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Señor editor:  

 

Hemos leído el interesante artículo de Álvarez Estrabao y otros autores 1 que trata un 

tema de mucha actualidad sobre el asesoramiento genético en el cáncer de mama, 

una neoplasia maligna que constituye la principal causa de muerte por cáncer en 

mujeres.  

 

Los factores que producen el cáncer se agrupan en dos grupos: la genética y el 

ambiente. En la mayoría intervienen cancerígenos químicos, físicos y biológicos, 

relacionados con estilos de vida. Otros agentes son las radiaciones ionizantes y los virus; 

todos tienen una propiedad común: alteran el genoma o conjunto de genes de la especie 2.  

 

En este comentario nos referiremos a las variantes genéticas del cáncer de mama, un 

aspecto poco desarrollado en el citado trabajo1, pero sometido a intensa 

investigación en todo el mundo, por constituir marcadores de este tumor con 

potenciales aplicaciones terapéuticas 3.  

 

El gen HGF se encuentra silenciado transcripcionalmente en las células epiteliales 
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normales de mama, pero su represión falla por mecanismos desconocidos en el 

carcinoma mamario 4. Otros genes probablemente implicados en las metástasis 

cerebrales a partir de tumores mamarios son el de la ciclooxigenasa COX2 o PTGS2my del 

receptor del factor de crecimiento epidérmico (EGFR)5. 

 

Las mujeres portadoras heterocigóticas de alguna mutación de los genes BRCA1 o BRCA2 

tienen riesgo del 60-80% de padecer cáncer de mama y del 10-40% de ovario y son 

candidatas para estrategias de reducción de riesgo como la ooforectomía y 

mastectomía. Sin embargo, un problema recurrente en la práctica médica es que 

muchos de los cambios detectables en estos genes producen alteraciones sutiles de 

las proteínas, lo que dificulta el pesquisaje en las personas afectadas 6.  

 

Los cánceres de mama triple negativos, alrededor del 15% de todos los cánceres 

invasivos, se definen como tumores que no expresan el receptor de estrógenos, ni el 

receptor de progesterona y que no sobre expresan HER2/neu. Estas neoplasias 

habitualmente tienen un mal pronóstico y las mujeres con historia familiar de cáncer de 

mama experimentan un significativo riesgo y son portadoras de mutaciones del gen 

BRCA1 7.  

 

La principal ventaja de los estudios genéticos sobre el cáncer es su elevada 

confiabilidad, lo que permite el diagnóstico preciso de la susceptibilidad hereditaria a las 

neoplasias malignas, aunque sus limitantes fundamentales radican en que se necesitan 

laboratorios equipados, un personal bien entrenado y calificado y son estudios costosos 

no disponibles en los centros de atención primaria de salud. 
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