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Cancer de mama hereditario: Muestra de
sangre puede detectar presencia de variantes
genéticas que predispongan su desarrollo

El 19 de octubre se conme-
mora ¢l Dia Internacional de lucha
contra el céncer de mama, cuya
fecha busca sensibilizar y generar
conciencia entre la poblacion feme-
nina para que pueda acceder a diag-
nosticos oportunos, que logren pre-
venir esta enfermedad. De acuerdo
con las estadisticas que existen en
Chile, anualmente se registran 40
nuevos casos por cada 100 mil mu-
jeres y se estima que hasta el 10%
del cdncer de mama se debe a causas
hereditarias.

Segln explicod la doctora
Camila Melo, médico genetista de
la Clinica MEDS, “es un tipo de
cancer que se presenta en varios in-
tegrantes de la misma familia. Lo
que se hereda es la predisposicion a
desarrollar el cancer y no el cancer
en si mismo. Esto estd determinado
por la presencia de ciertas varian-
tes en algunos genes ya conocidos
que, al estar presentes, confieren un
riesgo aumentado de desarrollarlo,
que puede llegar, en algunos casos,
hasta un 85% a lo largo de la vida,
como es ¢l caso de las portadoras de
variantes patogénicas de los genes
BRCAl y BRCA2”

La especialista agregd que
“las personas que presentan es-
tas variantes no solo estin en ma-

yor riesgo de desarrollar cincer de
mama, sino que ademas estdn en
riesgo de desarrollar otros tipos de
cinceres como ¢l de ovario, pros-
tata, pancreas y melanoma. Estas
variantes se van heredando de gene-
racién en generacion independien-
temente del sexo del individuo y la
posibilidad de heredar una de estas
variantes a los hijos es del 50%".

En este sentido, la facultati-
va de Clinica MEDS afirmé que “el
riesgo de desarrollar cancer de mama
en un hombre es de 1 a 2% para los
portadores de variantes patogénicas
en BRCA 1y de 7 a 8% para los por-
tadores en BRCA 2. Basta una simple
muestra de sangre para saber si una
persona es portador o portadora de
una variante genética que te predis-
ponga a desarrollar cancer de mama
o de otro érgano”.

En relacién a las conduc-
tas que se deben tomar en el caso
de ser portador de algunas de estas
variantes, la doctora Melo asegurd
que “hay que buscar asesoria gené-
tica para definir riesgos y establecer
un seguimiento dirigido segin la
variante encontrada. Se debe rea-
lizar un estudio a la familia, en es-
pecial a los de primer grado (hijos,
hermanos, padres) que pueden estar
en riesgo de tener la misma variante.

Hay que derivar a los especialistas
pertinentes segin el tipo de varian-
tes, solicitar estudios de imagenes y
laboratorio, de acuerdo al riesgo de
desarrollar canceres asociados y eva-
luar cirugias de reduccién de riesgo”™.
Respecto a quienes se
pueden someter a un test genético,
la médico genetista sefiald que “se
recomienda el testeo genético en
ciertos grupos de pacientes y en
personas sanas con antecedentes
familiares. Por ejemplo, en el caso
que un pariente de primer grado con
diagnéstico de cancer de mama an-
tes de los 40 afios; dos o mas parien-
tes de primer o segundo grado del
mismo linaje con al menos uno con
diagnéstico antes de los 50 afios o
con diagnostico de cincer bilateral™.
“También, si hay un pa-
riente cercano hombre y al menos
un pariente cercano mujer con cin-
cer de mama y/o de ovario, mis
aln si de primer grado; dos o mas
parientes de primer o segundo gra-
do con cancer de ovario del mismo
linaje, con diagnéstico a cualquier
edad. Y si es perteneciente a un
grupo étnico de alto riesgo y cuen-
ta antecedentes de cancer de mama
en parientes cercanos como padres,
‘hermanos, hijos, abuelos, tios/tias y
sobrinos/sobrinas”.
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