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Cancer de mama hereditario:
variantes patogénicas en una
cohorte de pacientes con cancer
de mama triple negativo.

RESUMEN

Objetivo

Estudiar la incidencia de variantes patogénicas (VP+) en test genético
en un grupo de mujeres con cancer de mama triple negativo (CMTN)
y comparar caracteristicas de presentaciéon en mujeres con CMTN
con resultado negativo en el test genético (VP-), en un esfuerzo por
comprender mejor la contribucién de las mutaciones hereditarias.

Resultados

Se estudiaron un total de 97 pacientes. Al 62.9% (n:61) se le realiz6
estudio para BRCA 1y 2 y al 37.1% (n:36) panel extendido de multi-
ples genes para CMTN. La edad promedio (+DE) fue de 40.5 (+10.1)
afios. 32 pacientes obtuvieron resultados VP+ (33.0%). 26 para BRCA1
(81.3%), cuatro para BRCA2 (12.5%) y dos para PALB2 (6.2%). Del to-
tal de pacientes VP+ para BRCA1, 73.1% tenian menos de 50 afios,
mientras que para BRCA2, el 75% tenian 50 afios o mas. Se hall6 una
relaciéon estadisticamente significativa entre la presencia de antece-
dentes familiares de cancer de mama y el resultado del test (p=0.001).
Un total de 21 pacientes tuvieron una estructura familiar limitada.
De éstas, 47.6% obtuvo resultado positivo.
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Conclusiones

Encontramos una incidencia de VP+ del 33% en mujeres con CMTN.
Se debe ofrecer analisis molecular a todas las pacientes con CMTN,
independientemente de la edad al diagnoéstico y de los antecedentes
familiares de cancer de mama/ovario.
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ABSTRACT
Objetive

To study the incidence of pathogenic variants in a group of women
with triple negative breast cancer (TNBC) and to compare presenta-
tion characteristics with the group without pathogenic variants, in an
effort to better understand the contribution of hereditary mutations.

Results

A total of 97 patients were studied. 62.9% (n:61) underwent a study
for BRCA 1 and 2 and 37.1% (n:36) extended panel of multiple genes
for TNBC. The average age (+ SD) was 40.5 (+ 10.1) years. 32 patients
obtained pathogenic variants (33.0%). 26 for BRCA1 (81.3%), four for
BRCAZ2 (12.5%) and two for PALB2 (6.2%). Of the total BRCA1 positive
patients, 73.1% were under 50 years of age, while for BRCA2, 75%
were 50 years or older. A statistically significant relationship was
found between the presence of a family history of breast cancer and
the test result (p = 0.001). A total of 21 patients reported limited fami-
ly structure. Of these, 47.6% obtained a pathogenic variants.

Conclusions

We found a 33% incidence of pathogenic variants in women TNBC.
Molecular testing should be offered to all patients with TNBC, regard-
less of age at diagnosis and family history of breast / ovarian cancer.
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INTRODUCCION

El cAncer de mama es la neoplasia maligna més frecuente en muje-
res El cAncer de mama es el més frecuente en la poblacién femenina
a nivel mundial. En nuestro pafs, presenta una incidencia del 31.8%,
una prevalencia a 5 afios del 41.9% y una mortalidad del 19.1%.! Se
estima que 1 de cada 8 mujeres de 80 afios, padecera este cancer. Al-
rededor del 10% de los canceres de mama son de origen hereditario.
El cancer de mama triple negativo (CMTN) constituye entre el 12 al
15% de todos los canceres de mama, y ocurre mas frecuentemen-
te en mujeres jévenes o premenopausicas.2 “Triple negativo” es una
descripcion inmunohistoquimica de aquellos tumores cuya tincién
para receptor de estrégeno, progesterona y Her 2 Neu es negativa y
tienen una biologia y un comportamiento clinico heterogéneo. A me-
nudo, estas pacientes tienen un peor resultado en comparacién con
aquellas que presentan otros subtipos moleculares, con una tasa es-
timada de supervivencia a 5 afios del 70% en comparacién con mas
del 80% para los otros subtipos.3

Dentro de este subgrupo de tumores la incidencia de variantes pa-
togénicas (VP+) en genes como BRCA1 y BRCA2 puede variar entre el
11 al 20% independientemente de la historia familiar de la paciente.
Estudios adicionales han identificado en pacientes de etnia judia As-
kenazi que presentan CMTN y VP+ en el gen BRCA1, en hasta un 29%,
20% de estas diagnosticadas a edad joven o con historia familiar de
cancer de mama, y un 8 a 14% no seleccionadas por historia fami-
liar4 Aunque una proporcién sustancial de CMTN surge como resul-
tado de VP+ hereditarias en BRCA1 y BRCA2, queda por establecer
la contribucién de éstas, en pacientes no seleccionadas especifica-
mente por la edad en el momento del diagnéstico o los antecedentes
familiares de cdncer de mama u ovario. Las pacientes VP+ en BRCA2
parecen compartir caracteristicas patoldgicas similares con aquellas
pacientes VP-. Aunque el desarrollo de test genéticos basados en pa-
neles ha revelado que el 10% de los pacientes de alto riesgo y VP- en
BRCA1 o BRCA2 pueden portar variantes en otros genes relaciona-
dos a cancer de mama/ovario, la frecuencia de éstas en los genes
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de predisposicién no BRCA1 / 2, entre pacientes con CMTN, no se ha
determinado auin.®

Actualmente, el diagnéstico de CMTN es una indicacién de estudio
molecular para cancer hereditario aceptada por multiples socieda-
des cientificas, incluyendo al Instituto Nacional del Cancer (INC) de
nuestro pais.® El objetivo del presente trabajo es estudiar la inciden-
cia de VP en una cohorte de mujeres con CMTN y comparar carac-
teristicas de presentaciéon con el grupo de mujeres con CMTN y VP-.

MATERIAL Y METODO

A través de un estudio de corte transversal, se estudiaron 97 pacien-
tes de un total de 112 mujeres con CMTN comprendidas entre el pe-
riodo enero 2014 y diciembre 2019, en el Centro de Mastologia de la
ciudad de Rosario, a las que se les realizaron estudios moleculares
para cancer hereditario que inclufan al menos el andlisis de los ge-
nes BRCA1 y 2: panel s6lo para BRCA1 y BRCA2 6 panel de sindrome
de cancer hereditario (panel extendido). La metodologia del mismo
se basé en el estudio de mutaciones puntuales por secuenciacién
de regiones exénicas e intrénicas adyacentes en genes candidatos,
seleccionados mediante secuenciacion de segunda generacién para
identificacién de variantes genéticas puntuales y screening de varia-
cién en el numero de copias exénicas asociadas a alta susceptibilidad
para el desarrollo del cancer hereditario. El panel utilizado contenia
la siguiente lista de genes: BRCA1, BRCA2, ATM, BRIP1, CDH1, CHEK?2,
NBN, NF1, PALB2, PTEN, STK11 y TP53. Se excluyeron 15 pacientes
que tuvieron indicacién de testeo molecular pero no realizaron el
estudio, 12 por falta de acceso y cobertura del servicio de salud y 3
porque se negaron a realizar el andlisis. Todas las pacientes tuvieron
consulta de asesoramiento genético oncolégico previo a la toma de
muestra de sangre.

El criterio de seleccidn de testeo esta ampliamente descripto, las pa-
cientes con CMTN con diagndstico antes de los 60 afios se acepta
como criterio Uinico, o mujeres con CMTN diagnosticado més alla de
los 60 afios e historia familiar con patrén de cancer hereditario.”.8

Con la aprobacién del Comité de Etica del Centro de Mastologia, se
consultaron las historias clinicas de las pacientes, para obtener las
siguientes variables: edad al diagndstico del cancer, tipo histoldgico,
grado nuclear (GN), estructura familiar limitada (EFL), historia fami-
liar de cancer de mama/ovario, antecedentes personales de otras
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neoplasias, test genético realizado (BRCA1/2 o panel genético com-
pleto), tamafio tumoral, TNM y estadio clinico. La EFL se definié como
menos de 2 parientes femeninas de primer o segundo grado que so-
brevivieron mas de 45 afios en cualquier linaje. Esta estructura fami-
liar se asocia a menos probabilidad de expresién de enfermedad en
generaciones precedentes, y por lo tanto, a una pérdida del patréon
fenotipico de cancer hereditario.?

Se utilizé un test t para la comparaciéon de medias de variables cuan-
titativas, y se analizé la relacién entre variables cualitativas median-
te la prueba de independencia Chi-cuadrado de Pearson. Se definio
como nivel significativo un 0=0.05 indicando que las pruebas que
arrojaron un p-valor menor a 0.05 se tomaron como estadisticamen-
te significativas. El analisis de los datos se llevo a cabo con el software
libre R.

RESULTADOS

En el periodo comprendido entre enero 2014 y diciembre 2019, se
estudiaron mediante anéalisis molecular, un total de 97 pacientes con
CMTN, en el Centro de Mastologia de la ciudad de Rosario.

De las 97 pacientes, al 62.9% (n:61) se le realiz6 estudio para BRCA 1y
2, de las cuales 36.1% presentaron VP+. Al 37.1% (n:36) restante, se le
realiz6 panel de genes de susceptibilidad para CMTN, con un 27.8%
de VP+.

La edad promedio (+DE) de las pacientes fue de 40.5 (+10.1) afios. En
32 pacientes se obtuvieron VP+ (33.0%), 8 obtuvieron variante de sig-
nificado incierto (8.2%) y 57 resultados VP- (58.8%). Para el andlisis
siguiente se considera VP- a aquellas pacientes que no obtuvieron
VP+ como aquellas que obtuvieron variante de significado incierto.
En la tabla 1, se describen la distribucién de paciente segiin el grupo
y las variables analizadas.
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Tabla 1. Distribucion de pacientes seglin el grupoy las variables analizadas.
Variables Total (N=97) | VP+ portotal | VP+(n=32) | VP-(n=65)
N (%) de variable n (%) n (%)
n (%)

P-valor asociado a prueba Chi-cuadrado
de independencia o t-Student de igual-
dad de medias.

* La prueba puede no tener validez de-
bido a que no cumple las condiciones el
tamano de muestra

mm: milimetros; DE: desvio estandar.

Edad al diagnéstico de CMTN

De las mujeres VP+, 84.3% (n:27) fue diagnosticada con cancer entre
los 30 y 57 afios. No se encontr¢ diferencia estadisticamente signifi-
cativa entre las edades medias (p=0.99) para ambos grupos, como asi
tampoco para las desviaciones estdndares correspondientes (p=0.10).
Cuando se analizaron en menores a 50 afios y mayores o iguales de
50 afios, no se encontré una relacién estadisticamente significativa
entre las categorias de edad y el resultado del test, (p=0.107). Ver Ta-
bla 1. Se testearon 3 pacientes mayores de 60 afios (62, 63 y 77 afios),
en este caso, porque tenian antecedentes familiares de cancer de
mama/ovario, y todas arrojaron resultado negativo. Analizando las
edades en grupos etarios decenales, no se hallé una relacién estadis-
ticamente significativa entre las categorias de edad y el resultado del
test, (p=0.119). Ver Tabla 2.
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Total (N=97) VP+ (n=32) VP- (n=65) Antecedentes familiares
N (%) n (%) (%) En el grupo de pacientes con antece-

20 a 29 afios 10(10.3) 5(15.6) (7.7) dentes familiares de cancer de mama,
30a 39 afios 43 (44.3) 12(37.5) 31 (47.7) obtuvieron VP+ el 45.0%, mientras que
40 a 49 afos 23(23.7) 5(15.6) 18 (27.7) en el grupo sin antecedentes familia-
50a 59 afios 18(18.6) 10(31.3) 8(123) res de c&ncer de mama s6lo un 13.5%.
60269 afios 2(21) 0(0.0 231 Mientras que aquellas pacientes VP+,
70a79anos 1(1.0) 0(0.0 101.5) 84.3% presentaron antecedentes fami-

liares de cancer de mama.

En el caso de antecedentes familiares de cancer de ovario, un 66.7%
presentd VP+ y sélo el 26.8% de quienes no tenian antecedentes.

Sélo 4 pacientes presentaron otro tipo de antecedente oncoldgico
personal. Dos pacientes (50%) obtuvieron VP+ y otras dos VP-. En el
grupo VP+ ambas refirieron cancer de ovario, en el grupo VP- una
cancer de ovario y la otra cancer de tiroides.

Se hallé una relaciéon estadisticamente significativa entre la presen-
cia de antecedentes familiares de cdncer de mama y el resultado del
test (p=0.001).

Estructura familiar limitada

Un total de 21 pacientes refirieron estructura familiar limitada. De
estas 21, un 47.6% (n:10) obtuvo VP+, representando 31.2% del total
de VP+. De aquellas que no refirieron estructura familiar limitada, el
28.9% obtuvo VP+. Esta diferencia en los porcentajes no resulta esta-
disticamente significativa (p=0.107).

Histologia

Un 86.6% presentaron al diagndstico carcinoma de tipo ductal “sin es-
pecificar tipo” (NOS). De ellas, un 34.5% obtuvo VP+. De las restantes
pacientes, un 23.1% obtuvieron VP+. No se hall6 una relacién esta-
disticamente significativa entre el tipo histolégico y el resultado del
test (p=0.414).

Dentro de las pacientes con cancer de mama invasor tipo NOS, un
33.3% present6 carcinoma de alto grado nuclear, dentro de este sub
grupo, un 50% obtuvo VP+, mientras que en el grupo que no tenia
carcinoma de alto grado, sélo el 26.8% arrojé VP+. Esta diferencia en
los porcentajes resulta estadisticamente significativa (p=0.034).
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Tabla 3. Tamafio de tumor (mm) segtin resultado del analisis molecular. Tamafio tumoral

Resultado Minimo

Tabla 4. Variantes patogénicas.

BRCAT1

Nomenclatura ACGM 2015.

Maximo La media general fue de 29.6 mm con una
desviacion estdndar de 18.1mm. No se en-
contr¢ diferencia estadisticamente signifi-
cativa en los tamafios promedio entre los
grupos VP+ vs VP- (p=0.261). Ver Tabla 3.

Estadio clinico

Teniendo en cuenta el estadio clinico se-
gun TNV, del total de pacientes con esta-
dio I un 27.6% resulté VP+. Un 31.8% de
las pacientes con estadio IIA resultaron
VP+, y un 28.6% de las pacientes con es-
tadio IIA resultaron VP+. El 50% de las
pacientes con estadio 1IB y IIIB resultaron
VP+ y s6lo 1 presenté estadio IV obte-
niendo VP- para el test.

Variantes patogénicas

De las pacientes testeadas VP+, 26 lo
fueron para BRCA1 (81.3%), cuatro para
BRCA2 (12.5%) y sélo dos para PALB2
(6.2%). Ver Tabla 4.

Del total de pacientes VP+ para BRCAL,
73.1% tenian menos de 50 afios, opuesto
al grupo de pacientes VP+ para BRCA2, el
75% tenfan 50 afios o més.

De las pacientes VP+ para BRCAI, un
88.5% presentd antecedentes familiares
de cancer de mama y un 75% presenta-
ba antecedentes en el grupo VP+ para
BRCA2.

El tamafio tumoral promedio en el grupo de pacientes VP+ para
BRCA1 fue de 31.2mm con una desviacién de 14mm. En el grupo de
pacientes VP+ para BRCA2 la media fue de 50.2mm con una desvia-
cién de 47.4mm. No se hallé una diferencia estadisticamente sig-
nificativa para los tamafios promedios pero si para las variancias
(p=0.001).
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DISCUSION

En el presente estudio, presentamos, en nuestro conocimiento, la se-
rie mas grande de pacientes con CMTN analizadas con estudios gené-
ticos en Argentina. En el 33% de las pacientes se obtuvieron VP+en el
estudio molecular, lo cual demuestra la importancia de la indicacién
del testeo en este grupo de mujeres. De éstas, el 81.3% lo fueron para
BRCAI, el 12.5% para BRCA2 y el 6.2% para PALB2, lo cual evidencia
la asociacién entre VP+ del gen BRCA1 y el CMTN, aunque también
subraya la importancia de ampliar el espectro de genes a estudiar
en estas pacientes. As{ mismo, la alta prevalencia de VP+ en BRCA
asociado a CMTN, concuerda con las publicaciones realizadas en po-
blaciones no argentinas.10

Con respecto a la edad al diagnéstico del cancer de mama, no se en-
contré diferencia estadisticamente significativa entre las pacientes
con VP+y VP-. Las mujeres con CMTN tienen en promedio una edad
de diagndstico mas temprana cuando se compara con el resto de los
subgrupos como los luminales o HER2+.11

Una de las limitaciones de nuestro trabajo, probablemente relacio-
nado al tamafio muestral, es que no permitié evaluar diferencias en
la prevalencia de VP+ entre mujeres mayores y menores de 50 afios.

Multiples estudios identificaron subgrupos en los que la prevalencia
de VP+ BRCA1 y BRCA2 es suficiente para justificar la realizacién de
las pruebas (como las mujeres con diagndstico de cdncer de mama
antes de los 40 afios, cancer de ovario seroso papilar, cAncer de mama
en el hombre e individuos de ascendencia judia Ashkenazi con can-
cer de mama y ovario).10.12

Las guias del Instituto Nacional del Cancer de Argentina recomien-
dan el estudio de BRCA1 y BRCA2 para pacientes que retinen criterios
de cancer de mama y ovario hereditario o con CMTN diagnostica-
do antes de los 60 afios. Sin embargo, la recomendacién de estudiar
otros genes no esta realmente establecida porque aun no esta de-
terminado el riesgo de padecer un CMTN asociado con VP+ en otros
genes de predisposicién.13 En concordancia con la indicacién de es-
tudiar pacientes con CMTN menores de 60 afios, la mayoria de las
pacientes testeadas en nuestro estudio, desarrollaron cancer antes
de los 60 afios. Solo se testearon 3 pacientes mayores de 60 afios (62,
63y 77 afios), en este caso, porque tenian antecedentes familiares de
cancer de mama/ovario, y todas arrojaron resultado negativo.
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Se hallé unarelacién estadisticamente significativa entre la presencia
de antecedentes familiares de cancer de mama y el resultado del test
(p=0.001),es decir, la presencia de antecedentes familiares aumenta
la probabilidad de resultado positivo. En un estudio con mas de 1800
mujeres con CMTN, las pacientes con historia familiar de cancer de
mama y cancer de ovario, fueron relacionadas con VP+ en el gen
BRCA1 (50%; p<.001) y (18%; p<.001), respectivamente; mientras que
las BRCA2 s6lo estuvieron en relaciéon con el antecedente familiar de
cancer de ovario. Sin embargo, aquellas mujeres con VP+ en genes
no-BRCA, no fueron asociadas significativamente con una historia fa-
miliar de cdncer de mama u ovario. Por esto, muchas pacientes con
VP+ en genes de predisposicion para CMTN pueden no ser identifica-
das por su historia familiar.10 En nuestra serie, evaluamos como uno
de los criterios de testeo la “estructura familiar limitada” (EFL), y en
estas pacientes, si bien el resultado no fue estadisticamente significa-
tivo comparado entre pacientes VP+, encontramos proporcionalmen-
te mas VP que el total de nuestra serie (47.6 vs 33%), lo que subraya
la importancia de este criterio de evaluacién para seleccionar candi-
datas a testeo. En el estudio que confirmé la utilidad de este criterio,
la EFL fue un predictor de resultado positivo (odds ratio, 2.8; IC 95%,
1.19-6.73).9 Esto es consistente también con la herencia autosémico
dominante de variantes que tienen expresion limitada por el sexo.

Al analizar el tamafio del tumor, la media general fue de 29.6 mm
con una desviacion estandar de 18.1mm entre las pacientes VP+,
no encontramos diferencias significativas en el tamafio tumoral al
diagndstico de cancer (p=0.261). En este punto, la evidencia actual
no es concluyente, ya que un metaanalisis indicé que las pacientes
portadoras de VP en BRCAL, presentaron al diagnéstico, un tamafio
tumoral superior al de las BRCA2 y a las pacientes VP-.14 Otros estu-
dios han reportado que el tamafio tumoral no fue significativamente
diferente entre los tumores en BRCA1 y los tumores en BRCA2 porta-
doras de VP.15.16

Encontramos una asociacién entre el alto grado tumoral y VP+. En
un estudio que incluyé 1824 mujeres con CMTN, las pacientes VP+
presentaron tumores de mayor grado que las pacientes VP- (p 0.001).
Aunque el 83% (1117 de 1351) de todos los CMTN con datos de histo-
logia fueron grado 3, esto aument6 al 94% (105 de 112) para los por-
tadores de BRCA1 (p.001) y al 90% (35 de 39) para los portadores de
BRCA2 (p 0.35); sin embargo, esto disminuyo ligeramente al 82% (37
de 45) para CMTN en portadoras de VP no BRCA1-2 (p 0,84).11
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El estudio genético germinal de pacientes CMTN utilizando paneles
de genes (extendido), es ahora una practica comun, relacionado a la
evolucién de las plataformas de anélisis, y la identificacién de genes
de predisposicién distintos a BRCA1-2 puede ser del orden del 5%
de las pacientes CMTN no seleccionadas por edad al diagndstico o
por historia familiarl”, pero se necesita una mayor comprensién de
estos genes que conduzca a un mejor manejo clinico de las personas
en riesgo o diagnosticadas con este subtipo molecular. Entre estos
genes de predisposicién al CMTN, s6lo BRCA1 ha sido determinado
como gen de susceptibilidad, aunque VP de BARD1, BRIP1, PALB2 y
RAD51C y D han sido reportadas en relacién a CMTN y a otros sub-
tipos moleculares.1® En nuestra serie sélo un tercio de las pacientes
se testearon con panel extendido para cancer de mama hereditario.
Esto esta relacionado a la disponibilidad de paneles en nuestro me-
dio durante la evaluacién de las pacientes mediante estudios gené-
ticos a través del tiempo, lo que puede haber limitado el hallazgo de
VP+ en genes no-BRCA.

Estos hallazgos sugieren que los criterios para estudiar pacientes con
CMTN deberian expandirse para incluir pruebas de todos los genes,
independientemente de la edad al diagnoéstico y la historia familiar
de céncer.13

Aunque las pruebas basadas en paneles pueden identificar a las mu-
jeres no afectadas con mayor riesgo de CMTN y otros tipos de cancer
que pueden beneficiarse de las estrategias de evaluaciéon de riesgos,
las pruebas genéticas también pueden identificar a las personas que
pueden beneficiarse de estrategias terapéuticas especificas, lo cual
nos indica que el analisis molecular cumple los criterios aceptados
de “biomarcador”, al mismo nivel por ejemplo, que el dosaje del re-
ceptor estrogénico.l?

Encontramos como predictores de mayor probabilidad de resultado
positivo, edad al diagnéstico menor a 50 afios, presencia de antece-
dentes familiares de cancer de mama/ovario, presencia de alto grado
nuclear en la muestra de biopsia. Asi mismo, demostramos que el
criterio “estructura familiar limitada”, se puede aplicar a las pacien-
tes de nuestro medio.

En definitiva, el analisis molecular de las pacientes con CMTN debe-
ria considerarse practica estdndar al menos en este subgrupo, en vis-
ta de que el resultado puede direccionar no sélo estrategias preven-
tivas, con el objetivo de disminuir incidencia de segundos primarios
u otros tumores como cancer de ovario, sino también porque podria
seleccionar candidatas a beneficiarse con medicacién especifica.
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Como conclusién, encontramos un alta prevalencia de VP+ en una
serie de pacientes con CMTN, particularmente en mujeres con tumo-
res de alto grado, premenopausicas al diagnéstico y con anteceden-
tes familiares de cancer de mama /ovario.
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DEBATE

Dr. Billinghurst: ;Qué hicieron de distinto después,
cuando les dio positivo? ;Qué conducta cambia-
ron? ;Cudl fue el procedimiento especifico que hi-
cieron para estas pacientes?

Dr. Soso: Eso habla un poco mas del seguimiento.
Este no es un trabajo de seguimiento, es un trabajo
de corte transversal. E1 100% de las pacientes reci-
bieron mastectomia y todas mastectomia bilateral.
Si usted se refiere a eso, esta es la respuesta.

Dr. Billinghurst: Era un dato para saber. ;Pero no
les cambid después? ;En el ovario, no le hicieron
nada?

Dr. Soso: No es parte del trabajo, pero todas las pa-
cientes con el diagnéstico de la variante patogéni-
ca, luego de la paridad cumplida, también realiza-
ron salpingooforectomia bilateral.

Dr. Terrier: El trabajo ya tiene un tiempo ¢no? Que-
ria preguntarte sobre lo que ustedes llaman ahi,
estudio extendido, que son doce genes. Lo que yo
veo, de pacientes propios, que no los asesoro per-
sonalmente si no que lo hace el especialista del
equipo, es que en la actualidad, practicamente a
todas las pacientes se les hace un test de 30 genes.
¢Como se manejan hoy en dia, si bien eso no es de
este trabajo?

Dr. Soso: Entre fines del afio pasado y este afio han
salido estudios de muchisimas pacientes. Hoy en
dia tenemos mas genes. Este estudio que realiza-
mos es hasta diciembre de 2019, pero se han ido
agregando genes como el BRAD51C y el 51D, entre
otros. Pero siempre teniendo en cuenta el patrén
fenotipico, y més si hay antecedentes de cancer
hereditario. Por eso es importante que todas las
pacientes, mas alld de tener un cancer de mama
triple negativo y la indicacién de un test genético,
que sean evaluadas en un consultorio de asesoria
genética.

ANCER DE MAMA HEREL

Dr. Cassab: Esta consulta no es del alcance de tu
trabajo, parece que te preguntamos todas cosas
que no estan. Pero me gustaria saber, si afuera del
trabajo, en pacientes jovenes, con antecedentes
familiares (hablo de jovenes menores de 40 afios),
con cancer de mama y que son HER o luminales
¢Piden los estudios, los paneles?.

Dr. Soso: Habitualmente lo que indicamos es la
consulta de asesoramiento. Después, nuestro espe-
cialista, el Dr. Tabares, decide si se realiza el test. Es
una indicacién de asesoramiento genético la que
usted menciona. La realidad es que en muchas de
estas situaciones, los test genéticos son negativos.
Pero lo primordial es la consulta de asesoramiento
genético y que luego el genetista haga su evalua-
cién de acuerdo a todo el arbol genealdgico.

Dr. Cassab: A todo el arbol genealdgico. A los re-
dondeles y los cuadrados.

Dr. Soso: Exactamente.

Dr. Cassab: Bueno, muchas gracias, Dr. Soso.
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