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RESUMEN

El cancer de mama es la neoplasia mds frecuente en la
mujer. Solo 20 % de las pacientes que presentan cancer
mamario tienen un antecedente familiar de la enfermedad,
lo cual aumenta el riesgo relativo global. Casienel 5 % a
10 % de los canceres mamarios tiene una base hereditaria,
sin embargo, solo el 0,1 % de los casos estdn asociados a
mutaciones de los genes BCRA-1y BCRA-2. Actualmente
se investigan otros genes relacionados a laenfermedad. Se
presenta el caso de dos hermanas gemelas con diagnéstico
de cancer de mama derecha y antecedente familiar de tia
materna fallecida por cdncer de mama.

PALABRAS CLAVE: Cancer, mama, neoplasias,
mutaciones, genes.

INTRODUCCION

1 cancer de mama es el tumor mas
frecuente en mujeres occidentales.
Aunque no se conoce exactamente
cudleslaetiologiadeestaenfermedad,
numerosos factores de riesgo han
sido identificados. Ademas de la
edad, la existencia de antecedentes familiares
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SUMMARY

Breast cancer is the most frequent woman’s neoplasm.
Only 20 % from the patients have familiar history of breast
cancer, with anincrease over the global relative risk. Almost
5 % to 10 % of the breast cancer patients have a hereditary
base, never less, only the 0.1 % of the cases has any kind
of association with a mutation of the gene BCRA-1 y
BCRA-2. Actually, are under research another types of
genes associated with the illness. The case of two sister
monocygotics twins, with right breast cancer and a familiar
history with a maternal aunt dead by complications from
her breast cancer, is presented.

KEY WORDS: Cancer,breast,neoplasia, mutations, genes.

es el factor de riesgo mds importante. La
existenciade dos o mas casos de cancer de mama
es suficiente para hablar de céncer “familiar”.
Estas agregaciones pueden ser consecuencia de
una predisposicion genética comun . Algunas
familias parecen tener una tendencia genética
para el cidncer de mama. Se han encontrado
dos genes variantes que parecen intervenir, el
BRCA-1 y el BRCA-2 @, Se tratan de genes
de alta penetrancia, es decir, que por si mismos
desencadenan esta enfermedad. La presencia
de céancer en dos gemelas, con antecedentes
familiares positivos, nos hizo revisar de nuevo
el tema y presentar estos dos casos clinicos de
interés.
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CASO CLINICO 1

Se trata de paciente femenina de 55 afios de
edad quien acude a facultativo por presentar
lesién de ocupacién de espacio (LOE) en
cuadrante superior interno de mama derecha
segin mamografia (BIRADS 4) de enero de
2006, sin sintomatologia. Se realiza puncién
con aguja fina (PAF), la cual fue negativa para
malignidad y biopsia por frucut, igualmente
negativa. El 7 de febrero de 2006, se realiza
tumorectomiacon ganglio centinela cuyabiopsia
reporta carcinoma lobulillar infiltrante de mama
de 1,3 cm de didmetro con margenes quirtrgicos
libres de tumor y ganglio centinela negativo para
malignidad. El estudio de inmunohistoquimica
reporta receptores de estrégeno (RE) y
progesterona (RP) positivos y Her-2-Neu
negativo. Por lo que recibié quimioterapia
adyuvante con 6 ciclos de ciclofosfamida,
adriamicina, fluoruracilo (CAF) que culmind
en julio de 2006.

Antecedentes familiares: tia materna con
cancer de mama. Antecedentes personales:
hipertension arterial de larga data en tratamiento.
Habitos: tabdquicos desde los 24 afios de edad,
6 paquetes al afno, hasta hace 10 afos. Gineco-
obstétricos: IV gestas, I aborto, III paras, con
antecedente de histerectomia abdominal total
con ooforosalpingectomia bilateral hace 7 afios
por fibromatosis uterina sintomética, por lo cual
recibe terapiade reemplazo hormonal hasta hace
2 afios.

Examen fisico: cuello sin adenomegalias.
Mucosas sin lesiones. Toérax simétrico con
expansibilidad conservada, auscultacion
cardiopulmonar normal. Mama derecha:
cicatriz operatoria con buen resultado cosmético,
axila sin adenopatias. Mama izquierda: sin
tumoraciones palpables, axila sin adenopatias.
Fosas supraclaviculares libres. Abdomen blando,
depresible, sin visceromegalias. Resto del
examen fisico normal.

Estudios de extension: RX de térax (enero
de 2006) reforzamiento parahiliar bilateral.
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Ecosonograma abdominal (marzo de 2006)
dentro de limites normales. Gammagrama 6seo
(marzo de 2006) negativo.

Diagndstico: cancer de mamaderechaestadio
I (pT1cNoMo)

Conducta radioterapéutica: Se utilizaron
campos tangenciales opuestos para irradiar
mama. La dosis suministrada fue de 200 cGy
fraccién diaria hasta los 5 000 cGy con un boost
a cicatriz quirdrgica de 1 000 cGy adicionales.
Recibié un total de 6 000 cGy. Inicio: 27 de
julio de 2006. Culminacién: 12 de septiembre
de 2006.

CASO CLINICO 2

Se trata de paciente femenina de 55 afios de
edad quien se realiza mamografia bilateral por
sugerencia de médico tratante de su hermana,
la cual reporta LOE de espacio en cuadrante
inferior externo de mama derecha (BIRADS
4) en marzo de 2006, sin sintomatologia. Se
realiza biopsia por trucut, siendo positiva para
malignidad. EI 5 de abril de 2006, se realiza
tumorectomia con ganglio centinelacuyabiopsia
reporta carcinoma ductal infiltrante de mama de
0,7 cm de didmetro con margenes quirdrgicos
libres de tumor y ganglio centinelanegativo para
malignidad. El estudio inmunohistoquimico
reporta RE y RPpositivos y Her-2-Neu negativo.
Recibe adyuvancia con tamoxifeno.

Antecedentes familiares: hermana gemela
con cancer de mama derecha. Tia materna con
cancer de mama. Antecedentes personales:
No contribuyentes. H4bitos: niega. Gineco-
obstétricos: Il gestas II paras. Menopéausicadesde
los 47 afos, sin terapia de reemplazo hormonal.

Examen fisico: cuello sin adenomegalias.
Térax simétrico con expansibilidad conservada,
auscultacién cardiopulmonar normal. Mama
derecha: cicatriz operatoria con buen resultado
cosmético, axila sin adenopatias. Mama
izquierda: sin tumoraciones palpables, axila
sin adenopatias. Fosas supraclaviculares
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libres. Abdomen blando, depresible, sin
visceromegalias. Resto del examen fisico
normal.

Estudios de extension: RX de térax
(noviembre de 2006) dentro de limites normales.
Ecosonograma transvaginal (marzo de 2006)
miomas uterinos subserosos en nimero de 2 en
ambos cuernos. Gammagrama 6seo (abril de
2007) negativo.

Diagndstico: cancer de mamaderechaestadio
I (pT1bNoMo).

Conducta radioterapéutica: Se utilizaron
campos tangenciales opuestos para irradiar
mama. La dosis suministrada fue de 200 cGy
fraccion diaria hasta los 5 000 cGy con un boost
a cicatriz quirturgica de 1 000 cGy adicionales.
Recibié untotal de 6 000 cGy,inicio: 27 de febrero
de 2007. Culminacién: 13 de abril de 2007.

DISCUSION

El cdncer de mama es el tumor més
frecuente en mujeres occidentales. Aunque no
se conoce exactamente cudl es la etiologia de
esta enfermedad, numerosos factores de riesgo
han sido identificados. Ademas de la edad, la
existencia de antecedentes familiares es el factor
deriesgo mas importante. La existenciade dos o
mas casos de cancer de mama es suficiente para
hablar de cancer “familiar”. Estas agregaciones
pueden ser consecuencia de una predisposicion

genética comun . Algunas familias parecen
tener una tendencia genética para el cancer de
mama. Se han encontrado dos genes variantes que
parecen intervenir, el BRCA-1y el BRCA-2 @,
Se tratan de genes de alta penetrancia, es decir,
que por simismos desencadenan estaenfermedad
@, Estos descubrimientos sugieren que el cancer
de mama ocurre cuando los sistemas de control
y vigilancia del cuerpo contra el cancer, que
normalmente eliminan las células anormales, no
logran funcionar. La reduccién en la capacidad
del cuerpo para eliminar las células anormales
lleva a que se presente dafio que se acumula
gradualmente. Las portadoras de mutaciones
del BRCA-1 y/o del BRCA-2 comienzan con
una disfuncién preexistente de este sistema y
tienen una ‘“ventaja inicial” en este proceso de
dafio ®. Las mujeres que tienen familiares en
primer grado diagnosticadas de cancer de mama
tienen tres veces mas posibilidades de padecer el
mismo cancer, sobre todo en los casos en los que
se hadiagnosticado en edad premenopdausica. La
presencia de cancer de mama en familiares de 2°
grado también aumenta el riesgo pero no ha sido
cuantificado @. La transmision familiar puede
ocurrir tanto por la linea materna como por la
paterna,conunaherencia autosémica dominante,
con un aumento de riesgo vital de desarrollar
cancer de mama del 50 % ©. Nuestros dos casos
clinicos son una representacion de lo que se ha
publicado en la literatura, los presentamos por
lo poco frecuente de su incidencia como tal en
nuestro medio.
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