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Resumen

Introduccion: El sindrome de Li-Fraumeni (SLF) se caracteriza por un riesgo de desarrollar tumores malignos
alo largo de la vida secundario a una mutacion hereditaria del gen TP53. Presentamos nuestra experiencia de
4 casos con multiples neoplasias y mutacién del gen TP53 afin de destacar laimportancia de realizar un
seguimiento estrecho de estos pacientes de por vida.

Casos clinicos: Caso 1: mujer de 39 afios con historia familiar de neoplasia de mama previos a los 50 afios
BRCAL1y 2 negativos. Presentd unatelorragia que llevo al diagndstico de carcinoma ductal in situ (CDIS) de
lamamay presencia de mutacién de TP53. Se practicd mastectomia bilateral, biopsiadel ganglio centinela
ipsilateral alalesiony reconstruccion protésica. Caso 2: mujer con primer diagnostico oncol 6gico alos 42
anos (1992) de CDI S de la mama derecha; en los 10 afios siguientes desarroll6 2 CDIS metacronicos en la
mama contralateral. En 2009 present6 un angiosarcoma cuténeo de la pared abdominal. Finamente se
diagnostico de SLF al demostrarse mutacion del gen TP53 y se decidio, en 2011, realizar mastectomia
bilateral profilactica con reconstruccién en el mismo acto operatorio. A los 63 afios desarroll6 un sindrome
mielodisplasico y una neumonia que la conllevo ala muerte. Caso 3: mujer con diagnéstico inicial de
sarcoma de Ewing femoral alos 19 afios tratado con adyuvancia pre y postoperatoria. 10 afios despuées
present6 carcinoma ductal infiltrante (CDI) de lamama— pT3NOMO — tratado con mastectomiaizquierday
quimio-radioterapia adyuvante. El test genético demostro la alteracion de TP53 y entonces se intervino de
mastectomia derecha profilactica. A la edad de 38 afios (2016) se reseca un sarcoma de ato grado
radioinducido en la pared torécicaizquierda. Caso 4: mujer de 35 afios con historiafamiliar de carcinoma
mamario (madre) y carcinoma hepético (tia materna). En 2016 es diagnosticada de CDI de la mama—
cT3N1MO. Seindicé tratamiento quimioterapico neoadyuvante que se continud en nuestro centro. El test
genético fue positivo para mutacion de TP53, por lo cual con € diagndstico de SLF se practicé mastectomia
bilateral y vaciamiento axilar ipsilateral alalesion seguido por tratamiento adyuvante con trastuzumab.

Discusion: Lap53 es una proteina fundamental en la supresion de tumores al tratarse de un factor de
transcripcion que regula los genes implicados en reparacion de ADN y apoptosis. Como tal, su mutacion
condiciona un elevado riesgo de desarrollar multiples tumores malignos antes de |os 46 afios. Entre ellos los
“definitorios’ del SLF: sarcomas 6seos o de tejidos blandos, carcinoma mamario, carcinoma adrenocortical,
tumores del sistema nervioso central y leucemias. El diagndstico precoz en estos pacientes es de vital
importancia para poder introducirlos en un programa de screening que condicione un tratamiento precoz y
eficaz alo largo de su vida.
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