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INTRODUCCION

CASO CLINICO

Mastectomia bilateral
profilactica en paciente
portadora de la mutacion
BRCA-1

Prophylactic bilateral mastectomy
in a BRCA-1 mutation carrier

SUMMARY

Aim: To present a case of a BRCA1 mutation carrier that had suffered a breast
carcinoma at 22 years old and was posteriorly operated of a bilateral
prophylactic mastectomy.

Methods: We performed a bilateral mastectomy 5 years after the onset of the
primary tumor. We assessed the characteristics of the surgical procedure,
simple mastectomy on the previously treated breast and skin sparing
mastectomy on the other side.

Results: Postoperatory was uneventful and the patient was discharged at the
6" day. Aesthetic result was considered excellent for the patient after 6 months
from the procedure. No precancerous histological lesions were found in the
specimen of mastectomy

Conclusions: Bilateral mastectomy and reconstruction is an option for women
at high risk of breast carcinoma. It has proben to be effective in diminish the
incidence of breast carcinoma. The age at which it should be indicated is still
controversial in the literature, though we must accept that the early we practice
the procedure the much the protection.
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rio%. Aunque existen estudios que demuestran una dis-
minucion de la incidencia de cancer en las pacientes

La existencia de familias con una alta incidencia de
casos de cancer mamario y sobre todo el descubrimien-
to de genes responsables de la aparicidon del mismo han
obligado a los profesionales de la salud a tomar una par-
te activa en el manejo de esta poblacién en riesgo. Esta
circunstancia puede obligar a tomar medidas profilacti-
cas, no solo secundaria, sino incluso primaria, la cual,
hoy en dia, se basa fundamentalmente en la quimiopro-
filaxis' y la cirugia profilactica2.

La cirugia profilactica ha sido recomendada por epi-
demidlogos, cirujanos y oncologos para muchos pacien-
tes con riesgos elevados de padecer un cancer mama-
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intervenidas?*, todavia no se ha generalizado su uso en-
tre la poblacién sometida a riesgo elevado, esta circuns-
tancia ocurre sobre todo en Europa.

Asi pues la cirugia profilactica se mantiene, hoy en
dia, solo como una de las posibles opciones que debe
de ofrecerse a las pacientes con riesgo elevado de pre-
sentar un cancer de mama.

La mutaciéon BRCA1 confiere un riesgo de padecer car-
cinoma mamario de cerca de un 85 % a lo largo de la vida®,
muchas de las veces bilateral, con una media de edad de
aparicion de 45 anos. Esta es una de las indicaciones de
cirugia profilactica mas comunes, sobre todo en EE.UU.
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Fig. 1. Aspecto externo de la paciente antes de la interven-
cion quirdrgica, presenta una asimetria por la cirugia previa
en la mama derecha.
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Fig. 2. Arbol genealdgico familiar. Solo existe un caso reco-
nocido de cancer mamario en la familia en tres generaciones (la
propia paciente). Transmision de la mutacién por via paterna.

CASO CLINICO

Presentamos el caso de una paciente de 27 afios de
edad (fig. 1), portadora de una mutacion BRCAT, a la
que se le practicé una mastectomia bilateral profilactica
en nuestra institucion.

Se trata de una paciente de 27 anos con anteceden-
tes de neoplasia mamaria (carcinoma ductal infiltrante,
T1 NO MO) diagnosticada a los 22 afnos y tratada con ci-
rugia conservadora, quimioterapia y radioterapia. Si-
guiendo los criterios de la unidad de diagndstico genéti-

Fig. 3. Aspecto final de la paciente a los 3 meses de la mas-
tectomia profilactica.

co imperantes en el afio 1997, se le ofreci6 a la pacien-
te la posibilidad de realizar una determinacion genética
de las mutaciones BRCA-1,2, resultando ser portadora
de la mutacién BRCA-1. La citada mutacion provenia
de la linea paterna y no existia ningun otro caso de can-
cer mamario entre los familiares de primer grado (fig. 2).

Se expusieron a la paciente las diferentes alternativas
existentes, con arreglo a los criterios establecidos en
nuestra unidad. En sucesivas visitas la paciente decidié
someterse a cirugia profilactica bilateral, dando el consen-
timiento correspondiente. Fue intervenida quirdrgicamen-
te practicandose mastectomia simple (en el lado previa-
mente radiado) y mastectomia con conservacion de piel
en el lado contralateral. Se efectué una reconstruccién en
el mismo acto operatorio mediante colgajo del gran dor-
sal en el lado radiado y colocacion de prétesis subpectoral
en el lado contralateral (fig. 3), el complejo aréola-pezdn
se reinjertd, en su nuevo lecho, una vez comprobada la
ausencia de patologia neoplasica en su base.

El postoperatorio transcurrié sin complicaciones sien-
do dada de alta a los 4 dias de la intervencion. El andlisis
patoldgico de las piezas extirpadas no reveld la presen-
cia de ninguna lesion catalogada como preneoplasica
(hiperplasias atipicas o Carcinoma “in situ”). El resultado
final de la intervencion fue catalogado como excelente
por la paciente.

DISCUSION

La cirugia profilactica esta sujeta a controversia, aun-
que cada vez hay mas datos que evidencia su utilidad

Rev Senologia y Patol Mam 2003;16(4):136-9 137



Gulemes A, et al. Mastectomia bilateral profilactica en paciente portadora de la mutacion BRCA-1

Fig. 4. Piezas operatorias.
La masa mamaria extirpada
en ambos lados es practica-
mente similar con las dos
técnicas quirurgicas.

como medida preventiva®’. Las criticas a este procedi-
miento proceden de la falta de absoluta seguridad de las
pruebas de determinacion genética, la penetrancia varia-
ble del gen en las pacientes portadoras de la mutacién y
en la ausencia de estudios prospectivos aleatorizados®',
en cualquier caso, la cirugia profilactica deberia de ser, al
menos, una opcién para las pacientes que presentan un
alto riesgo de padecer un cancer mamario.

Las indicaciones para practicar una deteccidon genéti-
ca han variado a lo largo de los afos siendo actualmen-
te un tanto restrictivas. Nuestra paciente fue detectada
cuando los criterios de diagndstico genético eran un
poco mas amplios que en la actualidad (los estudios de
determinacion genética solo se practican, actualmente,
en los casos de cancer de mama en el varén o en fami-
lias con tres familiares de 12 grado con cancer mama-
rio). Con las indicaciones actuales, la citada paciente, no
hubiera cumplido los criterios exigidos (basados actual-
mente en el rendimiento de las pruebas) y no hubiera
podido ser detectada.

La edad a la que se debe practicar la mastectomia
profilactica no esta bien establecida en la literatura, en
algunas series se indica que cuanto antes se realice la
cirugia, mayor es el indice de proteccién'®. En nuestro
caso es de destacar que la paciente habia presentado
una neoplasia de mama a los 22 afios.

La mastectomia profilactica debe de eliminar la mayor
cantidad posible de tejido mamario, incluyendo la pro-
longacion axilar, areola y tejido subareolar. La mayoria
de los autores se inclinan por la mastectomia simple
seguida de reconstruccion inmediata en lugar de las
mastectomias subcutéaneas que conservan el complejo
areola-pezoén y por ende una cantidad significativa de te-
jido mamario®. También estan de acuerdo los autores
en que es imprescindible realizar una reconstruccion in-
mediata, lo que implica procedimientos relativamente
complejos y costosos.
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En nuestro caso practicamos una mastectomia sim-
ple en uno de los lados debido al tratamiento radiotera-
pico anterior, que nos condicionaba la técnica a em-
plear, obligdndonos a aportar tejido bien vascularizado a
través de un colgajo del gran dorsal.

En el lado contralateral nos inclinamos por una técni-
ca menos agresiva como es la mastectomia con conser-
vacion de piel siguiendo un patrén cutaneo de reduccion
mamaria y colocando proétesis de silicona por debajo del
pectoral, siguiendo una técnica propia. Con ambas téc-
nicas se elimina una cantidad de tejido similar (fig. 4). La
reconstruccion de la areola se realizé en ambos casos
mediante un injerto libre de su propio complejo aréo-
la-pezdn, previamente extraido.

Las series publicadas en la literatura indican que muy
pocas pacientes se arrepienten de la opcion quirurgi-
ca®, prefiriendo tomar parte activa en su proceso de pro-
filaxis que simplemente esperar a que aparezca el posi-
ble céncer.

Existen datos de que la mastectomia profilactica tam-
bién aporta beneficios psicolégicos (disminucion del
stress, mejoras en su vida sexual etc.) en la poblacion
intervenida, sobre las pacientes sometidas solo a vigi-
lancia o a tratamiento con tamoxifeno®.

La incidencia de neoplasias ocultas en las piezas de
mastectomia es variable existiendo series con una gran in-
cidencia'y otras con una incidencia similar a las del resto
de mastectomias consideradas profilacticas''. En nuestra
serie de 63 pacientes intervenidas la incidencia de neopla-
sias ocultas es muy alta (mas del 50 %), dato significativo
dado que pocas de nuestras pacientes son BRCA (+).

En conclusion pensamos aunque todavia no se ha
establecido con certeza el verdadero riesgo de este tipo
de pacientes, existen suficientes evidencias en la litera-
tura cientifica como para recomendar la mastectomia bi-
lateral profilactica como una de las opciones preferentes
para las pacientes portadoras de la mutacion BRCAT.
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