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Alternativas preventivas en cancer de mama
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RESUMEN

La prevencién y terapia del cancer constituye un problema de sa-
lud atin no resuelto, por lo que se impone la necesidad de incre-
mentar los métodos existentes para lograr una mayor vigilancia
y control de la enfermedad. Hoy se sabe que existen canceres he-
reditarios causados por la segregacién familiar de mutaciones
oncogénicas. Una porcién de los canceres mamarios pertenecen
a este tipo. La creacién de un registro de familias con cancer de
mama hereditario constituye una via adecuada para lograr diag-
nésticos antes de una diseminacién tumoral y, por consiguiente,
mayores posibilidades de cura y de reduccion de cirugias radica-
les, lo que elevari la calidad de vida de las enfermas.

En nuestro instituto hemos creado un registro de familias con
cancer de mama hereditario que cuenta actualmente con 70 fa-
milias. Las familias son identificadas a través del caso indice o
probando, que es la paciente con cancer de mama que acude a
nuestro centro y que cumple los requisitos establecidos para el
cancer de mama hereditario.

Manteniendo un control y vigilancia de los miembros a riesgo de
esas familias y brindandoles asesoramiento genético y charlas
educativas, lograremos diagnésticos muy tempranos con las con-
secuencias favorables que de ello se derivan.

Palabras clave: Cancer de mama hereditario, diagnésticos
tempranos, prevencién secundaria.

INTRODUCCION

El cancer es una enfermedad contra la cual no se
avanza con la rapidez y eficiencia deseadas. La pre-
vencion y terapia del cancer representa todavia un
problema adn no resuelto, y es por eso que cada dia
se incrementa la necesidad de encontrar medios que
permitan establecer medidas de prevencion, o al me-
nos, de deteccién precoz de la enfermedad. Por tanto,
se impone la introduccién de nuevos métodos que in-
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ABSTRACT

The prevention and cure of cancer is a health problem not yet re-
solved. Therefore is necessary to increase the existent methods in
order to achieve a greater disease surveillance and control. As is
demostrated, a portion of the breast cancer burden in the general
population is caused by mutation gene transmission. These are
named hereditary breast cancer.

The creation of an Hereditary Breast Cancer Register is the best way
to obtain an earlier diagnosis before any tumoural dissemination
takes place, and, therefore, more possibilities of cure, survival
increase, so as decrease of the radical surgical with the conse-
quent increase of the life quality of the patients.

In our Institute we started an Hereditary Breast Cancer Register
which actually counts with 70 families. Every family is identi-
fied through index case or proband. This latter means a woman
with breast cancer who assist to our Center and keeps the breast
cancer hereditary stabilished conditions.

The women who belong to these families at high risk of breast
cancer, receive genetic counselling, followed by control measures
and epidemiological surveillance.

Key words: Hereditary breast cancer register, earlier diagnosis,
secondary prevention.

crementen los ya existentes y que permitan una ma-
yor vigilancia de la enfermedad con fines de aumen-
tar los indices de sobrevida y de mejorar la calidad de
vida de los enfermos, es decir, de introducir nuevos
marcadores de salud.

Segtn la literatura, alrededor del 5% al 10% de to-
dos los CM son hereditarios.1:2 En Cuba, estos cance-
res de mama hereditarios (CMH) cuentan para el
8.2% de la carga total de CM en la poblacién general.3

Al menos dos genes estan asociados al CMH, son
los genes supresores tumorales BRCA1 en el sindro-
me de cancer de mama-ovario, y el BRCA2 en el sin-
drome de cancer de mama sitio-especifico. Las muta-
ciones germinales de estos dos genes cuentan para
aproximadamente el 85% de todos los CMH.4% El
gen BRCAL1 se cree que cuenta para el 2% del total de
todos los canceres de mama y esta presente en casi to-
das las familias afectadas por cancer de mama y ova-
rio,® mientras que el BRCA2 cuenta para el 14% de los
CM de los hombres.”® Actualmente estos genes
BRCA1 y BRCA2 son los més estudiados en el CMH.
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Por otra parte, los factores de riesgo en cancer de
mama resultan muy dificiles, sino imposibles de cam-
biar. Ni para el cancer de mama en las mujeres ni para
el de préstata en los varones existen medidas preventi-
vas establecidas que ejerzan una influencia apreciable,
por lo que la prevencion debe ser dirigida al nivel se-
cundario mediante el desarrollo de técnicas para lograr
diagnésticos tempranos.®10

Teniendo en cuenta la importancia de estos cance-
res y los beneficios que se pueden derivar de su iden-
tificacién y control, nos propusimos crear un registro
de cancer de mama hereditario (RECMAH), que per-
mita incrementar las intervenciones activas en la
prevencién a nivel secundario, logrando diagnésticos
tempranos y tratamientos méas efectivos y menos
traumaticos para los pacientes.

MATERIAL Y METODOS
Las familias para el RECMAH son seleccionadas:

1. A partir del caso indice o probando, que es la
paciente que acude al Servicio de Mastologia de
nuestro Instituto, INOR, con CM.

2. Que cumpla uno de los siguientes requisitos de
inclusién o ambos: edad muy temprana de apa-
ricion de CM (menos de 30 anos) y agrupaciéon
familiar.

3. Una vez hecha la seleccion, se procede a la con-
feccién del pedigree o arbol genealégico de la fa-
milia mediante un interrogatorio a la paciente,
y si fuera necesario, también a familiares sobre
la historia familiar de la enfermedad.

. Inclusi6n de la familia en el RECMAH.

. Asesoramiento genético y charlas educativas a
los miembros con mas riesgo por su posicién en
el pedigree.

SN

233

6. Control y seguimiento de los miembros de esas
familias.

7. Se obtendra el consentimiento informado de los
miembros para entrar en los programas educa-
tivos y de control.

RESULTADOS

E1 RECMAH cuenta actualmente con 70 familias en
las que pueden apreciarse las caracteristicas del
CMH, como son:

Transmision vertical de CM a través de varias ge-
neraciones, exceso de focos primarios multiples con
patrones de tumores en sindromes especificos como
el sindrome de cancer de mama-sitio especifico; el
sindrome de cancer de mama-edad temprana de apa-
ricion, sindrome de Li-Fraumeni, fuertes asociacio-
nes de CM a otras localizaciones tumorales en la
misma familia y también familias donde la transmi-
sién de la susceptibilidad genética ocurre tanto por
via materna como paterna. También hemos identifi-
cado una familia en que aparece un hombre entre los
miembros de la familia afectados.

Mostramos familias de nuestro registro donde se
aprecian algunas de las caracteristicas sefnialadas.

Familia 6 (Figura 1). La probando (I1I-2) present6
CMB a las edades de 37 y 44 afos y una hermana a
los 33 y 35 anos. Una prima paterna, hija de un her-
mano del padre, con CM a los 40 afos. En esta fami-
lia puede observarse bilateralidad de CM, edad tem-
prana de aparicién y transmisién aparente por via
paterna en los tres miembros afectados por CM.

Familia 14 (Figura 2). La probando (I1I-40) con CM
diagnosticado a los 55 anos. Tiene una hermana, falle-
cida, con CM diagnosticado a los 44 anos, y también
abuela, tres tias, y una prima por linaje paterno, afec-
tadas con CM. En esta familia se observa transmisiéon
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Figura 1. Familia 6.
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vertical por via paterna a través de tres generaciones,
asi como asociacién con otros canceres en la familia

Familia 16 (Figura 3). La probando (III-6) con can-
cer de mama bilateral (CMB) a las edades de 41 y 45
anos y la hermana (III-2) también con CMB. En esta
familia se observa transmisién vertical de CM a través
de cuatro generaciones con miembros afectados, asi
como bilateralidad de esta neoplasia. Se corresponde
con un sindrome de cancer de mama sitio-especifico.

Familia 55 (Figura 4). Se puede apreciar en esta fa-
milia transmisién vertical a través de tres generacio-
nes y edad de aparicién del CM de los cinco miembros
afectados por debajo de 40 afos, con un miembro con
edad de aparicién muy temprana, (menos de 30 anos).
Esta familia se corresponde con un sindrome de can-
cer de mama sitio-especifico y de edad temprana de
aparicion.

Leyenda explicativa de los pedigrees (Figura 5).

DISCUSION

E1 RECMAH no s6lo significa un control de esas fami-
lias para lograr diagnésticos tempranos. Su efectivi-

dad es mucho mas amplia: integrar a las mujeres de
esas familias en programas de seguimiento y control,
asi como la instrumentacién de programas educativos
dirigidos a esas mujeres que incluyan autoexamen
mamario y asesoramiento genético, ademas y muy im-
portante, ayudarlas a enfrentar de forma no trauméa-
tica el riesgo a que estan sometidas, haciéndoles con-
ciencia que no estan solas ante el peligro de la enfer-
medad y sobre todas las cosas, que el CM no es
necesariamente una sentencia de muerte, y que ellas
juegan un papel protagénico en el diagnéstico precoz,
donde las posibilidades de cura son muy grandes. Esto
s6lo es posible llevarlo a cabo con las mujeres de esas
familias, pues es imposible adivinar en la poblacién
general qué mujeres desarrollaran CM en el transcur-
so de sus vidas.

Otro aspecto importante, las mujeres de las familias
a riesgo pueden servir de modelo a las otras mujeres de
familias sin riesgo genético, transmitiéndoles sus cono-
cimientos sobre lo que debe hacerse para identificar al-
teraciones de sus mamas y actuar en consecuencia.

Contar con estos registros significa tener un cau-
dal de incalculable valor cientifico que se ira incre-
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Figura 2. Familia 14.
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Figura 4. Familia 55.
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Figura 5. Leyenda de pedigrees.

mentando con cada generacién que se vaya adicio-
nando en cada familia. Este registro constituye la
base cientifica indispensable para los estudios gené-
ticos moleculares dirigidos a la identificacién de los
genes implicados en la carcinogénesis mamaria.

CONCLUSIONES

Consideramos que el RECMAH ayudara a la reduc-
ci6n de la mortalidad por CM mediante diagnésticos
tempranos y elevara la calidad de vida de esas muje-
res al reducir las cirugias radicales, asi como permi-
tira su reincorporaciéon como madres y esposas en el
seno familiar y como trabajadoras en la sociedad,
ademas del componente econémico que representa
la reduccién de los costosos tratamientos oncoespe-
cificos y las largas estancias hospitalarias y ofrecera
las bases cientificas para los estudios moleculares
para desenmascarar los genes responsables de la
enfermedad.

Nuestro registro tiene caracter institucional. Es-
peramos préximamente extenderlo a nivel nacional,
asi como la creacién en un futuro de otros registros

orden en la generacién y edad al estudio

A probando

tu tuberculosis

m cancer de mama

mb cancer de mama bilateral
pr cancer de prostata

p cancer de pulmén

di displasia mamaria

acc accidente

lupus eritematoso

cancer por histologia o por informacion confiable

que comprendan localizaciones cancerosas donde se
manifieste el caracter genético de la transmision.
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