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Intorduccion: {Porue hay que acercar la
Genética a Atencion Primaria?

Avance sen el del diagndstico genético en las utimas decadas han
sido espectacula ue han supesto unas implicaciones muy relevantes
en la medicina. 4

OMIM® o

Online Mendelian Inh ce in Man®
An Online Catalog of Human f’ld Genetic Disorders

8000 enfermedades raras (Infravalorada)

80% origen genético %@

6-8% de todas las enfermedades. / R
3000 genes con 3000 Enfermedades. /}

Aumento espectalar del diagndstico en los ultimos anos.
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Practicamente cualquier

NEUROLOGICAS
CARDIACAS
DIGESTIVAS
RENALES

GINECOLOGICAS

organo 0 sistema puede padece runa
enfermedad genética catalogada, aunque por su frecuencia destaca el
cancer hereditario que supone aproximadamente un 5% de los canceres.

Tejido cartilagineso

Tejide muscular

atron de herencia es autosomico dominante.

Habitualmente @

SISTEMICAS

CANCER

.
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El médico de familia no puede permanecer ajeno a ellas.

Medicina familiar nitaria:
Caracter transversal Y genq@ista

Papel de puerta de entradey) eje éel sistema sanitario

Prevencion y cribado de &nfegfdades constituye la esencia
actividad en primaria

.
@o
29

Plantearse el tipo de relacidn que’@%ener con la
V 4 [ o
genética. /}

.
‘AM Hospital General de Villalba

5 SaludMadrid Comunidad de Madrid



o = - 13 { \ ‘ § "“ ”/ .- A
6% A ’ 2" RY ; ‘*a*‘ ‘ ' By 4 4 /
N1 ‘ 2 e i A i1 .47

Formacion de pregrado en genética en Espafia muy escasa
Falta de especialid?d que se ha aprobado recientemente y actualmente en

desarrollo.
No existe aun como a@n@ obligatoria en algunas Facultades de Medicina

caos organizativo a nivel \0nal
o 6
En Medicina Familiar y Co R, el contenido en
sus planes de formacion es amente nulo.
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Grupo de Trabajo SEMFYC sobre
«Genética Clinica y Enfermedades
Rargs»

Noviembre de 201 ribimos a la
Comision Nacional dicina Familiar y
Comunitaria del Consej@N aI de
Especialidades en Ciencias

para informarles de las

competencias y @é
habilidades en esta materia que se @
deberian acometer dentro del periodo

Grupo de Trabajo de Genetica Clinica
y ER de la SEMFyC

B Home

Miembros del grupo
Noticias

Recientes
Blog
Protocolo DICE APER
|IER Reqgistro Enfermedades Raras
1l scador Enfermedades

formativo del MIR de medicina de familia.

Sociedad Espaiiola de Medicina
de Familia y Comunitaria

.
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Las habilidades que todo médico de famllla espanol
debe conocer para desarrollar correctamente su rol
dentro de su ggea de conocimientos de la genética
clinica son: @

1) Saber construir un éﬁge@ico detallado.

2) Conocer los diversos patro e her

3) Conocer los criterios de derlvaC|on a gerivar todo tipo de enfermedades genético-
hereditarias.

4) Conocer las enfermedades genéticas masf atencién primaria, y también las
10-15 enfermedades raras de los pacientes del o de médico de familia, con el uso
del Protocolo DICEAPER.

5) Saber comunicar al paciente los posibles problemas gene%anos a los que se
una

enfrenta, con un lenguaje accesible.

6) Conocer los limites éticos y legales que implica conocer el estatus g
determinada persona de una familia.

.
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Las competencias que todo médico de familia espanol
debe llevar a gabo dentro de su area de conocimientos

’

de la genéti %\ica son:

1) Identificacion de ind |d°uos {580 para una enfermedad genética.
2) Asesoramiento preconcepc&esd atencion primaria.

3) Conocimiento de las técnicas dg dia%co prenatal.

4) Teratologia: conocer los recursos telefd ibliograficos.

5) Seguimiento clinico de los pacientes con una ad genética (p. ej.,sindrome de

Down.
6) Identificacion de problemas psicosociales en las enferme .
7) Conocer los distintos tipos de test genéticos. %
8) Conocer los recursos de genética clinica en Internet. @ﬁ

4
9) Conocer los servicios de genética clinica y las unidades de cancer heredit{@ referencia,
y saber como derivar a sus pacientes.

10) Conocer las propias limitaciones. No se trata de ser el «genetista de atencion primaria».

.
‘AM Hospital General de Villalba

3 SaludMadrid Comunidad de Madrid
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Arbol genealdgico detallado.
Segun la nomenclatura estandarizada. [ v W oo seoaoo

O Mujer . Mujer afectada

Individuo d d id Varén porador de enfermedad
* Primeray mas senc ba O i g v s W oo

genética la Accesible aPmgdic |
famllla. %) Pareja @ Mujer portadora de anomalia ligada al X
e Econdmica, 4 %
Hermandad
@ Propésito

* Facil de realizar y de gran utilidad -
. .7 areja
por la gran informacidn que aporta. Varn fallecido separada
Su adecuada elaboracion permite,

en algunos casos, descartar arazo @
hipotesis posibles en las relaciones

familiares de la enfermedad vy asi Aborm espor n contamiinea Infertildad 1°

evita el gasto innecesario en
pruebas analiticas. [] 32 vertn de 32,05 /a
* Minimo 3 generaciones en los que ]Q[ Mujer adoptada
consta si padecieron o no la
e nfe rme d a d Gemelos dicigdticos Gemelos monocigéticos

e Informacién estatica por
Actualzarla periodicamente. ~ _ _
"‘M Hospital General de Villalba

1 SaludMadrid Comunidad de Madrid
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AUTOSOMICA DOMINANTE

B %
AUTOSOMICEA % SIVA
D—i [ @ ij—O - Consanguineiddd//endogamia
emNO EEE OOOD
MITOCONDRIAL “"M Hospital General de Villalba
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“en mi familia solo se afectan los varones”.

@/» ||_—_ _I : Enfermedades con
o e & B herencia ligada al
Co o Sgm
N ‘ I| @é®/
SEEeIcIel 1 /?@
|_ Hemofilia

%

. . X-fraqgil

- Distrofia muscular DL{C@?G

Afectacion de las portadoras

.
‘AM Hospital General de Villalba
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“en mi familia solo se afectan los varones”

E ad con
herencia §ga | X

%5 Cf
s,

o) o
Casualidad?

Si esta ligada al X
NUNCA puede haber transmision de

.
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“en mi familia esta enfermedad se ha saltado
una generacion!

M@ Penetrancia incompleta
14

Miocardiopatia... ... edad

Ex on variable

//f/

CHarcot Marie Tooth

Hospital General de Villalba
15 Saludl\/ladnd Comunidad de Madrid



“pues en mi familia nunca ha habido nada asi”

Penetranr&ompleta/Expresic’)n Variable
Fendmeno de n}iéipacién

16 SaludMadrid Comunidad de Madrid



Distrofia miotonica

R.M. (deterioro mental - Dificultad para andar/

STEINERT g s e

Distrofia muscular mas frecuente E;'m::};:;:l
Autosémico dominante - (CTG)n del gen DMPK 19q yparietal
Fendmeno de Anticipacion DIstrona mistonics

Edad deinicio variable; afecta p;or igual ambos sexos {enfermedad de Steinert)

Debilidad musc. Cervical, facial y dist xtremidades

Disfonia y disfagia

Miotonia

Se asocia con: catarata, diabetes, retardr@al, calﬂontal, 555,

hipersomnolencia

Enzimas normales. ECG alterado (80%)
EMG: sugerente

Biopsia muscular determinante

Hipotonia acentuacs, boca shiets, debiidad del reflsio
de succitn y atrofia del temporsl

Cara delgada e inexpresiva, ptosis pelpebral,
labio inferior caido y atrofia temporal

Wiotonia e |as manas, respuesta mictonices ka percusion de la eminencia tenar
visualizada mediarte ka ldmpara dehendidura y del biceps, catarata (polva mictdnico).

lalba

SaludMadrid Comunidad de Madrid



El defecto genético consiste en una expansion por repeticiones del triplete
CTG en un gen que codifica una protein-kinasa serina-treonina AMPc
dependiente llamada DMPK.

Cromosoma 19

[ 234 56 718 9 10 111213 14 15 Exones

Gen DMPK e

CTGCTGETGLT
CTGCTGLTOCTOETG..

Estructura del gen DMPK localizado en el cromosoma 19. Las cajas verdes
simbolizan los 15 exones que codifican para la proteina DMPK. La flecha
indica el sitio de inicio de la transcripcion del gen. Cuando la region 3"-no

* Cataratas

traducida (3'-UTR), la cual contiene los repetidos CTG, sobrepasa los 40
repetidos se comienzan a observar las manifestaciones clinicas de la distrofia
miotonica.
. . e
= Miotonia y debilidad muscular @

% pesoposoizla — —————— ]
50 a0 130 170 210 20 290 330 70 o
20000 "
10000
i .

B p271_cos 014.fsa Analyzed Data
5 %0 12 17 210 e .m H 30 e

20000

10000
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para@a’var todo tipo de enfermedades
genéﬂc@nereditarias, Incluidas las
agregacidnggiamiliares de cancer,

Jrimaria a los

centros clinico @@r erencia.

7z
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Semergen. 2013;39(5):259-266

[ ===
SEMERGEN <
SEMERGEN B W
l- l.l,-) E:I}I{'»[[ {l www.elsevier.es/semeargen
DOCUMENTO DE CONSENSO
Consenso en r hereditario entre la Sociedad Espanola
de Oncologia 1Ca y_las sociedades de atencion primaria
Qo
L. Robles?2, J. BalmanaP®, I. elc, \'CilnEnlnu::ine-s'."'j B. Grana®, C. Guillén', H. Marcos?®,
D. Ramlrezh E. Fi'.\c_'--:i*c:m:lc:c'“'3,«r oSanc

Caracteristicas de sospecha del%@e&edltano
Edad de aparicion precoz. J/? @

Alta incidencia de casos de cancer en la fami
Presencia del mismo tipo de cancer en varios inc S en la familia.
Bilateralidad “en organos pares”(renal, mama...). (%}" o
Multifocalidad: Varios canceres primarios en un individu /}
Asociacion con alteraciones del desarrollo:
sobrecrecimiento corporal generalizado o asimétrico, dismorfias,

malformaciones, retraso mental.
“"M Hospital General de Villalba

20 SaludMadrid Comunidad de Madrid
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El listado puede ser muy extenso . Amplio abanico de enfermedades que abarca.

En general, cualquier paciente con u o
historia familiar de trastorno genético /

documentado deberia ser enviado a un
Servicio de Genética.

.
‘AM Hospital General de Villalba

21 SaludMadrid Comunidad de Madrid
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Criterios clinico patologicos de alto riesgo de 3
sindrome de cancer de mama y ovario hereditario
(SEOM)

n Caracteristicas Clinico-Patologicas

Cancer de mama y Cancer de ovario sincronico o metacronico en la misma persona
ncer de mama diagnosticado antes de los 35 anios

1 caso de cancer en la familia Pancer ma bilateral cuando el 1° fue diagnosticado antes de los 40 anos

Cancer iple negativo diagnosticado antes de los 50 anos

Cartinoma @ﬁ;&amlﬂr de alto grado

Cancer de mama bisterdl «Zan: ar@ mama diagnosticado antes de los 50 anos
1 cancer de mama en & varon

Cancer de mama + Cancer de ovario @

2 Cancer de mama diagnosticados antes de los ﬁ@

2 casos de cancer en la familia

3 casos de cancer en la familia 23 tas0s de cancer de mama ylo cancer de ovario (independientemente de | edad)

.
‘AM Hospital General de Villalba
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Cancer de mama o cancer de mamag-ovario
Dos o mas canceres de mama y/u ovario en la misma familia ;
Edad de aparicion del cancer de mama antes de Los 50 ahos semFYT é
Cancer de mama y ovario en la misma paciente
Cancer de mama en el varon
Cancer de mama bilateral

Cancer de colon, rectoy endometrio con sospecha ome de Lynch
Cancer colorrectal antes de los 50 afos
Dos canceres colormectales en la misma

Dos o mas canceres colorrectales o de endo iares de primer o segundo grado
Un cancer colomectal y al menos otro tumor del es del sindr Lynch en un familiar de primer o segundo grado
Poliposis colonica & Cincer Heewitais pars Mmecicn Primarin
Poliposis adenomatosa familiar con mas de 100 polipos adenomat,
Mas de 10 polipos adenomatosos y menos de 100 (poliposis enuada:l
Poliposis hamartomosa colonica g:a::;anﬂlm e

Poliposis hiperplasica colonica

Cancer gastrico difuso
Dos canceres gastricos difusos en la familia o un solo caso antes de los 40 afios
Un cancer gastrico difuso y un cancer de mama lobulillar en una familiar de primer o mbos diagnosticados

en la misma mujer
Sindromes de neoplasias endocrings hereditarias

Dos diagnosticos en familiares de primer o segundo grado o en la misma persona de la triada m@
Inperpmtrmdlsmu primario y tumores newrcendocrings del eje gastroenteropancreatico (sospecha de

Un cancer medular de tiroides (sospecha de MEN-2)

Un feocromecitoma
Un paraganglioma @
Melomoma
Dos melanomas en una misma persona o un melanoma junto con un cancer de pancreas @

Melanoma en 2 familiares de primer o segundo grado
Cancer de prostata

Cancer de prostata antes de los 50 afios

Dos canceres de prostata antes de los 60 afos en familiares de primer o segundo grado

Tres canceres de prostata en familiares de primer o segundo grado independientements de la edad
Sospecha de sindrome Li-Fraumeni

Carcinoma suprarrenal infantil o de los plexos coroideos

Dos familiares de primer o segundo grado con alguno de los siguientes canceres: sarcoma, cancer de mama
premenopausico, tumor cerebral, leucemia

Retinoblastoma

Un retinoblastoma
Cancer renal papilar tipo s lefomiomatosis

En una misma persona o en un familiar de primer grado 2 de los 3 tumores siguientes: leiomiomatosis cutanea, leiomicmas - . .
uterings y tumores renales de histologia papilar tipo o \ Hospital General de Villalba

23 SaludMadrid Comunidad de Madrid
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FACILITAR LA VALORACION

Preguntar sobre cancer de la paciente y
de sus familiares

P o
) 9
| b T 4 b ol
D

11:1 I1:6 11:2 I1:3 11:4 1:7 I1:5

/ Ca mama a los
48 afios Ca de
ovario a los 54
afios
e~ e O O
' 11 1:3 11:4 1:5
’ 'L Ca mama
, : /ﬁ Q alos 42
/4

alos 50
afos

Ca mama
/ afios

.
"QM Hospital General de Villalba

SaludMadrid Comunidad de Madrid



Interpretacion del arbol:

Bajo riesgo:

- Varios cas iliares sin patrén.

- Poco proba predisposicion genética.
- Recomendacion al%blacién general.

Riesgo moderado: ¢

- Agregacion moderada del%.
- Sugestiva de predisposicion. gteristicas inconsistentes.

- Valorar test/probabilidad baja de dete variantes.

.
‘AM Hospital General de Villalba
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Cancer de mama/ovario

Las familias de alto riesgo son candidatas a:
-Consulta de Consejo Genético
. 1est genético P de genes
-Medidas de se to consensuadas
" §
Familias de riesgo moderadd
-D0s canceres de mama en parie e primer grado, diagnosticados
entre los 51 y 60 afnos. o
-Un cancer de mama en un familiar de grado y otro en un familiar

de segundo grado, si la suma de los anos d¢ dj Jstico es igual o mayor
gue 118 afios.

Las familias de riesgo moderado pueden beneficiarse nsulta de
Consejo Geneético, y en ellas es recomendable medidas d guimiento de los
organos diana mas alla de las aplicadas en la poblacion general.

.
‘AM Hospital General de Villalba
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Conocer las enfermedades genéticas mas frecuentes en atencion
primaria, y también las 10-15 enfermedades raras de los pacientes del
propio cupo de médico de familia, con el uso del Protocolo DICEAPER

(http://dice- ap)@emfvc es).

Enfermedad

/o('('\\u

Incidencia

Distrofia muscular de Bec
Fibrosis guistica

Distrofia muscular de Duchenne
Cancer de mama familiar
Foliposis adenomatosa de colon
Sindrome de cromosoma X fragil
Ataxia de Friedrich

Hemaofilia A

Hemaofilia B

Hemocromatosis

MNMeurcopatias sensitivomotoras
Corea de Huntington

Distrofia miotanica

Sindrome de Prader Willi
Atrofia muscular espinal

‘%

1T/18.000 nacidos

1/2. 500

1/4 000 varones

A-8/1.000 mujeres
13.500

T 0-400 10, OO0
0,63/100.000
148,000
1M15=-20.000
110000

Tabla 1. Incidencia estimada o prevalencia de algunas enfermedades hereditarias?’

27
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Saber comunicar al paciente los posibles problemas genético-
hereditarios a los que se enfrenta, con un lenguaje accesible al
entendimiento @ poblacion general. Hay que ser empatico
poniéndose e ﬁmacién de cada paciente/familia

S

.
‘AM Hospital General de Villalba
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Conocer log/mites éticos y legales que implica conocer el estatus
genéticod eterminada persona de una familia.

Ha de quedarbign jo que el médico de familia NO debe ponerse en
contacto con los f aregdel sujeto afecto. Debe ser el sujeto afecto
el que se ponga en coﬁtac on sus familiares y les informe.

Esto es asi por @ tonomia del paciente y la ley de
investigacion blomedlca

El médico de familia debe respet nfidencialidad de la informacion

genética. @
%o,

.
‘AM Hospital General de Villalba
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La falta de confidencialidad puede entrafiar consecuencias no deseables como la
estigmatizacién o la discriminacion ya sea en el ambito laboral o por parte de las compafias de
seguros. Por este motivo en Estados Unidos sepromulgd una ley federal de no discriminacién de
la informacidn genética, que protege a las personas que se someten a pruebas genéticas tanto
de la discriminacion | como de que las aseguradoras les nieguen sus seguros.

7

Una enfermedad genética rf® e oblema individual sino familiar, ¢a quién se debe informar
del resultado?, ése debe respet egatiya de una persona enferma a informar a sus familiares
del riesgo?, La Sociedad Americar@ de 2tica Humana sugiere que la divulgacion de la
informacion a familiares de pacientes qugfo efmiten puede ser aceptable en determinados
casos,basicamente cuando el dafno es gra@ y probable y se puede prevenir o tratar
(Genetic Alliance. Cbmo entender la genética. org-Mid Atlantic Consortium for Genetic
and Newborn Scree-ning Services, 200 o 8 Dic 2016]. Disponible
en:https://www.ncbi.nlm.nih.gov/books/NBK132207/.

éPodria considerarse éticamente reprobable que una person{{e sgo ante una enfermedad

presintomatica grave decida no hacerse el test genético y tener jodescendencia?éComo

se debe abordar el hallazgo secundario de una falsa paternidad?:Q @o on los hallazgos
e

incidentales, esto eshallazgos casuales e inesperados en genes onadoscon la
enfermedad que se busca cuando se hacen estudiosde genomas
completos?Podriamos seguir haciéndonos preguntas, la dificultadesta en sus re¥pyfstas.

.
"‘M Hospital General de Villalba
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Enfeflf'medad de‘ Hunting_t_qn_

TR

« 5/100.000

Enfermedad neur enerativa
* Herencia autoso ominante

<
« Caracter progresivo e irr@sibls

. L. Q
 Signos caracteristicos:
@ e
Corea % R
(movimientos involuntarios ano @ NN
6

del griego danza)
Rigidez
Demencia progresiva

» Edad de comienzo muy variable (10-60 afos) existiendo
casos juveniles

.
‘AM Hospital General de Villalba
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ESTUPIO GENETICO: Presintomético/Predictivo

Es responsabilidad del Clinico que remite al consultante haber seguido las
recomendaciones abajo indicadas, que no debe obviarse NUNCA ante un Test
Predictivo de Enfermedad de Huntington.

RECOMENDACIONE@?NACIONALES PARA REALIZAR EL TEST PREDICTIVO

Q
Comité de la Asociacion Internac de Huntington (IHA) y del Grupo de Investigacion
en Corea de Huntington de la Fed ial de Neurologia (WFN).

1) Pre-test @

v" Solicitud espontanea y voluntaria del paC|ente e edad y capaz legalmente
para conocer su status (sin interferencia de sus fa ros) : ]
v Informacién previa y actualizada sobre la enfermeda @ o
v' Consentimiento Informado.
v Estudio por equipo multidisciplinar: Psicélogo, Neur6logo y
v' Confidencialidad del resultado (no revelar a parientes, empleador%radores,
otros médicos, etc) /}° Wiz s | e
2) Test w2

Controles de calidad del laboratorio de genética

3) Revelacion del Resultado y Seguimiento Post-Test
Consejo genético post-test, dado por equipo multidisciplinar con especialista en genética
de la enfermedad

General de Villalba

Comunidad de Madrid
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MUTACION CONOCIDA

PODEM ESTUDIAR A
FAMILIAR O AFECTOS

Q

Q

a1

»n
V4
I:1 I:2 @6

Camama é%UIMIENTO DE LAPACIENTE Y
&v——o é) f 4 &l D——é)

I:1 11:6 I:2 11:3 11:4 1:7 11:5 @é% 2

Ca mama a los
48 afios Ca de

S TET | ES

1:1 1:2 13 ln:4 15

alos 65 LIARES

Ca mama Ca mama r\ de los cancefes familiares
alos 50 alos 42
afios afios

.
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El padre ha sido estudiado?

NO©/: RTE SI
K |

Realizar estudio
predictivo

S|
/?oalizar estudio
redictivo
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@ Caracteristicas de sospecha del
G st e e e cancer hereditario:

Alta incidencia de casos de cancer en la familia.
Presencia del mismo tipo de cancer en varios individ
Bilateralidad “en 6rganos pares”(renal, mama...). / o
Multifocalidad: Varios canceres primarios en un individuo. /}

Asociacion con alteraciones del desarrollo:

sobrecrecimiento corporal generalizado o asimétrico, dismorfias, malformaciones,

retraso mental.
“P‘M Hospital General de Villalba
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El consejo o asesoramiento genético

Proceso de gg@municacion no dirigido que el especialista
mantiene N individuo en relacion al padecimiento,
evolucion o trm@ién de una enfermedad de origen

genético. o %

Individuo que solicita eI@%}amiento genetico

Afecta por la enfermedad (probando). %

Familiar aparentemente sano del (consultante). % o

.
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Informacidn necesaria para al paciente y/o a la familia
Enfermeda
Sobre el ostico realizado, su pronodstico y tratamiento, si lo

hubiere. o @
Herencia
Tipo de herenciay eI e% recurrencia que supone

Prevencion

Alternativas disponibles para d r@o eliminar el riesgo de

recurrencia de la enfermedad. apro %gun el riesgo existente,
los deseos de la familia y sus conviccion o) rellglosas

Psicologia:
Adaptarse lo mejor posible a la nueva situacion personal, familiar y

sociolaboral. <
‘AM Hospital General de Villalba
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El consejo genético tiene como objetivo ayudar a la persona o familia a entender y adaptarse a
las consecuencias médicas, psicoldgicas, familiares y sociales de una determinada enfermedad o
trastorno genético.

1) Anomalias cro isqs o desequilibrios gendmicosque ocasionan o pueden ocasionar
defectos congénitos,ﬁultad s graves de aprendizaje o problemas deinfertilidad.
Q
2) Enfermedades hereditarias iles y del adulto.

4) Anomalias congénitas y del desarrollo.

3) Cdanceres hereditarios y familiar@s. %

5) Discapacidad intelectual con sospecha de bas

6) Trastornos de la fertilidad con sospecha de base g

7/
7% &%/
@7/}}7
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Cancer de la paciente y/o de sus familiares

e Edad
A
e Numero de c | ealma?;

afos
e Cancer de nvarin | [ A [
Caracteristicas ClinicoPatologicas

* Cancerd gr de mama y Cancer de ovario sincronico 0 metacronico en la misma persona
e Tipo de ¢ mamadmgnostncadoantesdelos35&nos
1 caso de cancer en la familia bilateral, cuando el 1° fue diagnosticado antes de los 40 anos
Cancerde ; ativo diagnosticado antes de los 50 anos
Carcinoma de ovar jar de alto grado

Cancer de mama bilateral + C2 @a diagnosticado antes de los 50 anos
, . 1 cancer de mama en &l varon

2 casos de cancer en |a familia
Cancer de mama + Cancer de ovario

2 Cancer de mama diagnosticados antes de los 50 anos

23 casos de cancer en la familia 23 casos de cancer de mama ylo cancer de ovario (independientemente de la edad)

A EwnE
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1. Persona afecta cer.
2. Peferencia a una afectada de cancer
de ovario sobre una diagn da de cancer

de mama (menor riesgo de T&fjoco

3. Diagnosticada a edad mas prec
diagnosticada de cancer de mama b

4. De existir algun varon diagnosticado

ala

cancer de mama, darle preferencia sobre las

mujeres (menor riesgo de fenocopia).

41

Sy

111 1.2
Ca
mama

alos
[oYa)

Yo o &0 oo

I:1 11:6 11:2 1:3 I:4 11:7 11:5

Ca mama a
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Genes de Moderado Riesgo

ATM? Q ) BIEHJCIIE —3.7)

BARD1 Jnsu ient data

BRIP1 (REFS 3.,20) R e of association
CHEK2 (truncating)® 3.0 [m 3.5)

CHEKZ (missense)*” 1.58 (95% @—1 .75) for 1157T
NBN®s 2.7 (90% CIl 1.9 c.657del5

Ttmg etal. 2016

PALB2* 5.3 (90% CI 3.0-9.4) %
Dy
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Estudio Informativo

MUTACION
CONOCIDA

.
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Autuexpluraciénﬁn@ria mensual desde los 20 anos
ca ¥u

Exploracién clini

aBdesde los 30.
Mamografia/Eco Mama Mamarla anuales desde los 40

anos.
Siantecedentes de Ca. de Ov nadir:
Eco TV @

semestrales desde los 35

CA 125 %z

Nueva valoracién en 2/3 afios...... Nuevos g%@é’????

.
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VARIANTE
SIGNIFICADO
INCIERTO (VSCI o

w0,

NO SIGNIFICA QU@O AYA PREDISPOSICION FAMILIAR
NO PODEMOS ESTU ) “ A FAMILIARES NO AFECTOS
é
SEGUIMIENTO DE LA PACIENT @LIARES?
....Como antes del estudio.... %

Nueva valoracion en 2/3 anos...... Reclamﬂc@n
Nuevos genes????

.
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VARIANTE
SIGNIFICADO
INCIERTO (VSCI o
VUS)

Op

Exploracién clini

Mamografia/Eco Mama

anos. %
Siantecedentes de Ca. de O
EcoTV
CA 125

Autoexploracién ria mensual desde los 20 anos
ca esde los 30.

Mamaria anuales desde los 40

semestrales desde los 35

nadlr

%f

Nueva valoracion en 2/3 aiios
Nuevos genes????
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Estudio Informativo

MUTACION
CONOCIDA

PREDrSP ON FAMILIAR
PODEMOS ESTUDIAR A#RMILIARES NO AFECTOS

SEGUIMIENTO DE LA PACIENT%( ILIARES
Py
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CANCERES ASOCIADOS AL BRC
RIESGQ A LO LARGO DE LA VIDA

Cancer G mama 50-85 %
(a menudc 2 w2 edad de 1nicto temprana)

Segundo cancer ¢ iiama primario 40-60 %

Cancer de ovario 15-45 %

.
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CANCERES ASOCIADOS AL GEN
RIESGO %4 .0 LARGO DE LA VIDA

Cz’mcfr df’ rg:.f;ma” w
(50-85%)  Cimcer de mama -
ay, el varon
Cancer de ovario (0 "o}
(10-20%)

Aumento del riesgo de cancer

.
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Estudio de individuos adicionales al probando
(Predictivos)

F@ncologla para el manejo de los portadores.
Mayores de edad.
«\\’)

-Resultado positivo: ?

El individuo es portador de @ te genética que en su familia es
causa de la enfermedad. Esto lo Wa»como individuo con un riesgo
mucho mayor que el poblacional y s jeto de futuras estrategias

reductoras del riesgo. )
VW
S

S7P/N
-Resultado verdadero negativo: 0/{?"
El individuo no es portador de la variante genética que en su fdmilia es causa

de la enfermedad y por lo tanto, esta expuesto a un riesgo similar al de la
poblacion general (Korde et al., 2011).

.
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» Coordinacion con los servicios hospitalarios correspondientes (referente
hospitalario si existe para una enfermedad concreta).

» Coordinacion con esionales de trabajo social, enfermeria de enlace.
*Proporcionar apoyo a la fa@p y cuidadores (emocional, sociosanitario).

*Prevencion, diagnostico y trafami si es posible en el ambito de AP de los
problemas que se vayan presentan é
<

ldentificar necesidades y orientar las de sociosanitarias que se puedan
presentar.

7z
@7;}}7
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Procedimiento Edad inicio Periodicidad Evidencia
Autoexamen mamario 18 anos Mensual A
Exploracion ::I|' 20 anos Semestral A
Mamografia /j 20 anos Anual A
Ecografiamamaria @25 Nos Anual

RM 25 %5 Anual 1A
Eco transvaginal 30 a% semestral G
CA125 Jo ano ° Semestral G
Mastectomia Valoracion | d

Ooferectomia Medida a t:::nnsu:l@ artlr de 35 anos

PROPUESTA DE SEGUIMIENTO EN @@H
MUJERES PORTADORAS DE MUTACION

.
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Procedimiento /A Edad inicio Periodicidad Evidencia
Autmexamenrr% 35 Mensual HC
Exploracion clinica” 30 Mensual ][
Imagen 35 Anual HC
(Mamo caso de ginecomasfia/ E M)
PSAvy tacto rectal Anual B

PROPUESTA DE SEG NTO

VARONES PORTADORAS DE M
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= Sefumlerfto de los pamegtes,qor&ma enfermedad {

7 omndl

genetica

Enfermedad
/AN

Distrofia muscu

I@%EEHEF
Fibrosis quistica o
Distrofia muscular de Dm&ve
|:> Cancer de mama familiar
Poliposis adenomatosa de colon
Sindrome de cromosoma X fragil
Ataxia de Friedrich
Hemofilia A
Hemofilia B
Hemocromatosis
|:> Neuropatias sensitivomotoras
Corea de Huntington
» Distrofia miotonica
Sindrome de Prader Willi
Atrofia muscular espinal

Diagnostico<50%

%

Sﬁo

Un estudio negativo puede
descartar una enfermedad

MUTACION FAMILIAR

ero
jempre
1

.
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Conclusione

Avance de la gen ﬁén la medicina actual hace que el médico de familia no pueda
permanecer ajeno a este de conocimiento.

Medidas para la mejora de aofor?gén en esta disciplina.

La estrategia formativa en gen

@ el médico de familia, ademas de unos
conocimientos generales basicos,de

€g en cuenta:

= Lainfluencia de los antecedentes fami#f€p en multiples enfermedades,

= El asesoramiento genético

=  Conocer los conflictos éticos y las consecuencia fgales en relacion con

los estudios  genéticos. //}o
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