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| articulo de revision “Progresos ge-
néticos y gendmicos en el cancer de
mama” describe los hallazgos mas
relevantes sobre genética del cancer de
mama, desde una descripcion de la en-
fermedad, las pruebas genéticas predic-
tivas, los genes comunmente afectados
y una mencion del tratamiento quirdrgico
recomendado. De la misma forma, el acer-
camiento y asesoramiento clinico requie-
ren un enfoque adicional en la toma de
decisiones para la practica diaria, en es-
pecial para pacientes con afectacion de
BRCA1/2.

En la préactica, Ix médicx debe ofrecer ries-
gos basandose en la variante del gen im-
plicado, la edad actual del paciente, an-
tecedentes de cancer de mama y el uso
de terapia hormonal’. En 2022, la National
Comprehensive Cancer Network y el Ame-
rican College of Medical Genetics and
Genomics, desarrollaron pautas para el
asesoramiento y las pruebas genéticas en
cancer de mama. Mencionaré algunas de
estas:
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e Diagnostico <45.

e Diagnostico entre los 46 y los 50 afos
de edad, con multiples céanceres de
mama primarios o >1 pariente cercano
con cancer de mama, ovario, pancreas
O prostata.

e Diagnostico > 51 anos con > 1 pariente
consanguineo con:

e (Cancer de mama edad < 50 afios
0 cancer de mama en varon; can-
cer de ovarios, cancer de pancreas
exocrino; cancer de prostata metas-
tasico, histologia cribiforme intra-
ductal y cancer de préstata de alto
riesgo o tres diagnosticos de cancer
de mama en pacientes y/o parientes
consanguineos cercanos.

e (Cancer triple negativo.
e Entre otros.

Todas las variantes mencionadas en el arti-
culo de revision son de interes, pero al mo-
mento me limitaré a mencionar las decisiones
clinicas para BRCA1/223, Las portadores de
BRCA1 tienen una aparicion mas temprana
(< 50 afios), un mayor riesgo de cancer triple
negativo comparada con portadoras BRCA2*,
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El riesgo de cancer de mama en portadoras
de BRCA1 hasta los 80 afios es de entre 65 y
79%, y de BRCA2 entre 61y 77%.

Las variantes genéticas en BRCA1/2 varia
segun el origen étnico. No existen grandes
estudios en Latinoamérica por lo cual las
pruebas de BRCA1/2 deben ser utilizadas
con cautela y jamas descartar completa-
mente la probabilidad de cancer, ya que
los laboratorios en Europa o Estados Uni-
dos analizan principalmente variantes de
Sus étnias. Las unicas variantes que nos
ayudan en estos estudios son nueve tipos
halladas en poblacion hispana de los Esta-
dos Unidos y aberraciones de BRCA1 en
poblacién afroamericana®®.

El tratamiento quirdrgico (profilactico o pre-
ventivo) continda siendo la primera opcion,
ademas de informar acerca de factores
que aumentan - como anticonceptivos ora-
les (BRCA1/BRCA2) y tabaco (BRCA2) - o
disminuyen el riesgo - lactancia (BRCA1) y
edad tardia de menarquia (BRCA1)’. Las
mujeres portadoras de BRCA1/2 que no
deseen someterse a cirugia se les debe
sugerir: a partir de los 18 anos, autoexa-
menes mamarios periodicos y examen
clinico cada 6 a 12 meses a partir de los
25 anos. A partir de los 25 afios, o antes,
dependiendo de la edad mas temprana en
la familia, resonancia magnética nuclear
anualmente. A partir de los 30 afios o si la
edad mas temprana de inicio en la fami-
lia es menor de 25 afnos, mamografia®. Al
momento, los inhibidores de la poli[ADP-
ribosa] polimerasa, son los primeros medi-
camentos aprobados por la FDA para por-
tadoras de BRCA1/2°.

El cancer de mama es un tema extenso y
cada vez mas la genética gana impacto
en el manejo y en el tratamiento con tera-
pias personalizadas. Lxs médicxs deben
actualizarse en estos temas y decidir las
pruebas genéticas que beneficiaran mas
a sus pacientes y no hacerlas unicamente
por rutina.
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