAM, MLH1 (inclui promotor), MRE11, MSH2, MSH6,
NBN, NF1, PALB2, PMS1, PMS2, PTEN (inclui promotor), RAD50, RAD51C, RAD51D, SMARCA4, STK11, TP53
(inclui promotor) e XRCC2.

AMOSTRAS Sangue periférico | Saliva | Swab (kit de coleta)

RESULTADOS Em até 20 dias corridos.




PAINEL GENETICO PARA CANCER GASTRICO HEREDITARIO

METODO NGS, com inclusdo de CNV também por NGS.

GENES ANALISADOS APC (inclui promotor), ATM, BLM, BMPRIA (inclui promotor), BRCAL, BRCA2, CDHI1, CTNNAIL, EPCAM, GREM1
(inclui promotor e enhancer), KIT, MLH1I (inclui promotor), MSH2, MSH6, MUTYH, NF1, PDGFRA, PMS2,
RNF43, SMAD4, STK11 e TP53 (inclui promotor).

AMOSTRAS Sangue periférico | Saliva | Swab (kit de coleta)

RESULTADOS Em até 20 dias corridos.

PAINEL GENETICO PARA CANCER COLORRETAL HEREDITARIO

METODO NGS, com inclusdo de CNV também por NGS.

GENES ANALISADOS APC (inclui promotor), AXIN2, BMPRIA (inclui promotor), CDHI, CHEK2, EPCAM, GALNTI12, GREMI (inclui
promotor e enhancer), MLH1I (inclui promotor), MSH2, MSH3, MSH6, MUTYH, NTHL1, PMS2, POLDI1, POLE,
PTEN (inclui promotor), RNF43, SMAD4, STK11 e TP53 (inclui promotor).

AMOSTRAS Sangue periférico | Saliva | Swab (kit de coleta)

RESULTADOS Em até 20 dias corridos.

PAINEL GENETICO PARA POLIPOSE ADENOMATOSA FAMILIAR

METODO NGS, com inclusdo de CNV também por NGS.

GENES ANALISADOS APC (inclui promotor), MSH3, MUTYH, POLD1 e POLE.
AMOSTRAS Sangue periférico | Saliva | Swab (kit de coleta)
RESULTADOS Em até 20 dias corridos.

PAINEL GENETICO PARA POLIPOSES HEREDITARIAS

METODO NGS, com inclusdo de CNV também por NGS.

GENES ANALISADOS APC (e regido promotora), AXIN2, BMPRIA (e regido promotora), GREMI (e regido promotora e enhancer),
MLH3, MSH3, MUTYH, NTHL1, POLD1, POLE, PTEN (e regido promotora), RNF43, SMAD4 e STK11.

AMOSTRAS Sangue periférico | Saliva | Swab (kit de coleta)

RESULTADOS Em até 20 dias corridos.

PAINEL GENETICO PARA SINDROME DE LYNCH

METODO NGS, com inclusdo de CNV também por NGS.

GENES ANALISADOS EPCAM, MLH]1 (inclui promotor), MSH2, MSH6 e PMS2.
AMOSTRAS Sangue periférico | Saliva | Swab (kit de coleta)
RESULTADOS Em até 20 dias corridos.

PAINEL GENETICO PARA CANCER DE PANCREAS HEREDITARIO

METODO NGS, com inclusdo de CNV também por NGS.

GENES ANALISADOS APC (e regido promotora), ATM, BMPRIA (e regido promotora), BRCA1, BRCA2, CDKN2A, CDK4, EPCAM,
MENI, MLHI (e regido promotora), MSH2, MSH6, NF1, PALB2, PMS2, SMAD4, STK11, TP53 (e regido
promotora), TSC1, TSC2 e VHL.

AMOSTRAS Sangue periférico | Saliva | Swab (kit de coleta)

RESULTADOS Em até 20 dias corridos.




PAINEL GENETICO PARA MELANOMA HEREDITARIO

METODO NGS, com inclusdo de CNV também por NGS.

GENES ANALISADOS BAPI, BRCA1, BRCA2, CDK4, CDKN2A, CHEK2, MCIR, MITF, PTEN (inclui promotor), RB1, TP53 (inclui
promotor) e TYR.

AMOSTRAS Sangue periférico | Saliva | Swab (kit de coleta)

RESULTADOS Em até 20 dias corridos.

PAINEL GENETICO PARA CANCER DE PROSTATA HEREDITARIO

METODO NGS, com inclusdo de CNV também por NGS.

GENES ANALISADOS ATM, ATR, BRCAIL, BRCA2, BRIP1, CHEK2, EPCAM, HOXB13, MLH1 (inclui promotor), MRE11, MSH2, MSH6,
NBN, PALB2, PMS2, PTEN (inclui promotor), RAD51C, RAD51D e TP53 (inclui promotor).

AMOSTRAS Sangue periférico | Saliva | Swab (kit de coleta)

RESULTADOS Em até 20 dias corridos.

PAINEL GENETICO PARA FEOCROMOCITOMA

METODO NGS, com inclusdo de CNV também por NGS.

GENES ANALISADOS ATM, DLST, EGLNI, EGLN2, FH, EPAS1 (HIF2A), HRAS, KIF1B, MAX, MDH2, MEN1, MERTK, MET, NF1, RET,
SLC25A11, SDHA, SDHAF2, SDHB, SDHC, SDHD, TMEM127, TP53 e VHL.

AMOSTRAS Sangue periférico | Saliva | Swab (kit de coleta)

RESULTADOS Em até 20 dias corridos.

PAINEL GENETICO PARA TUMORES HIPOFISARIOS FAMILIARES

METODO NGS, com inclusdo de CNV também por NGS.

GENES ANALISADOS AlIP, CABLESI, CDKN1B, DICERI, GNAS, GPR101, MAX, MENI, NF1, PIK3CA, PRKARIA, SDHA, SDHAF2, SDHB,
SDHC, SDHD, SF3B1, USP48 e USP8.

AMOSTRAS Sangue periférico | Saliva | Swab (kit de coleta)

RESULTADOS Em até 30 dias corridos.
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CONSULTORIA MEDICA

Dra. Andrea Kiss
andrea.kiss@grupofleury.com.br

Dra. Daniele Paixao Pereira
daniele.ppereira@grupofleury.com.br

Dr. Wagner Antonio da Rosa Baratela
wagner.baratela@grupofleury.com.br

Dr. Israel Gomy
israel.ggomy@grupofleury.com.br




A gente cuida, vocé confia

®) lare.fleury.com.br
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