Protocolo de Consenso del Grupo Cooperativo Andaluz GANHPG —v.1. 2026

CHECK LIST DE CRIBADO Y ANAMNESIS DE NEOPLASIAS HEMATOLOGICAS DE
PREDISPOSICION GERMINAL A EN ADULTOS

1. MARCO DEL CONSENSO Y OBJETIVOS

Este documento representa un consenso clinico del Grupo Cooperativo Andaluz de Neoplasias
Hematolégicas de Predisposicion Germinal (GANHPG). Su objetivo es homogeneizar la
identificacién, estudio genético, manejo clinico y seguimiento de pacientes adultos con sospecha o
confirmacién de predisposicion germinal a neoplasias hematoldgicas, facilitando la toma de
decisiones clinicas y la comparabilidad entre centros. El protocolo es aplicable tanto en el
diagndstico inicial como durante la evolucion.

2. AMBITO DE APLICACION

Pacientes pertenecientes a centros de nuestra comunidad Andaluza con diagndstico de
Neoplasias Hematologicas mieloides (SMD, SMD/NMP, NMP Phi negativas, LMA), Linfoides,
sindrome de fallo medular y Citopenias persistentes de etiologia no filiada, con especial énfasis en
pacientes candidatos a trasplante alogénico de progenitores hematopoyéticos

3. POBLACION DIANA Y PARA CRIBADO DE NHPG:

e Deteccién en panel somatico-germinal ampliado de variantes en genes germinales en
pacientes con Neoplasias Hematoldgicas.

e Estudio dirigido a familiares de primer grado de portadores de variante germinal
patogénica o probablemente patogénica.



Tabla 1.- CUESTIONARIO BASICO DE ANAMNESIS PARA DESPISTAJE DE NHPG

Las neoplasias hematoldgicas de origen germinal tienen una presentacion muy heterogénea. En esta linea, la
informacién médica personal y familiar a recabar en anamnesis ante sospecha de NHPG debe incluir:

Diagndsticos previos de cancer (sélido o hematolégico) Sordera

Enfermedades de aparicién temprana Alteraciones pulmonares

Historia reproductiva Sangrados espontaneos o moratones con facilidad
Alteraciones en el hemograma Problemas esqueléticos

Rasgos fisicos peculiares Linfedemas

Problemas dermatolégicos. Manchas en la piel o cambios d¢ Infecciones recurrentes

pigmentacion

Tabla 2- FENOTIPO SUGESTIVO DE NHPG/ FALLO MEDULAR CONGENITO

Fibrosis pulmonar o proteinosis alveolar no filiada Insuficiencia pancreatica exocrina
Fibrosis hepatica no filiada Retraso psico-motor, baja talla, sordera
Anomalias en piel o uiias Sordera neurosensorial congénita
Maculas hipopigmentadas, manchas cafés con leche Linfedema
Leucoplasia en mucosa oral y/o vaginal Inmunodeficiencia
Pelo cano prematuramente Infecciones atipicas
Microcefalia Monocitopenia o linfopenia inexplicables
Estatura baja Verrugas generalizadas
Malformaciones esqueléticas: ausencia o hipoplasia de los Macrocitosis o plaquetopenia persistente
pulgares, aplasia del radio inexplicable
Antecedentes de neoplasias solidas asociadas a
Alteraciones genitourinarias sindromes de deficiencia constitucional de
reparacién del DNA®
. Excesiva toxicidad a la quimioterapia y/o
Retraso psicomotor . a p1a y
radioterapia

"Neoplasias sélidas sugestivas de sindrome de deficiencia constitucional de reparacion del DNA (Li
Fraumeni): cancer de mama, sarcoma de partes blandas, osteosarcoma, tumores del sistema nervioso central,
carcinoma adrenocortical, y cancer de pulmon de célula no pequefia o un cancer de colon.

[ Alteracién en la biologia de los telomeros [] Anemia de Scwchaman-Diamond [ Deficiencia constitucional de reparacién del DNA
(Li Fraumeni)

[1 Anemia de Fanconi [ Deficiencia de GATA2




Tabla 3.- CHECK-LIST DE CRIBADO DE NHPG —GANHPG

(Modelo de cuestionario ante la sospecha de NHPG. Adaptado Guias Germinales SEHH 2024)

Paso 1

Genograma familiar usando simbolos estdndar (recomendado 3 generaciones) (ANEXO-1)

(Existe consanguinidad o parentesco entre los padres o abuelos?

Paso 2

Preguntas dirigidas a sintomatologia sugestiva de NHPG

{Usted/alguien de su familia ha tenido un cancer de la sangre? (A qué edad?

(Usted/alguien de su familia ha tenido desde edades tempranas anemia, glébulos blancos ¢ plaquetas bajas o ha requerido

transfusiones de sangre o plaquetas?

(Usted/alguien de su familia ha tenido antes de los 50 afios otros tipos de cancer de cabeza y cuello, piel, mama, cerebro o

de colon?

(Usted/alguien de su familia ha tenido una leucemia después de recibir quimioterapia o radioterapia?

(Usted/alguien en su familia tiene o ha tenido verrugas (genitales, manos, pies, o cualquier otro sitio)?

;Tiene una hinchazén de una extremidad mas grande que las otras (también conocida como linfedema)?

({Usted/alguien en su familia tiene sordera en la infancia?

(Usted/alguien en su familia tiene uiias deformes, manchas en la piel o coloracién anormal en el cuello de nacimiento?

Si ha recibido quimioterapia previa jtuvo muchas toxicidades y tardé mucho la recuperacién?

(Usted/alguien de su familia tiene malformaciones en huesos (craneo, pulgares, brazo) o estatura baja?

(Usted/alguien de su familia tiene enfermedad hepdtica o pulmonar de aparicién temprana y causa desconocida?

Usted/alguien de su familia tiene retraso mental, sordera o talla baja?

(Usted/alguien en su familia tuvo canas a los 20 afios o antes?

Paso 3

Determinar el historial de exposicién

(Fumas? En caso afirmativo, jcuantos paquetes por dia?

;Bebes alcohol? En caso afirmativo, jqué bebidas y en qué cantidad al dia?

;Ha estado expuesto a pesticidas, sustancias quimicas como el benceno y cudntos afios?

;Ha estado expuesto a radiacién y/o quimioterapia?

Tabla 35. Adaptado de Drazer et al.;?
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