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Paciente de sexo femenino de 38 años de edad que realiza su 1ra consulta en Oncología del 
Sanatorio Dr Julio Méndez en sep/2009, con diag. de cáncer de mama (CM), operada en otra 
institución. 

06/08/09 Tumorectomía (nódulo en H12 de MI) + BGC x 3. AP: Carcinoma invasor tipo no 
especial, unifocal, con hallazgos de carcinoma medular. Mide 1,6 cm. Grado histológico total: 3 
(Nottingham 3 + 3 + 3 = 9). Sin IVL. N: 1/3 ganglios centinelas con micrometástasis de 1,5 mm. 
pT1c pN1mi (sn) EIIA 

01/09/09 Linfadenectomía axilar izq. AP: Ganglios libres (0/7) 

 

 

Pte con CM triple negativo (TN) EIIA, operada con cirugía conservadora de mama izquierda. 

Sin antecedentes familiares oncológicos. 

Realizó quimioterapia (QT) adyuvante: Doxorubicina 60 mg/m2 d1 c/21 ds + Ciclofosfamida 600 
mg/m2 d1 c/21 ds x 4 ciclos y Paclitaxel 80 mg/m2 semanal x 12. Seguida de radioterapia (RT) 
3D a nivel de volumen mamario izquierdo. 



12/02/15 EF clínico (patología mamaria y oncología) + Ecografía mamaria y Mamografía: Sólo 
secuela quirúrgica (BR2). 

Ene/16: Autopalpación de nódulo en mama derecha (MD). 

26/02/16 PAG bajo control ecográfico de imagen nodular sólida ubicada en H11 de MD 
(contralateral) BR4. AP (09/03/16): Carcinoma invasor tipo NOS. GH3 GN3. Asociado a carcinoma 
ductal in situ de alto grado. 

13/04/16 Mastectomía der. + VAC. AP: Carcinoma invasor de tipo no especial, con áreas de 
diferenciación apócrina y patrón micropapilar focal, unifocal. Localizado en CSE. Mide 4,4 cm. 
GH total = 3 (Nottingham 3 + 3 + 3 = 9). Ki67: 70%. Extensa permeación linfovascular. Asociado 
a carcinoma ductal in situ de tipo sólido y comedo (G3). N: Metástasis en 9/15. pT2 pN2a EIIIA 

 

 

Pte de 45 años con CM bilateral metacrónico (Intervalo libre de enfermedad: 6 años y 6 meses). 
Ambos primarios de subtipo triple negativo (TN), es decir, RE neg, RP neg y HER2 neg. 

Estudios de extensión (TCMC T-A-P y COCT): Sin evidencia de enfermedad a distancia (SEE). 

May/16 – Jul/16: Realiza QT adyuvante (Carboplatino + Docetaxel x 4 ciclos). 

16/11/16 al 22/12/16: RT 3D sobre lecho de mastectomía y áxilo-supraclavicular (DT: 4600 cGy). 

Es derivada a Asesoramiento Genético en Oncología (AGO). 

Menarca: 15; FUM: 45 (2da QT adyuvante); G: 4 C: 2 A: 2; Primiparidad: 26; Lactancia: 1 año 

Anticoncepción oral: 4 años; Tabaquismo: NO; Alcohol: NO; Tóxicos y/o Radiaciones: NO 

Sin antecedentes familiares ni etnia de riesgo. 



 

 

 



 

Se solicitó la secuenciación completa de los genes BRCA 1 y 2, lo cual evidenció que la 
consultante es portadora heterocigota de una mutación patogénica en el gen BRCA1 (c.211A>G 
– p.(Arg71Gly). 

La mutación ya ha sido clasificada por ClinVar, por numerosos grupos de estudio y laboratorios; 
sin conflictos de interpretación. El efecto biológico se observó en 117 individuos y 59 familias, 
incluyendo algunas de Latinoamérica. Es una variante missense que afecta un sitio de splicing y 
genera una proteína truncada. 

 

 Prevención primaria 
 Mastectomía bilateral de reducción de riesgo (RR) 
 Salpingo-ooforectomía bilateral RR 
 Farmacoprevención 
 Cambios de estilo de vida 

 Prevención secundaria = Vigilancia de alto riesgo  
 Mamografía + Resonancia mamaria anual 
 Ecografía TV anual + CA 125 semestral 



 

 

Durante el proceso de AGO se derivó a psico-oncología. 

Ya que el hallazgo de la variante deletérea coincidió con un control mamario (ecografía mamaria 
y mamografía), se agregó la resonancia mamaria con cte EV (VIGILANCIA DE ALTO RIESGO). 

Además, se indicó la salpingo-ooforectomía reductora de riesgo, que se realizó el día 13/09/17. 

 

 



  Evaluación riesgo  ESTANDAR de CUIDADO 

  Síndrome de Cáncer Hereditario  MAS DE UN ORGANO BLANCO 

  Prevención diferente  AJUSTADA AL RIESGO 

  Tratamientos dirigidos 

  Optimizar recursos en sistema de salud  

 

• El objetivo de detectar una mutación deletérea es reducir la prevalencia de cáncer en 
una familia con alto riesgo. 

• La sospecha clínica es clave. 

• La medicina preventiva en esta población de alto riesgo de cáncer es posible. 

• El trabajo multidisciplinario es imperativo 

 


