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ESTUDIO GENETICO DEL
CANCER DE MAMA (BRCA)

n El cdncer de mama es el tumor mds frecuente en la
mujer, con una frecuencia que puede alcanzar hasta el
10%. Generalmente aparece de forma esporddica aunque
existen familias en las que se observa que el nUmero de
casos es superior a lo que cabria esperar en la poblacién
general. La existencia de familiares con cdncer de mama
incrementa el riesgo de padecerlo, de manera que si una
mujer tiene un riesgo basal del 10% de tener cdncer de
mama, este riesgo se incrementa hasta el 13% si fiene un
antecedente de primer grado con cdncer y hasta el 21% si
tiene dos familiares afectados.

Existen varias mutaciones de susceptibilidad al cdncer de mama y ovario, aunque los
mds relevantes son el BRCAT y BRCA2.

Disponemos del estudio BReCA100 que estd indicado en personas que tienen algun
antecedente de cdncer de mama, pero no cumplen los criterios diagndsticos de alto
riesgo. En esta situacién se calcula que entre el 10-15% de pacientes van a presentar
mutaciones en BRCA1 &6 2. El estudio ofrece la posibilidad de un andlisis mutacional
(cubriendo el 95% de las mutaciones descritas en la poblacion espanola) a aquellas
personas que no cumplen criterios clinicos para la secuenciacion completa de dichos
genes.

En los resultados de este test no se reflejardn variantes de significado desconocido
pero si las variantes patoldégicas aunque no estén dentro de las descritas hasta el
momento.

Segun el Instituto Nacional del Cdncer (USA), las mujeres que poseen un gen BRCAT o
BRCA2 andmalo tienen cerca de 60 % de riesgo de que le diagnostiquen cdncer de
mama en el transcurso de su vida (en comparacion con el 12 a 13 % de las mujeres en
general). Estas mujeres también tienen un mayor riesgo de desarrollar cdncer de ovario.

En los Estados Unidos, se detectan genes andémalos BRCA1 o BRCA2 en el 5a 10 % de
la totalidad de casos de cdncer de mama. Los otros tipos de anomalias genéticas
heredadas son menos comunes
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