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Resumen

Introduccion: EL cancer de mama en pacientes jovenes se asocia con mayor frecuencia a
alteraciones genéticas y sindromes hereditarios, siendo la mutacion de los genes BRCA1/2 la mas
frecuente. Ello supone un mayor riesgo de padecer cancer en otras localizaciones. Un mayor
conocimiento de las caracteristicas oncoldgicas de cada familia, puede aportar informacion para
mejorar el consejo genético y el seguimiento de estas pacientes, de acuerdo a sus factores de riesgo
de cancer.

Métodos: Estudio retrospectivo de 123 pacientes con diagnéstico de cancer de mama a una edad
igual o inferior a 40 afios, desde 2013 a 2019. Se selecciona las pacientes con estudio genético
positivo para mutacién de los genes BRCA1/2 y con resultado genético de significado incierto. Se
estudia los antecedentes familiares de ambos grupos de pacientes.

Resultados: Del total de pacientes, el estudio genético resulta positivo en el 20%. De los cuales, 18
(72%) pacientes muestran mutacion de los genes BRCA1/2. En 15,4% de las pacientes del total, el
resultado genético resulta de significado incierto. E1 83% de las pacientes con mutacién patoldgica
de BRCA1/2, y el 68,4% de las pacientes con resultado de significado incierto, tienen antecedentes
familiares. En las familias de las pacientes BRCA, destaca, como se espera, el cancer de mama como
el mas frecuente, seguido de antecedentes de cancer colon y prostata. Por otro lado, en las familias
de las pacientes con resultado genético incierto, aunque el cancer de mama es el tumor mas
habitual, destaca la frecuencia de céncer de préstata, pancreas y pulmoén. El andlisis de los
familiares se encuentra en curso en la mayoria de las familias.

Conclusiones: A pesar de ser resultados preliminares, llama la atencion el variado espectro de
neoplasias en las familias de pacientes con Ca mama de aparicion precoz BRCA positivos, haciendo
necesario una individualizacién de las familias de sus diferentes tipos de tumores en el seguimiento
de estas, hasta la identificacion concreta de los miembros portadores. Como se comprueba, el
seguimiento se ha de realizar no solo a nivel mamario, sino en las diferentes localizaciones, la
mayoria de ellas asociadas ya a mutaciones en los genes BRCA.
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