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La atencién primaria constituye la puerta de entrada de la
poblacién al sistema sanitario. No es de extrafiar que un
buen nimero de los individuos que presentan la inquietud
de saber si tienen una predisposicién hereditaria al cincer
consulte inicialmente a los profesionales de su centro de sa-
lud, sobre todo cuando se dan varios casos de neoplasias en
una misma familia. Ademds, el cincer con agregacién fami-
liar genera un interés cada vez mds creciente por parte de
los médicos de familia.

El médico de familia es quien mejor conoce la historia per-
sonal y familiar del paciente y, por tanto, es el mejor candi-
dato para identificar de forma precoz a los pacientes y las
familias con sospecha de predisposicién hereditaria al cin-
cer. La consulta de atencién primaria es el lugar idéneo para
realizar la primera fase del asesoramiento genético, que lue-
go continuard en las unidades de referencia.

En muchas ocasiones los médicos de familia se enfrentan a las
mis variadas situaciones de neoplasias de agregacién familiar.
A veces, una agregacion de cancer dentro de una misma fami-
lia puede deberse al azar o compartir factores ambientales,
pero en otras puede que dicha agregacién sea debida a un nexo
de unién genético, con lo que nos hallarfamos ante una pre-
disposicién hereditaria al cincer. Puesto que en la atencién
primaria recae la funcién de «filtro» para derivar correcta-
mente a los pacientes con un posible cincer hereditario, es
necesario que los médicos de familia estén convenientemen-
te formados e informados al respecto. Este aspecto formati-
vo es esencial, puesto que se ha evidenciado la falta de forma-
cién de los profesionales de la atencién primaria en genética
clinical, debido tanto a las deficiencias en el periodo de for-
macién universitaria como a las existentes en el periodo de
formacién especializada como médico interno residente.
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En el presente articulo se plantea cudl deberia ser el papel
de la atencién primaria ante el cdncer hereditario, se descri-
be brevemente la situacién en los paises de nuestro entorno,
y se esbozan soluciones para mejorar la situacién en Espa-
fia en esta drea de conocimientos tan multidisciplinaria

(tabla 1).

Situacién en Europay Espaina

El acceso al especialista de los pacientes con sospecha de
cincer de origen hereditario es diferente en los distintos
paises de nuestro entorno®. En Espaa, asi como en Israel,
Paises Bajos o Reino Unido, la derivacién médica desde
atencién primaria hacia las unidades de referencia es im-
prescindible, mientras que en otros, como Alemania, Bél-
gica, Italia o Francia, los pacientes pueden tener acceso di-
recto al especialista. Estas unidades de referencia estin
constituidas por un equipo multidisciplinario formado por
genetistas, oncélogos, cirujanos, profesionales de enferme-
ria o psicélogos, entre otros.

Sibien el especialista que recibe a estos pacientes en las uni-
dades de referencia de pricticamente todos los paises de
nuestro entorno es el genetista clinico3, es importante sefia-
lar que en Espafia no existe legalmente la especialidad bio-
médica de genética clinica, por lo que esta funcién es de-
sempefiada por profesionales sanitarios procedentes de
otras especialidades biomédicas (andlisis clinicos, oncolo-
gfa, cirugia, etc.), con formacion especifica y con un gran
bagaje en la materia, pero no reglada en genética. Con res-
pecto a los profesionales de enfermeria, tampoco existe una
especialidad especifica de genética.

Ademis, la situacién de la asistencia en el cincer heredita-
rio presenta una gran heterogeneidad dependiendo de la
comunidad auténoma. Por lo general, esta variabilidad se
debe al grado de sensibilidad de cada autoridad sanitaria
autonémica. De este modo, algunas autonomias cuentan
con leyes regionales que regulan la asistencia, asi como pro-
tocolos y guias de prictica clinica, mientras que otras care-
cen de ello.

La Conselleria Valenciana de Sanidad elaboré en el afio
2002 un plan de accién para abordar la problemitica rela-
cionada con el cincer (Plan Oncolégico de la Comunidad
Valenciana), en sintonia con las recomendaciones del in-
forme de la Organizacién Mundial de la Salud sobre los
Programas Nacionales de Lucha contra el Cancer. El Plan
Oncolégico de la Comunidad Valenciana recoge las priori-
dades de accién de la Conselleria de Sanidad en el periodo
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TABLA

1

1. Saber construir un arbol genealdgico detallado y de 3 generaciones
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nudo contradictorias, que hacen
dificil su plena implantacién. Aun
estdn por definir con claridad los

2. Conocer los diversos patrones de herencia (autosémico dominante, autosémico recesivo, ligado al cromosoma X, etc.)

y saberlos identificar en el drbol genealégico de las familias atendidas

circuitos de derivacién asistencial
y el médico de familia que, como

3. Calcular los riesgos que posee cada familia para presentar un cancer de origen hereditario

otros profesionales sanitarios, no

4. Conocer y saber identificar los sindromes de predisposicion familiar mas frecuentes: colorrectal y mama-ovario

ha participado en la elaboracién

5. Saber comunicar al paciente los posibles problemas genéticos a los que se enfrenta, con un lenguaje accesible
al entendimiento de la poblacién general. Hay que ser empético poniéndose en la situacion de cada paciente/familia

del plan, no tiene asignado nin-

6. Conocer los limites éticos y legales que implica conocer el estado genético de una determinada persona de una familia.

El médico de familia debe respetar la confidencialidad de la informacion genética

gun papel especifico sobre la
atencion del cancer hereditario.

En definitiva, el médico de familia ha de tener unos conocimientos basicos en genética clinica aplicada al drea

de conocimientos del céncer hereditario?

Enla Comunidad Foral de Nava-

2002-2006 en los diferentes dmbitos; entre ellos plantea la
creacién de unidades de consejo genético en cancer heredi-
tario, distribuidas por la comunidad. Se regula la asistencia
sanitaria en casos de cdncer hereditario mediante una orden
autonémica que aparece publicada en el Diario Oficial de la
Generalitat Valenciana del 18 de marzo de 2005%. En su ar-
ticulo 9 se citan las dos funciones que debe llevar a cabo la
atencién primaria: «a) identificacién de casos de acuerdo
con los criterios definidos para cada uno de los tumores, y
b) seguimiento de las personas que después de una valora-
cién por la unidad de consejo genético hayan sido identifi-
cadas como de bajo riesgo». La atencién especializada tam-
bién deberd realizar esas dos funciones, pero, ademds,
deberd llevar a cabo el seguimiento clinico de las personas
de riesgo medio o alto.

Catalufia ha demostrado tener un interés preferencial por la
identificacién de individuos y familias con predisposicién
al cdncer hereditario. El Plan de Salud de la Generalitat de
Catalunya (1999-2001) recogia la necesidad de iniciar la
busqueda activa de individuos con alto riesgo de presen-
tar cdncer. Con posterioridad, el primer Plan Director de
Oncologia (2001-2004) establecié como prioridad la iden-
tificacién de individuos y familias con predisposicién he-
reditaria al cdncer. Los sucesivos Planes Directores de
Oncologia han establecido como prioridades: ofrecer una
cobertura asistencial en consejo genético en todo el territo-
rio, establecer una guia de prictica clinica en consejo gené-
tico en cdncer, y definir un modelo organizativo. En el afio
2006 se publicé la guia de préctica clinica consensuada por
todos los profesionales5 y se inicid la definicién de la asis-
tencia en tres niveles asistenciales, incorporando como ele-
mento principal la asistencia primaria. En este documento
se hace mencién especial a la necesidad de una formacién
especializada de todos los profesionales implicados en la
asistencia de individuos y/o familias con predisposicién he-
reditaria al cancer.

En Madrid, desde el Servicio Madrilefio de Salud, la Ofici-
na Regional de Coordinacién Oncolégica (ORCO) viene
intentando implantar un plan para la atencién integral del
cincer hereditario desde el afio 2004. En pocos meses el
plan ha experimentado repetidas reestructuraciones, a me-
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rra la prestacién de servicios de
asesoramiento genético y realiza-
cién de tests genéticos en cdncer
hereditario se realizan de manera normalizada e integrada
dentro de las actividades asistenciales del Servicio de Gené-
tica del Hospital Virgen del Camino de Pamplona, no es-
tando especificada hasta la fecha en ninguno de los planes
oncoldgicos o de salud elaborados por el Servicio Navarro
de Salud®. Los servicios prestados son los de evaluacién de
riesgo e identificacion, estudios moleculares de los genes
que afectan a los principales sindromes de cancer heredita-
rio y remision a centros especializados en estudios de enfer-
medades menos frecuentes, emisién de informes con medi-
das de prevencion y estudio y asesoramiento de familiares
en riesgo. La consulta de genética atiende directamente las
solicitudes realizadas desde atencién primaria basadas en
unas recomendaciones guia (tabla 2), envia copia de todos
los informes para archivo en historia de primaria y enco-
mienda las medidas de seguimiento de aquellas situaciones
familiares consideradas como de riesgo bajo o medio.

En Andalucia, el Plan Integral de Oncologia 2007-2012
establece cudl es el papel de la atencién primaria dentro de
la linea de prevencién primaria y consejo genético7. Las ac-
ciones que debe llevar a cabo la atencién primaria son las si-
guientes: a) facilitar la diseminacién de los criterios de ries-
go utilizados y de los protocolos de deteccién de casos de
acuerdo con lo establecido en el Plan de Genética®; 4) cola-
borar con el plan de genética en el asesoramiento y evalua-
cién de las situaciones clinicas, los tests diagndsticos y los
programas especificos para cada uno de los tumores que se
establezcan, y ¢) colaborar con el Plan Andaluz de Genéti-
ca en el desarrollo y la implantacién, en el ambito de la on-
cologia, de las medidas que se prioricen.

En Cantabria, la genética clinica estd en fase de desarrollo.
Existe una Unidad de Genética Molecular en el Hospital
Marqués de Valdecilla que realiza o asume la identificacién
de centros capaces de realizar determinados servicios. Esta
unidad trabaja a demanda de las unidades clinicas que lo so-
liciten ya que, en si misma, no tiene una vertiente clinica.
También existe una unidad de citogenética orientada al
diagnéstico prenatal y de consejo genético. En relacién con
el cancer hereditario, hasta la fecha no existe ninguna ley re-
gional en Cantabria que regule este servicio. Tampoco hay
ninguna unidad de referencia especifica sobre cincer heredi-
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TABLA

2

Familias con 3 0 mas miembros afectados por el mismo tumor (como minimo dos son familiares de primer grado)

Mama

Céncer de mama < 40 afios y un familiar con cancer pedidtrico

Céncer de mama < 50 afios y un familiar con cancer de ovario

Edad media al diagnéstico < 40 afios

Familias con 2 miembros afectados (relacion de primer grado) que cumplan uno de los siguientes criterios

Ovario

2 0 mas casos de cancer de ovario

1 cancer de ovario y 1 cancer de mama en 2 familiares de primer grado

Colorrectal

1 miembro afectado por cancer colorrectal que tenga un familiar de primer grado con

Céncer colorrectal y/o

Tumor extracol6nico asociado a CCHNP

y que uno de los 2 miembros afectados haya sido diagnosticado antes de los 45 afios

Prostata

1 de los casos diagnosticado antes de los 55 afios (se incluyen familiares de primer y segundo grados)

Miembros de familias que presenten historia familiar de un sindrome de predisposicion conocida al cancer

Poliposis coldnica familiar

Neurofibromatosis

Astrocitoma cerebral y cerebelar, glioma dptico

Retinoblastoma

Neoplasia endocrina mltiple

Feocromocitoma, rabdomiosarcoma, leiomiosarcoma, carcinoma de la ampolla de Vater, leucemia mieloide crénica
juvenil

Sindrome de Li-Fraumeni

Sarcomas de partes blandas, leucemia, osteosarcoma, tumores del sistema nervisoso central, tumores adrenales
y mama

Sindrome de Cowden

Mama, tiroides y sistema nervioso central (meningioma, glioblastoma)

Sindrome de Gorlin

2 0 més canceres basocelulares, 1 de ellos diagnosticados antes de los 30 afios, 0 mas de 10 canceres basocelulares

Casos con agregacion familiar de tumores implicados en sindromes hereditarios

Mama, ovario, prdstata, pancreas

Colorrectal, Utero, ovario y otros tumores asociados a CCHNP

Melanoma + pancreas

Pacientes con cancer sin historia familiar

Mama

Céncer de mama diagnosticado < 30 afios.

Céncer de mamay ovario en la misma paciente

Céncer de mama bilateral (diagnosticados antes de los 40 afios)

Poliposis mdltiple de cualquier tipo

Cancer colorrectal

Diagnosticado antes de los 45 afios

Doble neoplasia, excepto

Piel no melanoma

Tumores claramente asociados a tabaquismo y consumo de alcohol, por ejemplo, cancer de pulmén y del area
otorrinolaringea

CCHNP: cancer colorrectal hereditario no polipésico.

tario. Si algiin oncélogo o cirujano considera oportuno un
estudio genético, se pone en contacto con la unidad de ge-
nética molecular o bien con los centros de referencia para
determinados tumores. No existe una unidad especifica de
asesoramiento en genética clinica en el Hospital Marqués

de Valdecilla, y la asesoria depen-
de de cada especialidad y de cada
enfermedad. Para algunas enfer-
medades concretas (neuromus-
culares, metabdlico-hereditarias,
endocrinoldgicas, etc.), el espe-
cialista realiza un abordaje gene-
ral, incluyendo una aproximacién
de genética clinica y/o de asesorfa
genética, mientras que en otros
procesos no existe un abordaje
desde esta perspectiva.

Serfa dificil describir en pocas
palabras cudl es la situacién de la
asistencia sobre cdncer heredita-
rio en el resto de las comunidades,
pero podria afirmarse que existe
una falta de estructuracién de la
asistencia en cancer hereditario
similar a la que se da en la Comu-

nidad de Cantabria.

¢Coémo se puede mejorar

la asistencia a los pacientes
con cincer hereditario desde
la atencién primaria?

La asistencia a los pacientes con
sospecha de cdncer de origen he-
reditario deberia estar estructura-
da en tres niveles asistenciales
con distintos criterios de actua-
cién: la atencién primaria, las
unidades hospitalarias de cdncer
hereditario y las unidades de refe-
rencia especializadas en cdncer
hereditario. La interaccién entre
niveles garantizaria el acceso al
diagnéstico precoz, asi como la
continuidad asistencial. Todos
ellos deberfan disponer de guias
de prictica clinica y de protocolos
mids especificos de actuacién co-
munes y consensuados, asi como
de unos indicadores de calidad
para la evaluacién de los resulta-
dos asistenciales y organizativos.
En lo que a la atencién primaria
respecta, sus funciones y necesi-
dades formativas deberian ser las
siguientes:

1. Informacion a la poblacion sobre el cancer en generaly sobre el
cancer hereditario. Para ello, el profesional (tanto médico
como de enfermeria) deberia recibir docencia, primero en el
periodo universitario y en la formacién MIR de medicina
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de familia y comunitaria y posteriormente a través de cur-
sos de posgrado y congresos. De esta forma, médico de fa-
milia y profesionales de enfermeria deberian saber enfren-
tarse a las consultas que les hagan los usuarios de su cupo y
de ese modo actuar de la manera mds efectiva posible. De-
berfan saber cémo, cuindo y dénde remitir a las familias
que lo requiriesen, pero también deberian saber qué hacer
con las familias que no cumplan con los criterios de deriva-
cién, siendo empdtico con estas familias de bajo riesgo y ex-
plicindoles las razones de su no derivacién. El médico de
familia debe potenciar su papel de «filtro» y orientacion,
como ocurre en otras dreas asistenciales de la sanidad. No
hay que olvidar que los profesionales de enfermerfa tam-
bién se encuentran muchas veces en una situacién privile-
giada para identificar casos?, lo que ocurre ya de manera ha-
bitual en varios paises de nuestro entorno.

2. Deteccion de pacientes con riesgo superior al poblacional y su de-
rivacion al nivel asistencial correspondiente. El profesional de-
berfa formarse a este respecto en las unidades de referencia de
cincer hereditario para conocer bien los criterios de deriva-
cién, aplicarlos y comprobar cudl es el recorrido asistencial en
el lugar en el que ejerce la sanidad. Seria recomendable que la
Comision Nacional de la Especialidad de Medicina Familiar
y Comunitaria recogiera un periodo formativo obligatorio,
tanto en dichas unidades de referencia en cincer hereditario
como en los centros de referencia de genética clinica, aprove-
chando que el periodo formativo MIR de medicina de fami-
lia y comunitaria ha pasado de 3 a 4 afios.

3. Seguimiento de los individuos de bajo riesgo poblacional. De-
beria realizarse un protocolo de este procedimiento para
cualquier tipo de cdncer, asi como difundir medidas de pre-
vencién general del cincer para toda la poblacién. La pro-
mocién de la salud es fundamental para mejorar el estado
de salud de la poblacién, por lo que el médico de familia de-
beria conocer las recomendaciones del «Cédigo Europeo
contra el Cdncer»10 y asesorar a las personas de su cupo so-
bre ellas. Ademas, el Programa de Actividades Preventivas
y de Promocién de la Salud de la semFYC (PAPPS) con-
templa actividades preventivas y de educacién sanitaria que
forman parte de las funciones que desempefan los profe-
sionales de enfermeria en atencién primaria, pero el tiempo
que se le dedica a veces no es suficiente’. Abordar el cincer
hereditario es un evidente problema de salud publica, por lo
que el equipo de atencién primaria debe trabajar de mane-
ra coordinada en este sentido.

4. Participacion en la realizacion de protocolos de actuacion
para profesionales y folletos informativos dirigidos a pacientes y
poblacion general. Seria interesante que se abordaran, en pri-
mer lugar, los diferentes sindromes de predisposicién al
cincer, sobre todo el colorrectal y el de mama/ovario, que
son sobre los que mds van a ser consultados. Desde el equi-
po de atencién primaria (médicos de familia, profesionales
de enfermeria, trabajadores sociales, etc.) también deberia
favorecerse el asociacionismo entre los pacientes. De esa
manera estarfamos seguros de que la provisién de servicios

528 | Aten Primaria. 2008;40(10):525-9 |

Papel de la atencién primaria ante el cincer hereditario

cubriria las necesidades de la poblacién local y ademis ello
favoreceria el apoyo emocional mutuo entre los pacientesn.
Finalmente, sefialar que es muy importante que la atencién
primaria aporte su experiencia para optimizar los recursos
existentes en cada comunidad auténoma y para mejorar su

rendimiento.

Conclusiones

1. Existe una heterogeneidad asistencial en las diversas co-
munidades auténomas en cuanto al cincer hereditario. Es
necesario que el Ministerio de Sanidad tenga un papel co-
hesionador para mejorar y uniformar la asistencia en cancer
hereditario en todo el territorio del estado, por lo que debe-
rdn desarrollarse una serie de protocolos asistenciales mini-
mos de manera uniforme en toda Espafa.

2. Debe establecerse un claro circuito asistencial. Es im-
prescindible que el médico de familia sepa c6mo, cudndo y
a quién derivar a sus pacientes con sospecha de cincer here-
ditario. La asistencia sanitaria en cancer hereditario deberia
organizarse en tres niveles: atencién primaria, unidades
hospitalarias y unidades especializadas.

3. El médico de familia y los profesionales de enfermeria
estin en una situacién privilegiada, pues son quienes mejor
conocen la historia personal y familiar del paciente y, por
tanto, son quienes pueden identificar de manera mds precoz
a los sujetos con sospecha de céncer hereditario. Es necesa-
rio que los médicos de familia estén convenientemente for-
mados en lo que al cincer de origen hereditario respecta,
puesto que presentan una serie de carencias formativas en
genética clinica.
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