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Frecuencia del cancer de mama

El cdncer de mumu es el fumor mds frecuente en lu Mujer, con unu frecuenciu
yue puede dlcunzar hustu el 8-10%. Geherdlmente upurece de forma
esporddicu, uunyue existen familias en las que se observa un himero de cusos
superior u lo yue cubriu esperur en lu poblucién yenerdl, Lu existenciu de
familiures con cdncer de mMumu incrementu el riesyo de pudecerlo, de
manera gue si una mujer sin unfecedentes fiene un riesgo del 8% de tener
cdncer de mumu durunte su vidu (hustu los 80 unos), este riesgo se incrementa
hasta el 13% si tiene un antecedente de primer grado con cdncer y hasta el
21% si tiene dos familiares afectados.

En los Gltimos ufos se hun dedicudo grandes esfuerzos pura detectar a mujeres
con dlfo riesyo de pudecer cdncer de mumu, Paru ello, se cuentu con
unidudes de estudio genético due permiten determinar lus mutaciones
yenhéticus heredudus de yenerucidh en generucion y responsubles del
desurrollo de cdncer hereditario.

Se pretende valorar el riesgo INDIVIDUAL de pudecer la enfermedad, dsi

como ofrecerles los mejores métodos de prevencion, deteccion precoz y
dpoyo psicoldyico.

¢Existe una mayor susceptibilidad genética? El test BRCA

Si. Existen vurios genes de susceptibilidad al cancer de mama y ovario uunqgue
los mMds relevantes son el BRCA 1y 2, loculizados en los cromosomaus 17 y 13,
respectivumente. Seyldn ulgunus series, lu probubilidud de desarrollur cancer
u lo lurgo de lu vidu puru los portudores de lu mutucion del yen BRCAT estd
eh torno ul 65% pura el cancer de mumu y el 40% puru el de ovurio. En el cuso
de lu mutacién del gen BRCA2, lu probubilidud se encuentra en torno dl 45%
pura cdncer de mumay el 11% puru el de ovurio. Ademds, otru purticuluridad
es lu edud temprunu de presentuciéon y la muyor frecuencia de cdncer de
maumau biluteral.

Los yenes BRCA 1y 2 presentun un putrdon de herenciu autosdmicu dominunte,
por tanto, la probubilidad de heredar la copia alterada del gen es del 50%.
Pueden heredurse tunto del padre como de la madre.

Se culculu yue de un 10 u un 15% de pucientes yue fienen dlgdn untfecedente
de cdncer de mumu eh lu fumilia pero ho cumplen los criterios diugndsticos
iniciales de dlto riesgo, van d presentar mutaciones en dichos genes.

En el momento actual, se culcula que cercu del 10% de los cdnceres de

mumu se consideran dentro del grupo hereditario.
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¢Qué es el informe genético de riesgo de padecer cdncer de mama y
ovario?

El informe genético de riesgo de pudecer cdncer de mumu y ovurio, permite
redlizar un undlisis de dichos yenes 4que cubre lus mutuciones descritus en |u
poblucién espuholu y estd indicudo en personus que cumplen ciertos criterios
clinicos purd lu secuenciucion completu de dichos yenes. En los resultudos
de este test ho se reflejun variuntes de sighificado desconocido pero si
ayuellus variuntes putoldyicus aunyue no estén dentro de los descritos hustu
el momento.

Si se cumplen criterios de dlto riesgo, se recomiendu secuenhciucion

completa de los genes BRCAT1 y BRCA2.

Interpretacion de resultados

Un resultado positivo implica gue el puciente es portudor, lo que conlleva un
uumento del riesyo de pudecer cdncer de muma u ovario.

Un resultudo neygutivo NO eliminu totulmente el riesgyo de pudecer cdncer de
mumu o de recidivu del mismo. Lu puciente debe seyuir l[us recomenduciones
uplicubles u su edud y untecedentes fumiliares o personales.

De existir ulyln cumbio en lu historiu oncoldyicu fumiliar, lu puciente debe
ponerse en contucto con su ginecdloyo puru determinar si es preciso reulizar
estudios udicionules.

Criterios de derivaciéon a una consulta especializada (desde atencién
primariay)

e Dos 0 mds cusos de cdncer de muma y/u ovario en la misma lineu familiar,

e Edud joven de diugndstico de cdncer de mumu (<50 Uhos).
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e Cdncer de mumu y ovurio en el mismo individuo.

e Cdncer de mumu en el vardn,

e Cdncer de mumu biluteral (uno de los tumores diugnosticudo untes de los
50 Jhos).

¢Quiénes son pacientes de alto riesgo?

Pacientes candidatas para realizar un estudio genético segin la Sociedad
Espaiola de Oncologia Médica (SEOM):

e Un cuso de cdncer de mumu en unu mujer de 40 uhos © Menor.
e Diugnostico de cdncer de muma y ovario en [u mismu puciente.,

e Dos 0 Mds cusos de cdncer de mumu, uno de los cuules es biluteraul o en unu
mujer menor de 50 Unos.

e Un cuso de cdncer de mumu en mujer de menos de 50 uhos o biluterdl, y un
cuso de cdncer de ovurio en fumiliures de primer o segyundo yrudo.

e Tres cusos de cdncer de mumau y ovurio (ul menos 1 cuso de ovurio) en
familiares de primer o segundo yrudo.

e Dos cusos de cdncer de ovurio en fumiliures de primer o segundo yrudo.

e Un cuso de cdncer de mumau en vurdn y ul menos 1 fumiliar de primer o
segundo ygrudo coh cdncer de mumu u ovurio.

Es importante yue lu paciente entiendu que uh resultado hegativo NO excluye
la posibilidud de tener cdncer y yue un resultaudo positivo NO implica gue se
tengu el cdncer con seguridud, pero indica unu probubilidud mayor de
desurrollur cdncer de mumu y de ovurio lurgo de lu vidu. Toduviu ho existe
ningln método puru determinur quién desurrollurd con certezu lu
enfermedud.

El hecho de ser portudor de una mutuciéh BRCA se usociu a un riesgo de

cdncer de mumu lo largo de la vida entre el 36-85% y de cdncer de ovario
del 16-60%

Implicaciones éticas y legales del test BRCA

Todo puciente debe tener cluro lus ventujus e inconvenientes del test genético
de susceptibilidad. Es hecesario cumplimentar un consentimiento informudo.

El resultado del fest BRCA puede ufectar su salud y bienestar emocional, por lo
yue debe vdlorarlo de untemano. Tenga en cuentda yue podemos identificar
u todu unu fumilia de ulto riesyo.

Sus resultados pueden poner u unu personu en discriminacion unte seguros
privados de sulud, empleos.etc. tal y como lo hu significado el Coleyio
Americuno de Genética.
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