GUIA PARA PACIENTES Y FAMILIAS
Mi estudio genético encontrd una variante en CDH1
Cancer gastrico difuso hereditario

¢Qué significa y qué puedo hacer?

Tu estudio encontré una variante patogénica (un cambio que altera el funcionamiento del gen) en CDH1. Esta
variante causa el sindrome de cancer gastrico difuso hereditario, que aumenta el riesgo de un tipo especial de
cancer de estdmago y, en las mujeres, de cancer de mama de tipo lobulillar. Saberlo es una gran ventaja: existen
medidas eficaces para detectar a tiempo y prevenir estos cdnceres. Esta guia te ayuda a entender tu resultadoy a
preparar tu plan de cuidado junto a tu equipo de salud.

a Lo que Si significa o Lo que NO significa

e Tienes un riesgo mas alto que el promedio de e No significa que tengas cancer ni que vayas a
desarrollar algunos tipos de cancer. tenerlo con seguridad.

e Puedes acceder a controles especialesy a ® No es culpa de nadie: la variante se hereda o
medidas que reducen ese riesgo. aparece por azar.

e Tus familiares cercanos pueden estudiarse para * No significa que debas tomar decisiones de
saber si tienen la misma variante. inmediato: hay tiempo para informarte.

0 ¢Qué es el gen CDH1?

Todas las personas tenemos dos copias del gen CDHL1. Este gen produce la E-cadherina, una proteina que funciona
como un "pegamento” que mantiene unidas a las células. Cuando una copia no funciona, algunas células pueden
separarse y crecer de forma desordenada.

El cancer géstrico difuso (también llamado "de células en anillo de sello") es distinto del cancer de estdmago mas
comun: no forma una masa visible, sino que se infiltra en la pared del estémago. Por eso es dificil de detectar con
la endoscopia, incluso cuando se hace con cuidado.

° ¢Cuanto aumenta el riesgo?

Riesgo aproximado de tener cancer a lo largo de la vida:

Tipo de cancer Poblacién general Con variante en CDH1
Cancer gastrico difuso (hombres) 0,8% 37-42%

Cancer gastrico difuso (mujeres) 0,8% 25-33%

Cancer gastrico en etapa avanzada — ~10% hombres / ~7% mujeres
Cancer de mama lobulillar (mujeres) 12-13%* 37-55%

Cifras de las guias NCCN (version 1.2026 de estomago y 1.2027 de mama), hasta los 80 afios. Casi todas las personas con la variante tienen
pequefios focos de cdncer muy inicial en el estomago, que muchas veces no progresan; el riesgo de un cdncer clinicamente importante es
menor (fila de etapa avanzada). Las cifras mds altas provienen de familias con varios casos, y el riesgo es menor cuando la variante se
encuentra en personas sin historia familiar. Algunas variantes especificas podrian no asociarse a mayor riesgo; tu genetista revisard tu
variante y estimard tu riesgo personal. * Riesgo de cualquier tipo de cdncer de mama en la poblacién general.

Recuerda: muchas personas con una variante en CDH1 nunca desarrollan cdncer. Con controles en un centro
con experiencia y las medidas preventivas adecuadas, el riesgo puede reducirse de forma muy importante.
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é¢Como se hereda?

La variante se hereda de forma autosémica dominante: basta una copia alterada para tener el riesgo aumentado.
Puede venir de la madre o del padre, y afecta por igual a hombres y mujeres. Cada hijo o hija de una persona con

la variante tiene un 50% de probabilidad de heredarla.

En algunas familias con variantes en CDH1 también hay personas con labio o paladar fisurado. Si esto ocurre en tu

familia, coméntalo con tu genetista.

Persona con la variante

Pareja sin la variante

En cada embarazo: 50% de probabilidad de heredar la variante

Mi plan de cuidado

Estas son las recomendaciones del Consorcio Internacional de Cancer Gastrico (IGCLC 2020) y de las guias NCCN.
Tu equipo de salud las adaptard a tu edad, tu historia familiar y tus preferencias.

Qué hacer

Estémago (todas las personas)

Conversar sobre gastrectomia total preventiva (extirpacién del
estdmago) versus endoscopias periddicas, en un equipo
multidisciplinario con experiencia

Gastrectomia recomendada si la endoscopia o las biopsias
muestran un cancer mas alla de la etapa mas inicial, o si hay
sintomas persistentes sin otra causa

Si decides postergar la cirugia: endoscopia en un centro con
experiencia, con biopsias dirigidas y, segun el caso, multiples
biopsias (protocolo de Cambridge)

Estudio y tratamiento de Helicobacter pylori
Mujeres: mamas
Autoexamen mamario y consultar ante cualquier cambio
Examen de mamas por un profesional
Resonancia magnética de mamas con contraste
Mamografia (idealmente con tomosintesis)
Conversar sobre mastectomia reductora de riesgo
Todas las personas

Vida saludable: no fumar, moderar el alcohol, mantener un
peso adecuado, hacer actividad fisica y protegerse del sol

Desde cuando

Conversar (habitualmente
20-30 aiios)

Segun hallazgos

Edad a definir con el equipo

Desde el diagndstico

25 aios
25 afos
30 afios*
30 afios*

Conversar

Siempre

www.tugenetista.cl - Guia para pacientes: variante en CDH1 - Pagina 2 de 4

¢
s TU

PREVENCION Y DIAGNOSTICO

Con qué frecuencia

Una vez

Una vez

Cada 6-12 meses

Una vez y segun indicacion

Siempre
Cada 6-12 meses
Anual
Anual

Una vez

Todos los dias
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*0 5 a 10 afios antes del caso de cdncer de mama mds joven en la familia.
Sobre la gastrectomia: es la Unica medida que elimina el riesgo de céncer gastrico. Reduce el riesgo a menos de 1%. Es una cirugia
mayor, con complicaciones importantes en cerca de 1 de cada 5 personas, que cambia la forma de alimentarse (comidas pequefias y
frecuentes, control del peso y suplementos de vitaminas, como la B12, de por vida). La decision es personal y se toma con un equipo
multidisciplinario con experiencia, considerando la historia familiar, la edad y los resultados de las endoscopias.

Sobre la endoscopia: una endoscopia normal no descarta por completo el cancer gastrico difuso, porque las lesiones iniciales son
muy pequefias. Por eso se realiza en centros con experiencia, con una técnica especial que incluye alrededor de 30 biopsias.

Si tienes o tuviste cancer

Tu resultado también es importante para tu tratamiento, porque puede influir en el tipo de cirugia y en los
controles posteriores. Comparte tu resultado con tu equipo tratante: el comité oncoldgico definira el mejor
tratamiento para tu situacion.
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¢Qué significa para mi familia?

Comparte tu resultado con tus familiares de primer grado (padres, hermanos e hijos). Una copia del
informe del laboratorio les facilitara el estudio.

Ellos pueden estudiarse solo para la variante que se encontré en ti. Es un examen mas simple y
econdémico que el tuyo.

Hombres y mujeres deben considerar el estudio: ambos tienen riesgo de cancer gastrico y pueden
transmitir la variante.

Hijos e hijas el momento de estudiarlos se define con el equipo de salud; habitualmente en la
adolescencia (16 a 18 afios), antes de la edad en que se conversa la cirugia o se inician las
endoscopias, o antes si hay casos muy jévenes en la familia.

Planificacion familiar existen opciones como el diagndstico genético preimplantacional. Consultalas
en asesoramiento genético.

Si un familiar no tiene la variante, su riesgo vuelve a ser similar al de la poblacion general (salvo que
tenga otros antecedentes).

Preguntas frecuentes

éVoy a tener cancer?

No necesariamente. Tu riesgo es mayor que el de la poblacién general, pero muchas personas con la variante
nunca desarrollan cédncer. Las medidas preventivas y los controles permiten reducir ese riesgo de forma
importante.

éTengo que operarme del estomago?

Solo se recomienda claramente si las endoscopias muestran un cancer mas alla de la etapa mas inicial o si hay
sintomas. En los demds casos es una decision compartida: la gastrectomia es la medida mdas eficaz, y las
endoscopias periddicas en un centro con experiencia son una alternativa, especialmente si no hay varios casos en
tu familia. Puedes tomarte el tiempo necesario para conversarlo.

¢Como es la vida sin estomago?

Después de la cirugia se come en porciones pequefas y frecuentes, y es normal bajar de peso los primeros
meses. Con apoyo de nutricionista y suplementos de vitaminas, la mayoria de las personas recupera una vida
activa y normal.
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éLa endoscopia normal significa que no tengo cancer?

Es tranquilizadora, pero no lo descarta por completo, porque este tipo de cancer comienza con lesiones muy
pequeias bajo la superficie. Por eso la endoscopia debe hacerse en un centro con experiencia y repetirse cada 6
a 12 meses si no te has operado.

Si mis padres no tuvieron cancer, ¢de donde viene la variante?
No todas las personas con la variante desarrollan cancer; por eso puede pasar inadvertida por generaciones.
Estudiar a tus padres ayuda a saber de qué lado de la familia viene.

éDonde y con quién me controlo?
Lo ideal es un equipo con experiencia en este sindrome: genetista, gastroenterdlogo, cirujano digestivo,
nutricionista y, en las mujeres, mastélogo. Tu genetista puede ayudarte a coordinar tu plan de cuidado.

¢Es normal sentirme angustiado o preocupado?

Si, es muy comun. Hablarlo con tu familia, con tu equipo de salud o con un psicélogo puede ayudar. En Chile
existen fundaciones y organizaciones que acompafian a pacientes y familias. Tu equipo puede orientarte sobre
cuales corresponden a tu situacién.

N
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Recuerda: conocer tu resultado te permite adelantarte. Con informacidn, controles y acompafiamiento,
puedes cuidar tu salud y la de tu familia.

www.tugenetista.cl - contacto@tugenetista.cl
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Esta guia entrega informacion general y no reemplaza la consulta con tu médico o genetista.
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