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Perfil epidemiológico de mujeres con mutaciones

de riesgo moderado de cáncer de mama

Epidemiological Profile of Women with Moderate-Risk Breast Cancer
Mutations

Las mutaciones de riesgo moderado CHEK2, ATM y RAD51C

han surgido como factores significativos en el cáncer de

mama. Aunque todavı́a poco investigados, algunos estudios

han demostrado que los individuos portadores de estas

mutaciones tienen una mayor susceptibilidad a desarrollar

cáncer de mama. Este estudio pretende caracterizar este

subgrupo de pacientes en nuestra institución mediante un

análisis exhaustivo de los datos epidemiológicos, el perfil

genético, la historia clı́nica y los resultados del consejo

genético.

En este estudio de cohortes retrospectivo y observacional,

se recogieron datos de mujeres con las mutaciones CHEK2,

ATM y RAD51C, seguidas en la consulta de Riesgo Genético

Mamario de nuestra institución. El análisis estadı́stico se

realizó con el programa SPSS1.

Este estudio incluyó 155 mujeres portadoras de las

mutaciones CHEK2 (28,4%), ATM (49%) y RAD51C (22,6%),

seguidas en la Clı́nica de Riesgo Genético Mamario de nuestra

institución desde diciembre de 2015 hasta septiembre de 2022.

La mediana de edad en el momento de la derivación fue de

48 años y la mediana de tiempo de seguimiento fue de 33

meses. La tabla 1 muestra los resultados del análisis

descriptivo de los tres grupos.

Solo cuatro mujeres optaron por la mastectomı́a contra-

lateral reductora del riesgo: una tras el diagnóstico de cáncer

de mama, durante el seguimiento (habiendo optado inicial-

mente por la vigilancia intensiva); dos tras el diagnóstico de

cáncer de mama, cuando se diagnosticó la mutación; una tras

el diagnóstico de recidiva de cáncer de mama.

De las 72 mujeres con cáncer de mama, 54 completaron la

radioterapia adyuvante, y solo una mujer con la mutación

CHEK2 tuvo complicaciones relacionadas con el trata-

miento.

Los estudios basados en la población sugieren que el riesgo

de cáncer de mama asociado a estas mutaciones es casi tan

alto como en las mujeres con mutaciones BRCA21. En nuestro

estudio, la penetrancia del cáncer de mama osciló entre el 30%

y el 59%. Conocer la prevalencia del cáncer de mama en esta
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Tabla 1 – Análisis descriptivo de los tres grupos de mutación

ATM % (n) CHEK2% (n) RAD51C % (n) Total % (n) Valor p

Remitidos sanos al CCG 54% (41) 48% (21) 80% (28) 57% (88) 0,009

Vigilancia intensiva de la mama 95% (72) 100% (44) 100% (35) 98% (151) -

Desarrolló CM después de la derivación 5% (2/41) 14% (3/21) 3,6% (1/28) 6,6% (6) 0,190

Cirugı́a conservadora de la mama 0% (0/2) 67% (2/3) 100% (1/1) 50% (3) -

Incidencia global de CM 50% (38) 59% (26) 30% (8) 46% (72) 0,006

Cirugı́a conservadora de la mama 66% (25/38) 46% (12/26) 25% (2/8) 54% (39) 0,131

Multifocal 21% (8/38) 30% (8/26) 37,5% (3/8) 26,7% (19) 0,437

Bilateral 0% 7% (2/26) 0% 2,8% (2) 0,157

Segundo primario contralateral 18% (7/38) 23% (6/26) 12,5% (1/8) 21% (15) 0,485

Segundo primario ipsilateral 0% 4% (1/26) 0% 1% (1) -

Radioterapia adyuvante 81% (31/38) 65% (17/26) 75% (6/8) 75% (54/72) 0,320

CCG: consulta de consejo genético; CM: cáncer de mama; RT: radioterapia.
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población permite un asesoramiento genético más adecuado e

informado.

La tasa de incidencia de un segundo cáncer de mama,

tanto ipsilateral como contralateral, es significativamente

inferior a la penetrancia global del cáncer de mama en esta

población. Este conocimiento permite certificar la seguri-

dad de adoptar una estrategia de vigilancia intensiva para

el seguimiento de esta población. Aunque no se observaron

diferencias estadı́sticamente significativas entre los gru-

pos, la incidencia del cáncer de mama contralateral parece

variar en función de la mutación presente. Yadav S. et al.,

en un estudio de 2023, concluyeron que las mujeres con

mutaciones BRCA1, BRCA2, PALB2 y CHEK2 tienen un mayor

riesgo de cáncer de mama contralateral, mientras que en

las mujeres con mutaciones ATM no se produce este

aumento de riesgo, por lo que el mismo tipo de estrategia

de seguimiento puede no ser aplicable para los tres grupos

de nuestro estudio2.

Los resultados de nuestro estudio ayudarán a los profe-

sionales sanitarios que atienden a esta población, aú n no

estudiada, a elaborar planes de seguimiento y asesoramiento

personalizados y a aplicar medidas preventivas individuali-

zadas a las mujeres con mutaciones con riesgo moderado de

cáncer de mama.
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