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• Breast cancer is the most common type of cancer in women worldwide.

• It mainly affects women, although it can also affect men.

According to the International Agency for Research on Cancer:1
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A quarter of the tumours 

detected in women are breast 
tumours.2

Estimated number of incident cases, females, worldwide 

(top 10 cancer sites) in 2012

Breast and ovarian cancer

1.GLOBOCAN 2008.Cancer Incidence and Mortality Worldwide: IARC Cancer Base No. 10 [Internet]. Lyon, France: International Agency for Research on Cancer; 2010.
2. Spanish Association Against Cancer (AECC).
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• Ο καρκίνος του μαστού είναι ο πιο κοινός τύπος καρκίνου στις γυναίκες παγκοσμίως.

• Κυρίως επηρεάζει τις γυναίκες, όμως μπορεί επίσης να επηρεάσει και τους άντρες.

Σύμφωνα με τη Διεθνή Υπηρεσία Έρευνας για τον Καρκίνο:1
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Το ένα τέταρτο των όγκων που 

ανιχνεύονται στις γυναίκες είναι 
στο στήθος.2

Εκτιµώµενος αριθµός περιστατικών σε γυναίκες παγκοσµίως

(top 10 cancer sites) το 2012

Καρκίνος του μαστού και των ωοθηκών

1.GLOBOCAN 2008.Cancer Incidence and Mortality Worldwide: IARC Cancer Base No. 10 [Internet]. Lyon, France: International Agency for Research on Cancer; 2010.
2. Spanish Association Against Cancer (AECC).
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BREAST CANCER

More than 1,600,000 new cases are diagnosed per year worldwide.1

Approximately 1 in 8 women will be diagnosed 

with breast cancer during their lifetime.2

5-10% of cases are hereditary.3

OVARIAN CANCER

Over 230,000 new cases diagnosed per year worldwide.1

Approximately 20% are hereditary.3
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Breast and ovarian cancer

1. Ferlay J, Soerjomataram I, Dikshit R, et al. Cancer incidence and mortality worldwide: Sources, methods and major patterns in GLOBOCAN 2012. Int J 

Cancer 2015;136:E359-86.

2. European commission initiative on breast cancer website: http://ecibc.jrc.ec.europa.eu/recommendations/

3. Nielsen FC et al. Hereditary breast and ovarian cancer: new genes in confined pathways. Nature Reviews. 2016;16:599-612.
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ΚΑΡΚΙΝΟΣ ΤΟΥ ΜΑΣΤΟΥ

Περισσότερα από 1,600,000 νέα περιστατικά διαγιγνώσκονται κάθε χρόνο 

παγκοσμίως.1

Περίπου 1 στις 8 γυναίκες θα διαγνωστούν με καρκίνο του μαστού κατά τη διάρκεια 

της ζωής τους.2

5-10% των περιπτώσεων είναι κληρονομικές.3

ΚΑΡΚΙΝΟΣ ΤΩΝ ΩΟΘΗΚΩΝ

Πάνω από 230,000 νέα περιστατικά διαγιγνώσκονται κάθε χρόνο παγκοσμίως.1

Περίπου 20% των περιπτώσεων είναι κληρονομικές.3
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1. Ferlay J, Soerjomataram I, Dikshit R, et al. Cancer incidence and mortality worldwide: Sources, methods and major patterns in GLOBOCAN 2012. Int J 

Cancer 2015;136:E359-86.

2. European commission initiative on breast cancer website: http://ecibc.jrc.ec.europa.eu/recommendations/

3. Nielsen FC et al. Hereditary breast and ovarian cancer: new genes in confined pathways. Nature Reviews. 2016;16:599-612.

Καρκίνος του μαστού και των ωοθηκών
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Drinking alcohol (breast)

Being overweight or obese (both)

Not being physically active (breast)

Not having children (both)

Not breastfeeding (breast)

Birth control (breast)

Fertility treatment (ovarian)

Hormone therapy after menopause (both)

Lifestyle-related Risk Factors

Being a woman (both)

Getting older (both)

Certain inherited genes (both)

Family cancer syndromes (both)

Family history of breast cancer (breast)

Personal history of breast cancer (both)

Early menarche before age 12 (breast)

Late menopause after age 55 (breast)

Risk Factors You Cannot Change

Breast and ovarian cancer: Risk factors

https://www.cancer.org/cancer/
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Κατανάλωση αλκοόλ (μαστού)

Παχυσαρκία (και τα δύο)

Καμία φυσική άσκηση (μαστού)

Χωρίς τεκνοποίηση (και τα δύο)

Χωρίς θηλασμό (μαστού)

Αντισύλληψη (μαστού)

Θεραπεία γονιμότητας (ωοθηκών)

Ορμονική θεραπεία μετά την εμμηνόπαυση (και τα δύο)

Παράγοντες κινδύνου που σχετίζονται με τον 
τρόπο ζωής

Όντας γυναίκα (και τα δύο)

Μεγαλώνοντας (και τα δύο)

Συγκεκριμένα γονίδια (και τα δύο)

Κληρονομικά σύνδρομα καρκίνου (και τα δύο)

Οικογενειακό ιστορικό καρκίνου του μαστού (μαστού)

Προσωπικό ιστορικό καρκίνου του μαστού (και τα δύο)

Πρόωρη εμμηνάρχη πριν την ηλικία των 12 (μαστού)

Ύστερη εμμηνόπαυση μετά την ηλικία των 55 (μαστού)

Παράγοντες κινδύνου που δεν μπορούμε να αλλάξουμε

Καρκίνος του μαστού και των ωοθηκών: Παράγοντες κινδύνου

https://www.cancer.org/cancer/
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• Between 5 to 10% of cases of breast cancer and 20% of
ovarian cancer are associated with a hereditary nature.

• Characterised by its incidence at early ages, even before 40

years of age.

• Frequently associated to mutations in BRCA1 and BRCA2

genes, tumour suppressor genes involved in maintaining

DNA integrity.

• There are other genes related with these cancer types that

must be studied since it is estimated that only around 25% of
hereditary breast and ovarian cancer cases are due to
mutations in BRCA1 and BRCA2 genes.1

Approximately 50% of women with mutations in the BRCA1 or BRCA2 genes do 
not have a history of breast or ovarian cancer.2

Breast and ovarian cancer: Hereditary cancer

1. Nielsen FC et al. Hereditary breast and ovarian cancer: new genes in confined pathways. Nature Reviews. 2016;16:599-612.

2. King MC, Levy-Lahad E, Lahad A. Population-Based Screening for BRCA1 and BRCA2: 2014 Lasker Award. JAMA. 2014;312(11):1091-2.
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• Μεταξύ 5 με 10% των περιπτώσεων των καρκίνων του

μαστού και 20% των καρκίνων των ωοθηκών είναι

συσχετισμένα με κληρονομικότητα.

• Χαρακτηρίζονται με την εμφάνισή τους σε νεαρές ηλικίες,

ακόμα και πριν την ηλικία των 40.

• Συχνά συσχετίζεται με μεταλλάξεις στα γονίδια BRCA1 και

BRCA2, γονίδια ογκοκατασταλτικά που εμπλέκονται στη

διατήρηση της σταθερότητας του DNA.

• Υπάρχουν κι άλλα γονίδια συσχετισμένα με αυτούς τους

τύπους καρκίνου που πρέπει να μελετηθούν αφού

υπολογίζεται ότι μόνο ένα 25% περίπου των περιπτώσεων

κληρονομικού καρκίνου του μαστού και των ωοθηκών

οφείλονται σε μεταλλάξεις στα γονίδια BRCA1 και

BRCA2.1

Γύρω στο 50% των γυναικών με μεταλλάξεις στα γονίδια BRCA1 ή BRCA2 δεν 
έχουν ιστορικό για καρκίνο του μαστού ή των ωοθηκών.2

Καρκίνος του μαστού και των ωοθηκών: Κληρονομικός καρκίνος

1. Nielsen FC et al. Hereditary breast and ovarian cancer: new genes in confined pathways. Nature Reviews. 2016;16:599-612.

2. King MC, Levy-Lahad E, Lahad A. Population-Based Screening for BRCA1 and BRCA2: 2014 Lasker Award. JAMA. 2014;312(11):1091-2.
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 Cumulative risk of developing breast and ovarian cancer throughout life in people with and without 

BRCA1 and BRCA2 mutations.

Modified from: Petrucelli N. et al. BRCA1- and BRCA2-Associated Hereditary Breast and Ovarian Cancer. GeneReviews. Last Update: December 15, 2016.
Available at: www.ncbi.nlm.nih.gov/books/NBK1247/
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Breast and ovarian cancer: Hereditary cancer
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 Αθροιστικός κίνδυνος ανάπτυξης καρκίνου του μαστού και των ωοθηκών κατά τη διάρκεια της ζωής ενός 

ανθρώπου με ή χωρίς μεταλλάξεις στα γονίδια BRCA1 και BRCA2.

Modified from: Petrucelli N. et al. BRCA1- and BRCA2-Associated Hereditary Breast and Ovarian Cancer. GeneReviews. Last Update: December 15, 2016.
Available at: www.ncbi.nlm.nih.gov/books/NBK1247/
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Καρκίνος του μαστού και των ωοθηκών: Κληρονομικός καρκίνος

ΤΥΠΟΙ ΚΑΡΚΙΝΟΥ
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ΚΑΡΚΙΝΟΣ ΤΩΝ 
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ΚΛΙΜΑΚΑ ΚΙΝ∆ΥΝΟΥ

Γενικός πληθυσµός
Μετάλλαξη στο 

BRCA1

Μετάλλαξη στο 

BRCA2
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Mary-Claire King PhD; Ephrat Levy-Lahad MD; Amnon Lahad MPH 

World Health Organization criteria for population

screening for genetic predisposition to disease are:

• the disease is an important public health
burden in the target population

• that the risk of disease due to mutations in the

screened genes is known

• and that effective interventions exist to reduce
morbidity and mortality among genetically

susceptible individuals

1. King MC, Levy-Lahad E, Lahad A. Population-Based Screening for BRCA1 and BRCA2: 2014 Lasker Award. JAMA. 2014;312(11):1091-2. 17

International experts recommend the screening of BRCA1 and BRCA2 genes in women ≥ 

30 years in the course of routine medical care.1

Breast and ovarian cancer: Hereditary cancer
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Κριτήρια του Παγκόσμιου Οργανισμού Υγείας για

γενετικό έλεγχο του πληθυσμού για προδιάθεση για

ασθένειες:

• Η ασθένεια να αποτελεί σημαντική επιβάρυνση

της δημόσιας υγείας στον πληθυσμό στόχο

• Το ρίσκο για ασθένεια μετά από ύπαρξη

μετάλλαξης στα γονίδια που ελέγχονται να είναι

γνωστό

• Να υπάρχουν αποτελεσματικές παρεμβάσεις

που να μειώνουν τη νοσηρότητα και τη

θνησιμότητα στα άτομα που επηρεάζονται

γενετικά

1. King MC, Levy-Lahad E, Lahad A. Population-Based Screening for BRCA1 and BRCA2: 2014 Lasker Award. JAMA. 2014;312(11):1091-2. 18

Διεθνείς εμπειρογνώμονες συστήνουν τον έλεγχο των γονιδίων BRCA1 και BRCA2 σε 

γυναίκες ≥ 30 ετών στα πλαίσια της ρουτίνας του ιατρικού ελέγχου.1

Καρκίνος του μαστού και των ωοθηκών: Κληρονομικός καρκίνος
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• Low-cancer-incidence families were simply
smaller, with fewer females who inherited BRCA1

or BRCA2 mutations, and hence fewer females

who developed breast or ovarian cancer. Absent

population-wide screening, women with BRCA1 or
BRCA2 mutations from such families would not
have been identified until they developed cancer.

• As population-based screening for BRCA1 and

BRCA2 among adult women becomes a routine part

of clinical practice, other genes are expected to be
phased into the process.

191. King MC, Levy-Lahad E, Lahad A. Population-Based Screening for BRCA1 and BRCA2: 2014 Lasker Award. JAMA. 2014;312(11):1091-2.

Mary-Claire King PhD; Ephrat Levy-Lahad MD; Amnon Lahad MPH 

International experts recommend the screening of BRCA1 and BRCA2 genes in women ≥ 

30 years in the course of routine medical care.1

Breast and ovarian cancer: Hereditary cancer
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• Οι οικογένειες με χαμηλή συχνότητα εμφάνισης

καρκίνου ήταν απλώς μικρότερες, με λιγότερες

γυναίκες να κληρονομούν μεταλλαγμένα BRCA1

ή BRCA2, κι επομένως λιγότερες γυναίκες να

αναπτύσσουν καρκίνο του μαστού ή των ωοθηκών.

Χωρίς τον έλεγχο σε πληθυσμιακό επίπεδο,

γυναίκες με μεταλλάξεις στα γονίδια BRCA1 ή

BRCA2 σε τέτοιες οικογένειες δεν θα

ανιχνεύονται μέχρι να εμφανίσουν οι ίδιες

καρκίνο.

• Όταν ο έλεγχος σε πληθυσμιακό επίπεδο στα

γονίδια BRCA1 και BRCA2 σε ενήλικες γυναίκες

γίνει μέρος της ρουτίνας της κλινικής πρακτικής, κι

άλλα γονίδια αναμένεται να μπουν σταδιακά στη

διαδικασία.

201. King MC, Levy-Lahad E, Lahad A. Population-Based Screening for BRCA1 and BRCA2: 2014 Lasker Award. JAMA. 2014;312(11):1091-2.

Mary-Claire King PhD; Ephrat Levy-Lahad MD; Amnon Lahad MPH 

Διεθνείς εμπειρογνώμονες συστήνουν τον έλεγχο των γονιδίων BRCA1 και BRCA2 σε 

γυναίκες ≥ 30 ετών στα πλαίσια της ρουτίνας του ιατρικού ελέγχου.1

Καρκίνος του μαστού και των ωοθηκών: Κληρονομικός καρκίνος



EUROPE'S NUMBER ONE

MEDICAL DIAGNOSTICS PROVIDER

EUROPE'S NUMBER ONE

MEDICAL DIAGNOSTICS PROVIDER

External factors are especially important in 

people carrying mutations since they may alter 

the unaffected gene

 Every individual inherits 2 copies of

each gene, one from the mother and

the other from the father.

 In BRCA, if we inherit altered copy,

only the not affected gene will

protect the cell from tumour

development (heterocygous).

 People with only one altered BRCA

copy have a greater predisposition

to tumour development.

Facing the exposure to different

risk factors, the no mutated gene is

altered and lose its functionality

In these situations, the 

probability of developing a 

tumour is very high.

!
11

Breast and ovarian cancer: Hereditary cancer
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Οι εξωτερικοί παράγοντες είναι ιδιαίτερα 

σημαντικοί σε ανθρώπους που έχουν 

μεταλλάξεις καθώς μπορεί να τροποποιήσουν 

και το αντίγραφο του γονιδίου που δεν ήταν 

επηρεασμένο από πριν.

 Ο κάθε ένας κληρονομεί 2

αντίγραφα του κάθε γονιδίου, ένα

από τη μητέρα και ένα από τον

πατέρα του.

 Στη περίπτωση του BRCA, εάν

κληρονομήσουμε μεταλλαγμένο

αντίγραφο, μόνο το μη

επηρεασμένο αντίγραφο γονιδίου

θα προστατέψει το κύτταρο από την

καρκινογένεση (ετερόζυγο).

 Άτομα με μόνο ένα αντίγραφο

μεταλλαγμένου BRCA έχουν

μεγαλύτερη προδιάθεση για

ανάπτυξη καρκίνου.

Με το να ερχόμαστε σε επαφή με

διάφορους παράγοντες κινδύνου,

το μη μεταλλαγμένο γονίδιο μπορεί

να τροποποιηθεί και να χάσει τη

λειτουργικότητά του.

Σε αυτές τις περιπτώσεις, η 

πιθανότητα να αναπτυχθεί 

όγκος είναι πολύ υψηλός.

!
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Ζεύγος ομόλογων χρωμοσωμάτων

Μετάλλαξη

Μητρικό 
Ομόλογο

Πατρικό

Ομόλογο

Ζεύγος ομόλογων χρωμοσωμάτων

ΜετάλλαξηΜετάλλαξη

Μητρικό

Ομόλογο

Πατρικό

Ομόλογο

Καρκίνος του μαστού και των ωοθηκών: Κληρονομικός καρκίνος
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Genes BRCA1, BRCA2 + 16 genes associated to breast, ovarian and endometrial cancer.

Designed and developed by genetic SYNLAB group experts, in line with the NCCN guidelines, including

the most relevant genes for which the guidelines recommend a specific patient management.

NGS sequencing (Next Generation Sequencing) with paired-end reads of the genes of the panel, which

allows to detect any pathogenic mutation or variant of uncertain significance (VUS).

Large deletions and duplications analysis in BRCA1, BRCA2 and EPCAM genes through MLPA (Multiplex

Ligation Probe Amplification).

Pathogenic and probably pathogenic mutations are confirmed by Sanger sequencing.

NCCN: National Comprehensive Cancer Network

BRCA+16GENES TEST

BRCA1 + BRCA2 + 16 genes

BRCA+16GENES
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Τα γονίδια BRCA1, BRCA2 + 16 γονίδια συσχετίζονται με καρκίνους του μαστού, των ωοθηκών και του

ενδομητρίου.

Σχεδιάστηκε και αναπτύχθηκε από ομάδα εμπειρογνωμόνων γενετιστών της SYNLAB, σύμφωνα με

τις κατευθυντήριες γραμμές της NCCN, περιλαμβάνοντας τα πιο σχετικά γονίδια για τα οποία οι

κατευθυντήριες οδηγίες συνιστούν ειδική διαχείριση για τους ασθενείς.

Αλληλούχηση NGS (Next Generation Sequencing) με paired-end reads για τα γονίδια του πάνελ, που

επιτρέπει την ανίχνευση οποιασδήποτε παθογόνας μετάλλαξης ή αλλαγής με αβέβαιη σημαντικότητα (VUS).

Ανάλυση μεγάλων διαγραφών και διπλασιασμών στα γονίδια BRCA1, BRCA2 και EPCAM με τη μέθοδο

MLPA (Multiplex Ligation Probe Amplification).

Παθογόνες και πιθανώς παθογόνες μεταλλάξεις επιβεβαιώνονται με αλληλούχιση κατά Sanger.

NCCN: National Comprehensive Cancer Network

BRCA+16GENES TEST

BRCA1 + BRCA2 + 16 γονίδια

BRCA+16GENES
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SENSITIVITY SPECIFICITY MINIMUM COVERAGE

99% >96% 20x

The genes included in BRCA+16 GENES are involved in cell cycle control and DNA
repair during cell division.

Mutations in these genes lead to a loss of cell control and capacity for DNA
repair, which may implies a greater risk of developing cancer than the general

population.

Abnormalities in the genes included in the BRCA+16 GENES panel represent an

increased risk of suffering from hereditary breast, ovarian and endometrial
cancer.

ANALYTIC PERFORMANCE

BRCA+16GENES
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ΕΥΑΙΣΘΗΣΙΑ ΕΙΔΙΚΟΤΗΤΑ ΕΛΑΧΙΣΤΗ ΚΑΛΥΨΗ

99% >96% 20x

Τα γονίδια που περιλαμβάνονται στο BRCA+16 GENES συσχετίζονται στον έλεγχο του

κυτταρικού κύκλου και στην επιδιόρθωση του DNA κατά την κυτταρική διαίρεση.

Μεταλλάξεις σε αυτά τα γονίδια οδηγούν στην απώλεια του ελέγχου του

κυτταρικού κύκλου και της ιδιότητας για επιδιόρθωση του DNA, το οποίο μπορεί

να επιφέρει μεγαλύτερο ρίσκο για ανάπτυξη καρκίνου σε σχέση με τον γενικό

πληθυσμό.

Ανωμαλίες στα γονίδια που περιλαμβάνονται στο πάνελ του BRCA+16 GENES

αντιπροσωπεύουν τον αυξημένο κίνδυνο να υποφέρει κάποιος από

κληρονομικό καρκίνο του μαστού, των ωοθηκών και του ενδομητρίου.

ΑΝΑΛΥΤΙΚΗ ΑΠΟΔΟΣΗ

BRCA+16GENES
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BRCA+16GENES: Gene panel and associated risk

HIGH RISK GENES LIFETIME RISK OTHER CANCERS

BRCA1 38-84% breast cancer Ovarian, prostate, pancreas

BRCA2 38-84% breast cancer Ovarian, prostate, pancreas

TP53 (Li Fraumeni syndrome) ≤79% breast cancer Gastric, sarcoma, brain tumor

PTEN (Cowden syndrome) 25-50% breast cancer Melanoma, prostate, endometrium

CDH1 (Hereditary diffuse gastric cancer) 39-52% breast cancer Gastric

STK11 (Peutz-Jeghers syndrome) 32-54% breast cancer
Pancreas, gastrointestinal, sex cord–gonadal 
stromal tumour

MODERATE RISK GENES LIFETIME RISK OTHER CANCERS

PALB2 44% breast cancer Pancreas

CHEK2 32% breast cancer Pancreas, lung

ATM 30% breast cancer Pancreas

NBN 30% breast cancer Ovarian
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BRCA+16GENES: Πάνελ γονιδίων και συσχετισμένο ρίσκο

ΓΟΝΙΔΙΑ ΥΨΗΛΟΥ ΚΙΝΔΥΝΟΥ ΚΙΝΔΥΝΟΣ ΑΛΛΟΙ ΚΑΡΚΙΝΟΙ

BRCA1 38-84% καρκίνος του μαστού Ωοθηκών, προστάτη, παγκρέατος

BRCA2 38-84% καρκίνος του μαστού Ωοθηκών, προστάτη, παγκρέατος

TP53 (Li Fraumeni syndrome) ≤79% καρκίνος του μαστού Γαστρικός, σάρκωμα, καρκίνος του εγκεφάλου

PTEN (Cowden syndrome) 25-50% καρκίνος του μαστού Μελάνωμα, προστάτη, ενδομητρίου

CDH1 (Hereditary diffuse gastric cancer) 39-52% καρκίνος του μαστού Γαστρικός

STK11 (Peutz-Jeghers syndrome) 32-54% καρκίνος του μαστού
Παγκρέατος, γαστρεντερικός, sex cord–gonadal 
stromal tumour

ΓΟΝΙΔΙΑ ΜΕΤΡΙΟΥ ΚΙΝΔΥΝΟΥ ΚΙΝΔΥΝΟΣ ΑΛΛΟΙ ΚΑΡΚΙΝΟΙ

PALB2 44% καρκίνος του μαστού Παγκρέατος

CHEK2 32% καρκίνος του μαστού Παγκρέατος, πνεύμονα

ATM 30% καρκίνος του μαστού Παγκρέατος

NBN 30% καρκίνος του μαστού Ωοθηκών
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BRCA+16GENES: Gene panel and associated risk

REPAIR GENES LIFETIME RISK OTHER CANCERS

RAD51C 6,1% ovarian cancer Breast 

RAD51D 13,5% ovarian cancer Breast 

BRIP1 4-12% ovarian cancer Breast 

LYNCH SYNDROME LIFETIME RISK OTHER CANCERS

MLH1, MSH2, MSH6,
PMS2, EPCAM

4-12% ovarian cancer
Colorectal

16-60% endometrial cancer
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ΕΠΙΔΙΟΡΘΩΤΙΚΑ ΓΟΝΙΔΙΑ ΚΙΝΔΥΝΟΣ ΑΛΛΟΙ ΚΑΡΚΙΝΟΙ

RAD51C 6,1% καρκίνος των ωοθηκών Μαστού

RAD51D 13,5% καρκίνος των ωοθηκών Μαστού

BRIP1 4-12% καρκίνος των ωοθηκών Μαστού

LYNCH SYNDROME ΚΙΝΔΥΝΟΣ ΑΛΛΟΙ ΚΑΡΚΙΝΟΙ

MLH1, MSH2, MSH6,
PMS2, EPCAM

4-12% καρκίνος των ωοθηκών
Παχέος εντέρου

16-60% καρκίνος του ενδομητρίου
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BRCA+16GENES: Διεθνείς κατευθυντήριες γραμμές
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Germline mutations in CDH1 have reported a cumulative lifetime risk for breast cancer of 39% to 52% NCCN recommends
screening with annual mammogram (or consideration of breast MRI) beginning at age 30 years. Screening may be considered
earlier in patients with a family history of early-onset breast cancer. The option of risk-reducing mastectomy should be discussed

for these carriers.

CDH1 mutations

BRCA mutations

1. Breast awareness starting at age 18 y.

2. Clinical breast exam, every 6–12 mo, starting at age 25 y.

3. Breast screening 
• Age 25–29 y, annual breast MRI screening (preferred) or mammogram if MRI is unavailable or individualized based on family 

history if a breast  cancer diagnosis before age 30 is present. 
• Age 30–75 y, annual mammogram and breast MRI screening. 
• Age >75 y, management should be considered on an individual basis.

4. For women with a BRCA mutation who are treated for breast cancer, screening of remaining breast tissue with annual 
mammography and breast  MRI should continue.

5. Discuss option of risk-reducing mastectomy. Counselling may include a discussion regarding degree of protection, reconstruction 
options, and risks.

6. Recommend risk-reducing salpingo-oophorectomy (RRSO), typically between 35 and 40 y, and upon completion of child bearing. 
Because ovarian cancer onset in patients with BRCA2 mutations is an average of 8–10 years later than in patients with BRCA1
mutations, it is reasonable to delay RRSO until age 40–45 y in patients with BRCA2 mutations who  have already maximized their 
breast cancer prevention (i.e., undergone bilateral mastectomy). 

BRCA+16GENES: BRCA mutation patient management

39
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Γαμετικές μεταλλάξεις στο CDH1 έχουν αναφερθεί να προκαλούν συσσωρευτικό κίνδυνο καθ’ όλη τη διάρκεια της ζωής για

καρκίνο του μαστού σε ποσοστό 39% με 52%. Το NCCN συστήνει έλεγχο με ετήσια μαστογραφία (ή εξέταση MRI μαστού)
ξεκινώντας από την ηλικία των 30 ετών. Ο έλεγχος μπορεί να ξεκινήσει πιο γρήγορα σε ασθενείς με οικογενειακό ιστορικό

καρκίνου του μαστού πρώιμης έναρξης. Η επιλογή για μαστεκτομή για μείωση του κινδύνου θα πρέπει να συζητηθεί για αυτούς

τους φορείς.

Μεταλλάξεις στο CDH1

Μεταλλάξεις στα BRCA

1. Ενημέρωση για τον καρκίνο του μαστού ξεκινά από την ηλικία των 18.

2. Κλινική εξέταση μαστού, κάθε 6-12 μήνες, ξεκινώντας από την ηλικία των 25.

3. Εξέταση μαστού 

• Στην ηλικία των 25–29, το ετήσιο MRI screening του μαστού ή η μαστογραφία εάν το MRI δεν είναι διαθέσιμο ή εξατομικευμένο 
βασισμένο στο οικογενειακό ιστορικό, να γίνεται εάν υπάρχει διάγνωση καρκίνου του μαστού πριν τα 30.

• Στην ηλικία των 30–75, να γίνεται ετήσια μαστογραφία και MRI screening μαστού. 
• Σε ηλικίες >75, η διαχείριση θα πρέπει να εξετάζεται σε ατομική βάση.

4. Για γυναίκες με μετάλλαξη στα BRCA που θεραπεύονται από καρκίνο του μαστού, έλεγχος του εναπομείναντα ιστού του μαστού με 
ετήσια μαστογραφία και MRI μαστού πρέπει να συνεχίσουν.

5. Συζήτηση της επιλογής για μαστεκτομή ώστε να μειωθεί το ρίσκο. Η συμβουλευτική μπορεί να περιλαμβάνει συζήτηση σχετικά με 
το βαθμό προστασίας, τις επιλογές ανασυγκρότησης και τους κινδύνους.

6. Πρόταση για σαλπιδο-ωοθηκεκτομή (RRSO) ώστε να μειωθεί ο κίνδυνος, συνήθως μεταξύ των ηλικιών 35 και 40, και μετά την 
ολοκλήρωση της τεκνοποίησης. Λόγω του ότι ο καρκίνος των ωοθηκών σε ασθενείς με μεταλλάξεις στο BRCA2 ξεκινά κατά μέσο 
όρο 8–10 χρόνια αργότερα σε σχέση με ασθενείς με μεταλλάξεις στο BRCA1. Είναι εύλογο να καθυστερήσει το RRSO μέχρι την 
ηλικία των 40–45 σε ασθενείς με μεταλλάξεις στο BRCA2 που έχουν ήδη μεγιστοποιήσει την προφύλαξή τους για καρκίνο του 
μαστού (π.χ. έχουν υποβληθεί σε διμερή μαστεκτομή).

BRCA+16GENES: Mεταλλάξεις στα BRCA και διαχείριση των ασθενών

40



EUROPE'S NUMBER ONE

MEDICAL DIAGNOSTICS PROVIDER

EUROPE'S NUMBER ONE

MEDICAL DIAGNOSTICS PROVIDER

41

Next-generation sequencing (NGS) with paired-end reads

• The sequencing process consists of several steps. First, samples must be prepared for sequencing. To do this, DNA is extracted,
purified and fragmented, and adaptors are added.

• The sample is placed on a glass slide called a flow cell, which acts as a working surface. The surface of the flow cell features
additional probes with adapters added to the DNA so that the sample may be fixed to the surface. Next, sequencing by synthesis
begins. This process generates large amounts of information, which will be analysed using a sophisticated software system.

BRCA+16GENES: Analysis technology
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Next-generation sequencing (NGS) με paired-end reads

• Η διαδικασία αλληλούχισης αποτελείται από διάφορα βήματα. Αρχικά, τα δείγματα πρέπει να προετοιμαστούν για την αλληλούχιση.
Για να γίνει αυτό, το DNA εξάγεται, καθαρίζεται, κομματιάζεται και προστίθενται ποσαρμοστές.

• Το δείγμα τοποθετείται σε γυάλινο πλακίδιο που ονομάζεται flow cell και λειτουργεί σαν επιφάνεια εργασίας. Η επιφάνεια του flow
cell διαθέτει επιπρόσθετους ανιχνευτές με προσαρμοστές που ενώνονται με το DNA ώστε το δείγμα να σταθεροποιηθεί στη

επιφάνεια. Ακολούθως, η αλληλούχιση με τη σύνθεση ξεκινά. Αυτή η διαδικασία δημιουργεί μεγάλο φορτίο πληροφοριας, που θα

αναλυθεί με τη χρήση εξελιγμένου συστήματος λογισμικού.

BRCA+16GENES: Τεχνολογία ανάλυσης
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MLPA (Multiplex Ligation-dependent Probe Amplification)

• Performing the MLPA technique requires carrying out an initial DNA denaturing process and then a hybridisation process with
specific probes. Once the probes have bound to the study region, the products are simultaneously amplified by PCR.

• The products are analysed using electrophoresis, which separates the fragments by size in order to detect potential deletions and
duplications.

BRCA+16GENES: Analysis technology
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MLPA (Multiplex Ligation-dependent Probe Amplification)

• Εκτελώντας την τεχνική MLPA , απαιτεί την πραγματοποίηση μιας αρχικής διαδικασίας μετουσίωσης του DNA και ακολούθως μιας

διαδικασίας υβριδοποίησης με συγκεκριμένους ανιχνευτές. Μόλις οι ανιχνευτές προσδεθούν στην περιοχή ενδιαφέροντος, τα

παράγωγα ταυτόχρονα πολλαπλασιάζονται με PCR.

• Τα παράγωγα αναλύονται με ηλεκτροφόρηση, που διαχωρίζει τα κομμάτια με βάση το μέγεθός τους ώστε να ανιχνευτούν πιθανές

διαγραφές και διπλασιασμοί.

BRCA+16GENES: Τεχνολογία ανάλυσης
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SEOM: SociedadEspañola de OncologíaMédica

SGO: Society of GynecologicOncology 

ASCO: American Society of Clinical Oncology

ACMG: American College of Medical Genetics and Genomics

ESMO: European Society for Medical Oncology

Women with high-grade epithelial carcinoma regardless of 

age 

Breast cancer at or before 50 years of age

Breast cancer at or before 45 years of age

Breast cancer at or before 40 years of age

Bilateral breast cancer or diagnosis of two primary breast 

cancers, the first being before 50 years of age 

Triple-negative breast cancer before 60 years of age

Breast cancer with first-, second- or third-degree relative 

with breast cancer at or before 50 years of age or ovarian 

cancer at any age 

Breast cancer with two or more relatives with pancreatic 

cancer or prostate cancer (Gleason > 7)

Breast cancer in males

INDICATION SEOM SGO ASCO ACMG ESMO

Patients suffering from cancer

BRCA+16GENES: Indications from various medical associations
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SEOM: SociedadEspañola de OncologíaMédica

SGO: Society of GynecologicOncology 

ASCO: American Society of Clinical Oncology

ACMG: American College of Medical Genetics and Genomics

ESMO: European Society for Medical Oncology

Γυναίκες με υψηλού βαθμού κακοήθεια με επιθηλιακό καρκίνωμα 

ανεξαρτήτως ηλικίας

Καρκίνος του μαστού σε ηλικία πριν τα 50

Καρκίνος του μαστού σε ηλικία πριν τα 45

Καρκίνος του μαστού σε ηλικία πριν τα 40

Καρκίνος και στους δύο μαστούς ή διάγνωση δύο πρωτογενή 

καρκίνους του μαστού, με τον πρώτο να εμφανίζεται πριν τα 50 έτη

Τριπλά –αρνητικός καρκίνος του μαστού πριν την ηλικία των 60

Καρκίνος του μαστού σε συνδυασμό με πρώτου, δεύτερου ή τρίτου 

βαθμού συγγενή με καρκίνο του μαστού πριν την ηλικία των 50 ή 

καρκίνο των ωοθηκών σε όποια ηλικία

Καρκίνος του μαστού με δύο ή περισσότερους συγγενείς με καρκίνο 

του παγκρέατος ή του προστάτη(Gleason >7)

Καρκίνος του μαστού σε άντρες

ΕΝΔΕΙΞΕΙΣ SEOM SGO ASCO ACMG ESMO

Ασθενείς που πάσχουν από καρκίνο

BRCA+16GENES: Ενδείξεις από διάφορες ιατρικές ενώσεις
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∆εν καταλαβαίνω τι θέλει να πει η διαφάνεια
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Person with a male relative with breast cancer

Person with a relative with breast cancer and another relative with diffuse 

gastric cancer, at least one with a diagnosis before 50 years of age

Person with a relative who is a carrier of a known mutation in 

BRCA1/BRCA2

Person with a first-degree relative with breast cancer before 45 years of 

age or with ovarian cancer at any age

Person with a first-degree relative or more than one first-, second- or 

third-degree relative with breast cancer and descendent from Ashkenazi 

Jews

Person with a first-degree relative or more than one first-, second- or 

third-degree relative with triple-negative breast cancer before 60 years of 

age

INDICATION SEOM SGO ASCO ACMG

Relatives of patients suffering from cancer

BRCA+16GENES: Indications from various medical associations
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SEOM: SociedadEspañola de OncologíaMédica

SGO: Society of GynecologicOncology 

ASCO: American Society of Clinical Oncology

ACMG: American College of Medical Genetics and Genomics



EUROPE'S NUMBER ONE

MEDICAL DIAGNOSTICS PROVIDER

EUROPE'S NUMBER ONE

MEDICAL DIAGNOSTICS PROVIDER

Άτομο συγγενή με άντρα ασθενή με καρκίνο του μαστού

Άτομο συγγενή με άτομο με καρκίνο του μαστού και με άτομο με diffuse gastric cancer, 

τουλάχιστον τον ένα από τους δύο να είναι διαγνωσμένος πριν τα 50

Άτομο με συγγενή φορέα γνωστής μετάλλαξης σταBRCA1/BRCA2

Άτομο με πρώτου βαθμού συγγένεια με ασθενή καρκίνου του μαστού πριν την ηλικία 

των 45 ή καρκίνου των ωοθηκών σε κάθε ηλικία

Άτομο με έναν πρώτου βαθμού συγγενή ή περισσότερους από έναν πρώτου, 

δεύτερου ή τρίτου βαθμού συγγενείς με καρκίνο του μαστού και απόγονο των 

Εβραίων Ashkenazi

Άτομο με έναν πρώτου βαθμού συγγενή ή περισσότερους από έναν πρώτου, 

δεύτερου ή τρίτου βαθμού συγγενείς με τριπλά αρνητικό καρκίνο του μαστού πριν 

την ηλικία των 60

ΕΝΔΕΙΞΕΙΣ SEOM SGO ASCO ACMG

Συγγενείς των ασθενών που πάσχουν από καρκίνο
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SEOM: SociedadEspañola de OncologíaMédica

SGO: Society of GynecologicOncology 

ASCO: American Society of Clinical Oncology

ACMG: American College of Medical Genetics and Genomics

BRCA+16GENES: Ενδείξεις από διάφορες ιατρικές ενώσεις
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Women with a family history of breast cancer (female or male) and/or ovarian cancer.

Women with a relative affected with family cancer syndrome.

Patients with these type of tumours in order to determine their potential hereditary nature.

Women ≥ 30 years of age with no prior family history, to determine the genetic risk of breast and ovarian

hereditary cancer and evaluate the different preventive options.1

First-degree relatives of a carrier of the mutation have a higher risk of 

being a carrier and developing the disease. 

1. King MC, Levy-Lahad E, Lahad A. Population-Based Screening for BRCA1 and BRCA2: 2014 Lasker Award. JAMA. 2014;312(11):1091-2.

BRCA+16GENES: Indications
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Γυναίκες με οικογενειακό ιστορικό καρκίνου του μαστού (γυναίκα ή άντρα) και / ή καρκίνο των ωοθηκών.

Γυναίκες με συγγενή επηρεασμένο από οικογενή καρκινικά σύνδρομα.

Ασθενείς με αυτού του τύπου καρκίνους ώστε να διαπιστωθεί η πιθανή κληρονομική φύση.

Γυναίκες ≥30 ετών χωρίς προηγούμενο οικογενειακό ιστορικό, ώστε να διαπιστωθεί ο γενετικός κίνδυνος

για κληρονομικό καρκίνο του μαστού και των ωοθηκών και να αξιολογηθούν οι διάφορες επιλογές

πρόληψης.1

Πρώτου βαθμού συγγενείς φορέα με μετάλλαξη έχουν αυξημένο ρίσκο να 

είναι και οι ίδιοι φορείς και να αναπτύξουν την ασθένεια. 

1. King MC, Levy-Lahad E, Lahad A. Population-Based Screening for BRCA1 and BRCA2: 2014 Lasker Award. JAMA. 2014;312(11):1091-2.

BRCA+16GENES: Ενδείξεις
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The presence of mutations in the genes of the panel associated to breast, ovarian and endometrial cancer

may also imply a higher risk for other type of cancers or hereditary cancer syndromes (e.g. Lynch,

Cowden and Li-Fraumeni syndromes). This information, if applies, may be included in the results report.
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BRCA+16GENES: Important considerations
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Η παρουσία μεταλλάξεων στα γονίδια του πάνελ που σχετίζονται με καρκίνο του μαστού, των ωοθηκών

και του ενδομητρίου μπορεί επίσης να συνεπάγει και αυξημένο ρίσκο για άλλους τύπους καρκίνου ή

κληρονομικά καρκινικά σύνδρομα (π.χ. Lynch, Cowden και Li-Fraumeni syndromes). Αυτή η

πληροφορία, στην περίπτωση που ισχύει θα περιλαμβάνεται στο δελτίο αποτελέσματος.
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BRCA+16GENES: Σημαντικές εκτιμήσεις
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 COMPREHENSIVE

Includes the genes with robust scientific evidence related 

with these types of cancer, for which a specific patient 

management is described on the NCCN guidelines, 

not solely BRCA1 and BRCA2.

NCCN: National Comprehensive Cancer Network.

 RELIABLE

• NGS sequencing with paired-end reads of the genes

included on the panel.

• Duplications and deletions in BRCA1, BRCA2 and

EPCAM genes.

• Positive results confirmation with Sanger sequencing.
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Simple report

Complete panel

SYNLAB´s
Quality

Genetic 
Counselling

Europe

Fast

 EASY AND SIMPLE

Saliva or blood sample available.

 DATA BASES

Classification and study of variants with the most complete databases.

 COMPREHENSIVE AND SIMPLE TEST REPORT

Report designed to facilitate the result interpretation.

BRCA+16GENES: Advantages
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 ΠΕΡΙΕΚΤΙΚΟ

Περιλαμβάνει τα γονίδια με ισχυρά επιστημονικά στοιχεία 

ότι σχετίζονται με αυτούς τους τύπους καρκίνου, για τα 

οποία συγκεκριμένη διαχείριση των ασθενών 

περιγράφεται στις κατευθυντήριες γραμμές του 

NCCN, όχι μόνο τα γονίδια BRCA1 και BRCA2.

NCCN: National Comprehensive Cancer Network.

 ΑΞΙΟΠΙΣΤΑ

• Αλληλούχιση NGS των γονιδίων που

περιλαμβάνονται στο πάνελ με paired-end reads.

• Διπλασιασμοί και διαγραφές στα γονίδια BRCA1,

BRCA2 και EPCAM.

• Θετικά αποτελέσματα επιβεβαιώνονται με

αλληλούχιση κατά Sanger.
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Απλό δελτίο 

αποτελέσµατος

Ολοκληρωµένο 

πάνελ

Ποιότητα 

SYNLAB
Γενετική

συµβουλευτική

Ευρώπη

Γρήγορο

 ΕΥΚΟΛΗ ΚΑΙ ΑΠΛΗ

Επιλογή δείγματος από σάλιο ή αίμα.

 ΒΑΣΕΙΣ ΔΕΔΟΜΕΝΩΝ

Κατηγοριοποίηση και μελέτη των διαφόρων μεταλλάξεων με τις πιο ολοκληρωμένες βάσεις δεδομένων.

 ΠΕΡΙΕΚΤΙΚΟ ΚΑΙ ΑΠΛΟ ΔΕΛΤΙΟ ΑΠΟΤΕΛΕΣΜΑΤΟΣ

Δελτίο αποτελέσματος σχεδιασμένο για να διευκολύνει την ερμηνεία των αποτελεσμάτων.

BRCA+16GENES: Πλεονεκτήματα
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 FAST AND AFORDABLE

The high degree of automation allows to obtain results in 10 working days.

 PERFORMED ENTIRELY AT SYNLAB'S LABORATORIES 

 SYNLAB QUALITY AND EXPERTISE

Developed by the genetic experts of SYNLAB group, Europe’s number one medical

diagnostics provider.

 GENETIC COUNSELLING

SYNLAB put at your disposal without additional cost:

With access to our genetic counselling platform where you will receive genetic advice from our 
experts via videoconference. You can also contact us sending an e-mail to:

genetic.counselling@synlab.com
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BRCA+16GENES: Advantages
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 ΓΡΗΓΟΡΟ ΚΑΙ ΟΙΚΟΝΟΜΙΚΑ ΠΡΟΣΙΤΟ

Ο υψηλός βαθμός αυτοματισμού επιτρέπει την έκδοση των αποτελεσμάτων σε 10 εργάσιμες μέρες.

 ΠΡΑΓΜΑΤΟΠΟΙΗΤΑΙ ΑΠΟΚΛΙΣΤΙΚΑ ΣΤΑ ΕΡΓΑΣΤΗΡΙΑ ΤΗΣ SYNLAB 

 ΠΟΙΟΤΗΤΑ ΚΑΙ ΕΞΕΙΔΙΚΕΥΣΗ ΤΗΣ SYNLAB

Αναπτύχθηκε από τους γενετιστές εμπειρογνώμονες της SYNLAB, τον νούμερο ένα ευρωπαϊκό παροχό

στην ιατρική διαγνωστική.

 ΓΕΝΕΤΙΚΗ ΣΥΜΒΟΥΛΕΥΤΙΚΗ

Η SYNLAB βρίσκεται στη διάθεση σας χωρίς επιπλέον χρέωση:

Με πρόσβαση στη δική μας πλατφόρμα γενετικής συμβουλευτικής από όπου θα λαμβάνετε γενετικές 
συμβουλές από τους ειδικούς μας μέσω τηλεδιάσκεψης. Μπορείτε επίσης να επικοινωνήσετε μαζί 

μας μέσω e-mail στο:
genetic.counselling@synlab.com
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BRCA+16 GENES kit

The sample collection kit includes:

• Device to collect saliva

• Test requisition form and informed consent

• Instructions

• Material for sending the sample

BRCA+16GENES: Sampling kit
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Πακέτο BRCA+16 GENES

Το πακέτο δειγματοληψίας περιλαμβάνει:

• Συσκευή για συλλογή σάλιου

• Έντυπο αίτησης της εξέτασης και φόρμα 

συγκατάθεσης

• Οδηγίες

• Υλικό για αποστολή του δείγματος

BRCA+16GENES: Πακέτο δειγματοληψίας
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BRCA+16GENES: Test Requisition Form and Informed Consent
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BRCA+16GENES: Έντυπο αίτησης της εξέτασης και φόρμα συγκατάθεσης
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BRCA+16 GENES results are reported as follows:

 Pathogenic mutations: Variants linked to disease (class V).

 Probably pathogenic mutations: Variants probably linked to disease (class IV).

 Variants of uncertain significance: Variants suspected of pathogenicity without decisive evidence

(class III).

 No mutations detected: No mutations have been identified.
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BRCA+16GENES: Results
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Τα αποτελέσματα του BRCA+16 GENES αναφέρονται ως ακολούθως:

 Παθογόνες μεταλλάξεις: Αλλαγές που σχετίζονται με ασθένεια (class V).

 Πιθανώς παθογόνες μεταλλάξεις: Αλλαγές που πιθανώς να σχετίζονται με ασθένεια (class IV).

 Μεταλλαγές αβέβαιης σημαντικότητας: Αλλαγές ύποπτες για παθογένεια χωρίς βέβαιη απόδειξη

(class III).

 Καμία μεταλλαγή δεν ανιχνεύτηκε: Δεν ταυτοποιήθηκε καμία μετάλλαξη.
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BRCA+16GENES: Αποτελέσματα
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BRCA+16GENES: Results
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BRCA+16GENES: Αποτελέσματα
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 BRCA+16 GENES is a complete panel that includes the genes

contemplated by the NCCN guidelines in which specific patient

management is established.

 International experts recommend, based on experience, a genetic

screening for breast and ovarian cancer that allows to stablish specific

prevention strategies for mutation carriers. This type of screening is

not contemplated in clinical guidelines for this purpose, but it is in certain

patients with a history of risk.

 Aimed to the healthcare providers but patients can also be a target

(high diffusion of the relationship between breast and ovarian cancer and

genetic tests in the media).

 When a mutation is detected with BRCA+16 GENES, it is advisable to

perform the analysis of the specific mutation or deletion/duplication in

the relatives.

 Genetic counselling is key.

BRCA+16GENES: Key points
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 Το BRCA+16 GENES αποτελεί ένα ολοκληρωμένο πάνελ που περιλαμβάνει

τα γονίδια που προβλέπονται από τις κατευθυντήριες γραμμές του

NCCN στις οποίες έχει καθοριστεί ειδική διαχείριση των ασθενών.

 Διεθνείς ειδικοί προτείνουν, βάση πείρας, γενετική εξέταση για τους

καρκίνους του μαστού και των ωοθηκών που να επιτρέπει τον

καθορισμό συγκεκριμένες στρατηγικές πρόληψης για τους φορείς

μεταλλάξεων. Αυτού του τύπου η εξέταση δεν συμπεριλαμβάνεται στις

κλινικές κατευθυντήριες γραμμές για αυτό το λόγο, όμως

συμπεριλαμβάνεται στους ασθενείς με ιστορικό κινδύνου.

 Απευθύνεται στους παρόχους υγειονομικής περίθαλψης όμως και οι

ασθενείς μπορούν να αποτελέσουν στόχο (υψηλή διάχυση της σχέσης

μεταξύ των καρκίνων του μαστού και των ωοθηκών, με τις γενετικές

εξετάσεις στα μέσα επικοινωνίας).

 Όταν μια μετάλλαξη ανιχνευτεί με το BRCA+16 GENES, συστήνεται να γίνεται

ανάλυση της συγκεκριμένης μετάλλαξης ή διαγραφής/ διπλασιασμού

στους συγγενείς.

 Η γενετική συμβουλευτική είναι το κλειδί.

BRCA+16GENES: Σημεία κλειδιά

Πιστεύω περιττό slide
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