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PANEL  GENES  

Adenoma hipofisario familiar. AIP, MEN1. 

Adrenal, carcinoma familiar. 
APC, ATM, BRCA2, CHEK2, EPCAM, FH, MEN1, MLH1, MLH3, MSH2, MSH6, PMS2, PRKAR1A, genes SDH y 
TP53. 

Básico screening. APC, ATM, BRCA1, BRCA2, CDH1, CDKN2A, CHEK2, EPCAM, MLH1, MSH2, MSH6, PALB2, PMS2. 

Colorrectal, cáncer. 

Inmunohistoquímica proteínas reparadoras MLH1, MSH2, MSH6 y PMS2. 

Inestabilidad de microsatélites (MSI) se precisa aportar, a parte del tejido tumor, tejido normal o sangre 
periférica.  

Colorrectal, cáncer familiar. 

APC, AXIN2, BMPR1A, CHEK2, EPCAM, FAN1, GALNT12, GREM1, MLH1, MLH3, MSH2, MSH6, MUTYH, 
NTHL1, PALB2, PMS2, POLD1 (E6-E13), POLE (E7-E14), PTEN, SMAD4 y STK11.  
 
+ TP53 (si <55 años). 
+ CDH1 (si fenotipo sugestivo). 

Endometrio familiar, cáncer.  
BRCA1, BRCA2, EPCAM, MLH1, MLH3, MSH2, MSH6, MUTYH, PMS2, POLD1 (E6-E13), POLE (E7-E14), 
PTEN, STK11 y TP53. 

Feocromocitoma/Paraganglioma. 

ATRX, BRAF (exón 15), CDKN1B, CSDE1, DNMT3A (exón 8), DLST (exón 14), EGLN1, EGLN2, FGFR1 (exón 12 
y 14), FH, GOT2, H3F3a, HIF1A (exón 12), HIF2A (exón 12), HRAS, IDH1, IDH2 (exón 4), KIF1B, MAX, MDH2, 
MEN 1, MET (exones del 14 al 21), NF1, RET, SDHA, SDHAF1, SDHAF2, SDHB, SDHC, SDHD, SLC25A11, 
TMEM127 y VHL. 

Inmunohistoquímica SDHB y/o SDHA. 

Gástrico, cáncer familiar. 

ATM, BMPR1A, BRCA1, BRCA2, CDH1, CTNNA1, EPCAM, MLH1, MLH3, MSH2, MSH6, PALB2, PMS2, PTEN, 
SMAD4 y STK11.  
 
+ TP53 (si <55 años). 
+ APC promotor 1B (pólipos glándulas fúndicas gástricas). 

Génito-urinarios: uréter, uretra y 
vejiga familiar, tumores. 

APC, ATM, BRCA1, BRCA2, CHEK2, EPCAM, MLH1, MLH3, MSH2, MSH6 y PMS2. 

Hiperparatiroidismo primario. CDKN1B (p27), CGM2, MEN1, CASR. 

Lynch o lynch-like, síndrome. 
APC, EPCAM, MLH1, MLH3, MSH2, MSH6, MUTYH, NTHL1, PMS2, POLD1 (E6-E13) y POLE (E7-E14). 
 
+ TP53 (CCR diagnosticado < 55 años). 
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Mama/ovario familiar, cáncer. 

ATM, BARD1, BRCA1, BRCA2, BRIP1, CHEK2, MSH6, PALB2, RAD51C, RAD51D, CDH1, STK11 y PTEN.   
 
+ TP53 (si diagnóstico < 36 años).  
 
+ MRE11, NBN 
 
**Estudio paciente sano: ATM, BRCA1, BRCA2, CHEK2, PALB2. 

Medular de tiroides esporádico y de 
células foliculares de tiroides, 
carcinoma. 

HRAS, KRAS, RET y reordenamientos de RET. 

Melanoma familiar. 

ACD, BAP1, BRCA2, CDKN2A (p16), CDK4, MC1R, MITF (NM_000248.4: c.952G>A; p.E318K), POT1, PTEN, 

TERT (promotor) y WRN.  

 

TP53 (si criterios de Chompret). 

Melanoma uveal. BAP1. 

Neuroendocrino gastro-entero-
pancreático, tumor.  

MEN1, CDKN1B (p27), PRKAR1A y RET. 
 

Ovario/mama, cáncer familiar.  

ATM, BARD1, BRCA1, BRCA2, BRIP1, CHEK2, EPCAM, MLH1, MLH3, MSH2, MSH6, PALB2, PMS2, RAD51C y 
RAD51D, CDH1, STK11 y  PTEN.  
 
NBN, TP53 (si criterios de Chompret), PTEN, SMARCA4 (células claras y/o hipercalcemia), DICER1 (Sertoli) 
y STK11 (no epitelial), FOXL2 (granulosa, c.402C>G somático). 
 
**Estudio paciente sano: ATM, BRCA1, BRCA2, CHEK2, PALB2, RAD51C y RAD51D.  

Páncreas, cáncer familiar de. 
ATM, BRCA1, BRCA2, BRIP1, CDKN2A (p16), EPCAM, MLH1, MLH3, MSH2, MSH6, PALB2, PMS2 y STK11.  
NBN (si fenotipo sugestivo), PRSS1 y SPINK1 (p.N34S, si pancreatitis hereditaria), TP53 (si criterios de 
Chompret) y APC (si pancreatoblastoma). 

Paratiroides, carcinoma y tumor 
osificante de mandíbula.  

HRPT2 (CDC73). 
 

Poliposis adenomatosa. 
APC, AXIN2, BMPR1A, GREM1, MLH3, MSH3, MUTYH, NTHL1, POLD1 (E6-E13), POLE (E7-E14), PTEN, 
SMAD4 y STK11.  

Poliposis hamartomatosa. BMPR1A, GREM1, SMAD4, STK11 y PTEN. 

Poliposis no especificada. 
APC, AXIN2, BMPR1A, GREM1, MSH3, MUTYH, NTHL1, POLD1 (E6-E13), POLE (E7-E14), PTEN, RNF43, 
SMAD4 y STK11. 

Poliposis serrada. RNF43 

Próstata, cáncer familiar. 
ATM, BRCA1, BRCA2, CHEK2, EPCAM, HOXB13 (NM_006361.6: c.251G>A; p.G84E), MLH1, MLH3, MSH2, 
MSH6, NBN, PALB2, PMS2, RAD51C, RAD51D y TP53. 

Renal, cáncer familiar. BAP1, FH, FLCN, MET, MITF (E318K), PTEN, SDHA, SDHB, SDHC, SDHD, TSC1, TSC2 y VHL. 

Vías biliares, cáncer familiar. 
ATM, BAP1, BRCA1, BRCA2, MITF (E318K), PALB2 y PRSS1.  
SPINK1 (si pancreatitis hereditaria). 
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