
 
 
 
 
 
 
 

Consentimiento para pruebas genéticas de cáncer hereditario para síndrome de Lynch 
Consent for Hereditary Cancer Genetic Testing for Lynch Syndrome  

 
Introducción. Este formulario describe los beneficios, riesgos y limitaciones de las pruebas genéticas de susceptibilidad heredada 
para el cáncer. Lea este formulario atentamente y discuta todas las preguntas que tenga con su equipo de proveedores. 
 
Propósito. Esta prueba analiza un gen o genes específicos para cambios genéticos llamados mutaciones. El gen o genes 
analizados se asocian con un síndrome de cáncer hereditario específico llamado síndrome de Lynch, o síndrome de cáncer 
colorrectal hereditario no asociado a poliposis (HNPCC, por sus siglas en inglés). Esta prueba ayudará a determinar si una 
persona tiene un riesgo significativamente aumentado de desarrollar ciertos tumores debido a una o más mutaciones en un gen 
que predispone al cáncer. 
 
El síndrome de Lynch es un síndrome de cáncer hereditario causado por una alteración en alguna de las clases de genes 
llamados genes de reparación de bases mal apareadas (MMR, por sus siglas en inglés). Existen cinco genes conocidos: Los 
genes de reparación de bases mal apareadas: MLH1, MSH2, MSH6 y PMS2, y un gen relacionado conocido como EPCAM. La 
mayoría de los casos de síndrome de Lynch se deben a mutaciones en estos genes. Las personas que portan una mutación 
genética de síndrome de Lynch tienen un mayor riesgo de desarrollar ciertos tipos de cáncer que aquellos que no tienen una 
mutación. No obstante, no todos los que tienen un gen alterado desarrollarán cáncer. 
 
Los riesgos de cáncer asociados con una mutación genética de síndrome de Lynch se enumeran a continuación. Los 
porcentajes citados son cálculos del riesgo de por vida y pueden cambiar a medida que se hacen más investigaciones. 
 

Cáncer colorrectal 80%; cáncer de endometrio 43 – 60%; cáncer de ovario 9 – 12%; cáncer gástrico 13 – 19%; cáncer del 
tracto urinario 4 – 10%; cáncer del tracto biliar 2 – 18%; cáncer de intestino delgado 1 – 4%; tumores del SNC 3.7%; 
cáncer pancreático, aumentados. 

 
Tanto los hombres como las mujeres que tienen una mutación genética de síndrome de Lynch tienen una probabilidad del 50% 
(1 de 2) de pasársela a cada uno de sus hijos. No hay ninguna evidencia de que nacer con una mutación genética de síndrome 
de Lynch aumenta el riesgo de cánceres en la infancia. 
 
Procedimiento de la prueba. El personal del laboratorio de Hartford Hospital le extraerá aproximadamente 2 tubos de sangre 
y los enviará al laboratorio de pruebas genéticas que corresponda. El laboratorio analizará sus genes de síndrome de Lynch 
para buscar mutaciones. No se realizará ninguna otra prueba en su muestra sin su consentimiento escrito. 
 
Usted da su consentimiento para la o las siguientes pruebas: 

 Prueba integral de síndrome de Lynch: analisis de secuenciación y grandes reordenamientos 
 Análisis de genes específicos: MLH1, MSH2, MSH6, PMS2 o EPCAM 
 Análisis de un único sitio 

               __________ Iniciales del paciente 
 

Resultados e interpretación de la prueba. A continuación se enumeran los resultados posibles de la prueba: 
•  Positiva – Se identificó una mutación que está asociada con un riesgo aumentado de cáncer hereditario. Conocer esta 

información puede ayudarle a usted y a su médico a hacer elecciones más informadas sobre su cuidado de la salud, 
tales como cernimientos, cirugías para reducción de riesgos y estrategias con medicamentos preventivos. 

•  Negativa – No se identificó una mutación. 
o  Si usted es la primera persona que se hace la prueba en su familia, aún tiene el mismo riesgo de cáncer que 

tiene una persona de la población general. Aún puede estar en un riesgo mayor que el promedio de sufrir 
cáncer hereditario debido a una predisposición genética que no se puede detectar con esta prueba, ya sea en 
el gen o genes que le investigaron o en otro gen ligado al cáncer hereditario. 

o  Si tiene un resultado negativo para una mutación conocida en su familia, se considera que usted tiene los 
mismos riesgos que otros de la población general. 

•  Inconcluyente – Se detectó un cambio genético (una variable de significado incierto o VUS, por sus siglas en inglés) 
pero se desconoce si este cambio está ligado al riesgo de cáncer. Usted aún tiene al menos el mismo riesgo de 
cáncer que la población general y aún puede estar en un riesgo mayor que el promedio debido a una predisposición 
genética que no se puede detectar con esta prueba. 

 
El asesor genético discutirá con usted los resultados y su significado. Los resultados de las pruebas genéticas tienen 
repercusiones en los familiares cosanguíneos. Si usted elige hacerlo y si se descubre una mutación, el asesor genético le 
ayudará a informar a todos los miembros de la familia. 
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Beneficios. Los resultados de sus pruebas genéticas pueden ayudarle a usted y a su médico a hacer elecciones más 
informadas sobre su cuidado de la salud, tal como sus cernimientos, cirugías para reducción de riesgos y estrategias con 
medicamentos preventivos. La identificación de una o más mutaciones genéticas en una familia permite que otros familiares 
cosanguíneos determinen si comparten o no los mismos riesgos de cáncer hereditario. Si el resultado de su prueba es positivo, 
deberá discutir con su proveedor de cuidado médico cómo se hereda el cáncer hereditario y aprender sobre la probabilidad de 
que sus hijos y familiares cosanguíneos puedan haber heredado la o las mismas mutaciones en el o los genes analizados. Si 
tiene un resultado negativo para una mutación conocida en su familia, no puede pasarles esa mutación a sus hijos. Si ha tenido 
cáncer o una condición precancerosa, aún tendrá un poco de incremento en el riesgo debido a sus propios antecedentes. Si no 
ha tenido cáncer, continuará teniendo el riesgo de cáncer de la población general. 
 
Riesgos. Enterarse de que tiene una mutación genética puede ser perturbador y puede aumentar sentimientos de depresión, 
ansiedad y vulnerabilidad. Podría sentir que tiene que tomar decisiones difíciles sobre su cuidado médico. Enterarse de un 
resultado positivo puede afectar las relaciones con los miembros de la familia. La noticia de un resultado inconcluyente puede 
aumentar la sensación de angustia. Si se le hace la prueba a más de un miembro, existe la posibilidad de que se entere de 
información sensible sobre su familia, tal como una no paternidad o una adopción no divulgada. 
 
Para tratar las preocupaciones relacionadas con una posible discriminación del seguro de salud, la mayoría de los estados y el 
gobierno federal han promulgado leyes para prohibir la discriminación genética. Además, una legislación federal amplia (HIPAA) 
prohíbe la divulgación no autorizada de información de salud personal confidencial. Sin embargo, en su mayoría, estas leyes no 
evitan que las aseguradoras de seguros de vida e incapacidad utilicen la información de las pruebas genéticas para determinar la 
cobertura. Nuestra política es incluir la información genética y los resultados de la prueba en su registro médico. 
 
Limitaciones. Esta prueba analiza solo los genes de síndrome de Lynch. Si no se descubre ninguna mutación, aún puede 
estar en riesgo de sufrir cáncer hereditario debido a una predisposición genética que no se puede detectar con esta prueba, ya 
sea en el o los genes en los que se le hizo la prueba o en otro gen ligado al cáncer hereditario. La prueba genética aclara los 
riesgos de cáncer solo para aquellos cánceres relacionados con los genes analizados. 
 
Responsabilidad financiera. El seguro de salud típicamente reembolsa las pruebas genéticas a las personas apropiadas. 
Usted es responsable por cualquier costo de la prueba genética que el seguro no reembolse, incluso de todos los copagos y 
deducibles aplicables.  
 
Correspondencia futura. Debido a la dinámica de este campo, continúan apareciendo nuevos datos e información. Se le 
recomienda que se mantenga en contacto con su proveedor de cuidado de la salud, anualmente, para enterarse de cualquier 
nuevo desarrollo en la genética del cáncer y para proporcionar cualquier actualización sobre sus antecedentes personales o 
familiares que puedan afectar sus riesgos de cáncer. 
 
Confirmo que me han explicado los posibles beneficios, riesgos, limitaciones y costos de las pruebas genéticas para síndrome 
de Lynch. Me respondieron todas las preguntas. He leído este formulario de consentimiento y me darán una copia para mis 
registros. Mi firma debajo indica mi voluntad de realizarme las pruebas genéticas para mutación o mutaciones genéticas de 
síndrome de Lynch. Entiendo la política de confidencialidad explicada en el formulario de consentimiento. Esto significa que 
reconozco que la información genética y una copia del resultado de la prueba se incluirán en mi registro médico. 
 
___________________________________  _________________ ________________ 
Firma del paciente     Fecha    Hora 
 
___________________________________ 
Nombre en imprenta 
 
He explicado los posibles riesgos, limitaciones y costos así como los beneficios potenciales de las pruebas  genéticas para 
mutaciones genéticas de síndrome de Lynch y he respondido todas las preguntas sobre la prueba a mi leal saber y entender. 
 
___________________________________  _________________ ________________ 
Asesor genético/Médico Clínico    Fecha    Hora 
 
 

               __________ Iniciales del paciente 
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