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Tabla 1. Riesgos de cáncer asociados a 
mutaciones en genes de alta y moderada 
penetrancia.  

*Ref. riesgo expresado como riesgo 	
absoluto a lo largo de la vida. LT: life 
time risk C.: Cáncer. Valores de riesgo 
obtenidos de: Ver Referencias  4-7.

Cáncer de mama (LT)
Contralateral a 20 años
Cáncer de ovario
Cáncer de páncreas
Cáncer de mama en hombre
Cáncer de próstata
Melanoma
Cáncer de colon
Cáncer de endometrio
Otras patologías

70%
40%
40%

50%
25%
20%
10%
8%

30%

40%
10%
5%
3%

C.
GASTRICO

35

5%

35
(+)

54%

SARCOMA/
C. CEREBRO

55%

12%
12%

C.TIROIDE-
CÁNCER RENAL 10%

50%

CÁNCER 
GASTRICO 65%

50%

20%
30%

40%
9%

TUMORES 
GASTROINTESTINALES

BRCA1 BRCA2 PALB2 ATM CHEK2 Tp53 Pten CDH1 stk11
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Tabla 2. Información Básica en consultorio 
a brindar previo a solicitar un estudio 	
genético.
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*1: ver punto 1 de guía (Identificación de 
pacientes con cáncer hereditario)
*2:  Testeo genético orientado a trata-
miento: CM inicial con criterio de uso 
de iPARP, CM metastásico, CM triple Ne-
gativo, CM menor 40 años, CM con alta 
sospecha HF (+ovario / 1CM<50 años), 
paciente con diagnóstico de cáncer que 
solicita mastectomía de reducción de 
riesgo bilateral.
*3: paciente con patología psiquiátrica, 
paciente con duelo reciente, paciente 
sin aceptación de la enfermedad (Acor-
dar con servicio de psicopatología).
*4: Ver tabla 2 de guía. Todo paciente con 
sospecha de heredofamiliar debe ser en-
viado a unidad de AGO más allá del re-
sultado de estudio. (acordar con servicio 
de AGO).

Inicio o finalización de flujo
Opciones (uno u otro camino)
Debe realizar ambas acciones
 



26

Revista Argentina de Mastología | 2023 | volumen 42 | Nº 153Guía de recomendación

Dra. M. D. Mansilla, Dr. S. Acevedo y Dra. D. Bequelman GUÍA DE RECOMENDACIÓN. SOLICITUD DE ESTUDIOS GENÉTICOS... | PÁGS. 15-27



27

Revista Argentina de Mastología | 2023 | volumen 42 | Nº 153Guía de recomendación

Dra. M. D. Mansilla, Dr. S. Acevedo y Dra. D. Bequelman GUÍA DE RECOMENDACIÓN. SOLICITUD DE ESTUDIOS GENÉTICOS... | PÁGS. 15-27

1. Viniegra M, Núñez L. Cáncer de Mama Heredo Familiar. 
Evaluación de la Paciente de Alto Riesgo. Mutaciones gené-
ticas (BRCA 1 y BRCA 2). Asesoramiento Genético. Indicación 
de las estrategias de control estricto y prevención. En: Gon-
zález E, Rancati A. Editores. Cirugía Oncoplástica de mama, 
¿Cómo? ¿Cuándo?, ¿Por qué? Buenos Aires: Editorial Jour-
nal; 2013. Capítulo 4. p. 27-32. 

2. Turnbull C, Rahman N. Genetic predisposition to breast 
cáncer: past, present, and future. Annu Rev Genomics Hum 
Genet 2008; 9:321-45. 

3. Hu C, Hart SN, Gnanaolivu R, et al: A population-based 
study of genes previously implicated in breast cancer. N 
Engl J Med 384:440-451, 2021 

4. Risk-Reducing Mastectomy in BRCA1 and BRCA2 Muta-
tion Carriers: A Complex Discussion. Domchek SM. JJAMA. 
2019 Jan 1;321(1):27. doi: 10.1001/jama.2018.18942

5. West AH, Blazer KR, Stoll J, Jones M, Weipert CM, Niel-
sen SM, Kupfer SS, Weitzel JN, Olopade OI. Clinical inter-
pretation of pathogenic ATM and CHEK2 variants on mul-
tigene panel tests: navigating moderate risk. Fam Cancer. 
2018 Oct;17(4):495-505. doi: 10.1007/s10689-018-0070-x. 
PMID: 29445900; PMCID: PMC6092249.

Referencias

6. Cancer Risks Associated With Germline PALB2 Pathoge-
nic Variants: An International Study of 524 Families Xin 
Yang  https://doi.org/10. 1200/JCO.19.01907 

7. https://www.nccn.org/professionals/physician_gls/pdf/
genetics_bop.pdf

8. Rebbeck T. Friebel T, Lynch H et al. Bilateral prophylac-
tic mastectomy reduces breast cancer risk in BRCA1 and 
BRCA2 mutation carriers: The PROSE Study Group. J Clin 
Oncol. 22 (6):1055-1062,2004. 

9. Nuñez, L. & col (2013). Asesoramiento genético en onco-
logía: manual para la práctica clínica. 1a edición. Buenos 
Aires: Instituto Nacional del Cáncer. 

10. Cruzado, J. A. (2010). La toma de decisión de los parti-
cipantes en consejo genético oncológico. Psicooncología, 
7(2), 341 – 362. 

11. Cruzado, J. A., Pérez Segura, P., & Olivera, H. (2007). Con-
secuencias y necesidades  de la intervención psicológica 
en consejo genético para mujeres en riesgo de cáncer de 
mama hereditario. Psicooncología, 4(2-3), 465 - 482. 

12. Guía de consenso de paneles multigenéticos RACAF 
-INC https://bancos.salud.gob.ar/recurso/protocolo-de-pa-
neles-multigeneticos-en-cancer-hereditario. 


