PROGRAMA DE PREVENCION
DEL CANCER DE MAMA

PROGRAMA DE CONSEJO GENETICO
EN EL SINDROME DE CANCER DE
MAMA Y OVARIO HEREDITARIO

Castilla y Leon



s0Qué es el Cancer de Mama y Ovario Hereditario?

En Espaiia el riesgo de padecer cincer de
mama afecta a una de cada 10 6 12 mujeres.

En un pequefio nimero de familias, las muje-
res a lo largo de varias generaciones han tenido o
tienen cdncer de mama y/o ovario. Estas mujeres
pueden haber heredado un gen que les confiere
mayor riesgo de tener cAncer, como ocurre en 1 de
cada 10 mujeres que presentan cincer de mama,
llamado en este caso cdincer de mama hereditario.

Total pacientes con cincer de mama

II_I !n..ll e
B Facior hereditario conccida

) kel = Lt

=l :
| PFactor desconocido

JQué son los genes?

En la mayoria
de los casos, el cdn-
cer no es heredado
y aparece de forma
"espontinea”.

Los genes son subunidades de ADN que estin presentes en todas
nuestras células v que tienen toda la informacidn para hacer que éstas fun-
cionen de una forma adecuada. Cada gen tiene las instrucciones especi-
ficas para que se forme, usualmente, una determinada proteina.

el cancer.

Los genes determinan nuestra apariencia, el color de
nuestros ojos, pero también controlan el funcionamiento
de cada una de las células o grupos de células en nuestro
cuerpo (por ejemplo, las células mamarias).

Cada persona hereda dos copias de cada uno de sus
genes, una proviene de la madre v la otra del padre. Se tie-
nen que alterar las dos copias de un gen para que aparezca
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JPor qué la alteracidon de aleunos genes anmenta el rieseo de cdincer?

Las instrucciones en cada gen son como un codigo. Algunas veces
este codigo puede ser diferente al de un gen normal: a esto se le llama
mutacion.

Por ejemplo, si el cédigo en un gen normal es 1-2-3-4-5 una peque-
fia alteracidn en este cadigo. tipe 1-2-4-3-5 nos daria lugar a un gen
mutado que daria instrucciones diferentes a la célula v se produciria una
alteracidn de su funcionamiento.

Si este gen mutado es uno de los que controla el crecimiento de
algtin tipo de células de la mama, podria originar el desarrollo de un cén-
cer. Se tienen que alterar las dos copias de un gen para que ocurra el cin-
cer, ¥ si hemos heredado una copia va mutada. es mis fiacil que se altere
la otra y el
cdncer se desa-




rrolle.

LComo se puede heredar un gen mutado?

Si uno de los padres (la madre o el padre) tiene un gen mutado, éste

Por ejemplo:
Mad re

*|I

Padre

>< : Gen mutado

1
Hijo 1

v

£
Hijo 2

v

* Hereda el gen normal de la madre
y del padre. No ha heredado el

* Hereda el gen normal del padre y
el gen mutado de la madre.

gen mutado. + Si es una mujer, su riesgo de

padecer cancer de mama esta
aumentado sobre el de la pobla-
cion general.

* Este hijo puede pasar el gen
mutado a sus descendientes.

= Su riesgo de cancer de mama no
esta aumentado. Tiene el mismo
riesgo que la poblacidn general.

* El gen mutado NO pasara a sus
descendientes.

puede pasar a sus hijos. Cada hijo tiene una posibilidad del 50% de here-
dar el gen normal v una posibilidad del 50% de heredar el gen mutado.

JQué genes anmentan el riesgo de cincer de mama v ovario heredi-
tario?

Los dos genes que sabemos que son més importantes en cdancer de
mama y ovario si estin alterados, reciben el nombre de BRCAL y
BRCAZ2. Hay otros genes que se estin estudiando v se descubrirdn nue-
vos genes de predisposicion.

Una mujer que hereda una mutacién en BRCA1 6 BRCAZ no
siempre desarrolla un cdncer, pero:



Su riesgo de tener cdincer de mama a lo largo de su
vida es de aproximadamente un 60-80% y el riesgo de céin-
cer de ovario de hasta un 20-40%.

LQuién tiene mayor riesgo de tener cincer de mama vy
ovario hereditario?

& mn

En general, se puede decir que son las mujeres en cuyas
familias se han detectado varios casos de cincer de mama v/o R

-

cdncer de ovario ¥ en algunos de ellos la edad de aparicidn
estd por debajo de los 50 afios.

El médico, teniendo en cuenta la historia familiar y la edad de apa-
ricidn del cdncer, valorard si se aconseja hacer un estudio de Diagndstico
Gendético.

LComo puede una mujer saber si tiene cincer de mama y ovario here-
ditario ¢ si tiene una mutacion en un gen de predisposicion?

Se puede hacer un estudio para ver si una persona ha heredado una
mutacidén en BRCA1, BRCA?2 0 otros genes.

Primer Grado: padre, madre, hermano/a, hijo/a.
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Este estudio, en 1as mujeres que no tienen ni
han tenido el cincer, s6lo es posible si se encuentra L,
que algiin familiar de primer grado que ha tenido P I
cincer de mama o cdncer de ovario, tiene una muta- o
cion en alguno de estos genes.

J0Qué es un diagndstico genético?

5i una mujer ha tenido cincer de mama v/o
ovario v por la historia familiar o por la edad muy
temprana de aparicidn se sospecha que puede tener un gen mutado, se
puede realizar un diagndistico genético estudiando su ADN en una
muestra de sangre. para ver si tiene una mutacion en los genes BRCAL,
BRCAZ2 1 otros.

Si se encuentra una mutacidn en estos genes, se puede estudiar a

otros miembros de la familia (primer grado) para ver si han heredado o
no, la misma mutacion.

£0Qué pasos se siguen para hacer un diagndstico genético?
El médico valorard en cada caso, por la edad de la paciente v

teniendo en cuenta su historia familiar, si comple los criterios de ries-
o0 v se aconseja su envio a la Consulta de

Consejo Genético. Mormial Alteradc
En la Consulta de Consejo g g
Genético, después de haber sido informada

de su riesgo y de las posibilidades de reali-
zar un estudio en los genes BRCAL,
BRCA2 y otros, el procedimiento que se
sigue es el siguiente:
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* Firma del consentimiento informado. | |

* Toma de una muestra de sangre de 10ml

= Envio de la muestra al laboratorio para
el estudio completo de los genes
BRCA1. BRCAZ y otros.




» Cita en la Consulta de Consejo Genético, para la entrega del resulta-

. Qui significa vn resultado POSITIVO?

» Significa que si se ha encontrado una mutacién en los genes
BRCAI1, BRCA2 1 otros.

» Confirma que el cincer de mama u ovario es hereditario y proba-
blemente debido a una mutacion heredada de alguno de los padres.

* 5i yva ha tenido cincer de mama, puede tener mayor riesgo de un
cdncer contralateral (en la otra mama).

+ Si tiene hijos, cada uno de ellos tiene una probabilidad del 50%%
de haber heredado el gen mutado.

* La prueba de Diagndstico Genético se puede realizar a otros
miembros de la familia (primer grado ) para confirmar o descartar
que han heredado el gen mutado de predisposicidn al cincer.

;. Quié significa vn resultado NEGATIVO?

» Significa que no se ha encontrado una mutacién en los genes
BRCA1, BRCAZ2 1i otros estudiados.

» Esto no nos da una respuesta definitiva acerca de =i su cdncer de
mama es o no hereditario.

» La muestra de sangre se estudiard otra vez, cuando se desarrollen
nuevas técnicas o se descubran nuevos genes.

* Por el momento, no se puede ofrecer un Diagndstico Gendético a
otros familiares.

* En familias de alto riesgo (con varios afectados v/o a edades tem-
pranas), otros miembros de la familia podrian tener un mayor ries-
oo que el de la poblacion general, de desarrollar un cincer de mama
y/o ovario.




Imagen tridimensional de la proteina BRCAZ (Sclence sept. 2002)





