
Recomendación de la utilización de herramientas de
evaluación de riesgo familiar para el cáncer relacionado
con mutaciones de los genes BRCA 1/2 en atención
primaria
The USPSTF recommends the use of family risk assessment tools in primary care for cancer related to BRCA gene

mutations 1/2
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Introducción
Las mutaciones potencialmente dañinas de los genes de sus-

ceptibilidad al cáncer de mama (BRCA1/2) están asociados con
un mayor riesgo de cáncer de mama, ovario, trompa de Falopio y
peritoneal.

Para las mujeres de los Estados Unidos, el cáncer de mama
es el más común (después del cáncer de piel no melanoma) y
la segunda causa de muerte por cáncer. En la población general,
las mutaciones BRCA1/2 ocurren en aproximadamente 1 de cada
300 a 500 mujeres y representan el 5 % a 10 % de los casos de
cáncer de mama y 15 % de los casos de cáncer de ovario 2,3.

Objetivos
Actualizar la recomendación 2013 del Grupo de Trabajo de Ser-

vicios Preventivos de EE. UU. (USPSTF) sobre evaluación de
riesgos, asesoramiento genético y pruebas genéticas para el cán-
cer relacionado con BRCA.

Revisión de la evidencia
La Fuerza de Tareas Preventivas de los EE.UU. (USPSTF), por

sus iniciales en inglés) revisó la evidencia sobre evaluación de
riesgos, asesoramiento genético y pruebas genéticas para muta-
ciones BRCA1/2 potencialmente dañinas en mujeres asintomáti-
cas que nunca han sido diagnosticadas con cáncer relacionado
a estas mutaciones, así como aquellas con un diagnóstico previo
de cáncer de mama, ovario, trompas o peritoneo que han com-
pletado el tratamiento y se consideran libres de cáncer.

Además, la USPSTF revisó las intervenciones para reducir el
riesgo de cáncer de mama, ovario, trompas o peritoneo en muje-
res con potencial de mutaciones dañinas de BRCA1/2, incluyendo
rastreo intensivo de cáncer, medicamentos y cirugía de reducción
de riesgo.

Resultados principales
Para mujeres cuya historia familiar o personal está asocia-

da con un mayor riesgo de mutaciones dañinas en los genes

BRCA1/2, o que tienen una ascendencia asociada con mutacio-
nes genéticas BRCA1/2, existe evidencia de moderados benefi-
cios con la evaluación de riesgos, el asesoramiento genético, las
pruebas genéticas y las intervenciones.

Para mujeres cuya historia personal, familiares o la ascenden-
cia no están asociados con un mayor riesgo de mutaciones dañi-
nas en los genes BRCA1/2, existe evidencia adecuada de que los
beneficios de la evaluación de riesgos, el asesoramiento genéti-
co, las pruebas genéticas y las intervenciones son pequeños o
nulos.

Independientemente de la historia familia o personal, la
USPSTF encontró evidencia adecuada de que los daños gene-
rales del riesgo de la evaluación, el asesoramiento genético, las
pruebas genéticas y las intervenciones son pequeños a modera-
dos.

Conclusiones y recomendación
La USPSTF recomienda que los médicos de atención primaria

evalúen a las mujeres con antecedentes personales o familiares
de cáncer de mama, ovario, trompas o peritoneo o que tienen
una ascendencia asociada con mutaciones genéticas BRCA1/2
con una herramienta adecuada de evaluación breve del riesgo
familiar.

Aquellas mujeres que utilizando la herramienta de evaluación
de riesgo, tengan un resultado positivo deberían recibir asesoría
genética y, si están indicadas después de la asesoría, pruebas
genéticas (Recomendación tipo B).

La USPSTF se expide en contra de la evaluación de ries-
gos de rutina, asesoramiento genético o pruebas genéticas
para mujeres cuyos antecedentes personales o familiares o
su ascendencia no están asociados con mutaciones del gen
BRCA1/2 potencialmente dañinas. (Recomendación tipo D).
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Comentario

En Argentina, según las estimaciones de incidencia del Observatorio Global de Cáncer de la OMS, el cáncer de mama (CM)
es el cáncer más frecuente (excluyendo cáncer de piel no melanoma) con una tasa de incidencia de 73 casos por cada
100.000 mujeres, representando el 17 % de todos los tumores malignos y casi un tercio de los cánceres femeninos. En el
año 2016, la mortalidad por cáncer de mama femenino en Argentina correspondió a 17,8 defunciones por 100.000 mujeres 4.
Entre el 5 y el 10 % de los casos de CM son hereditarios y su aparición está asociada a la herencia de un gen mutado,
deficitario en su función. Un tercio de los casos de CM presentan agregación familiar, es decir que aparecen en dos o más
individuos pertenecientes a una misma genealogía. El impacto de los antecedentes familiares en el riesgo de desarrollar CM,
puede ser calculado en forma empírica utilizando la información clínica familiar y algunos modelos de cálculo ya establecidos,
que sirven como herramienta de aproximación en la cuantificación del riesgo 5 .

Jul-Sep EVIDENCIA - Actualización en la Práctica Ambulatoria 1



El Síndrome de Cáncer de Mama/Ovario Hereditario, provocado por mutaciones en los genes BRCA1 y BRCA2 es el más
común de los síndromes de CM hereditario, y el riesgo acumulado de desarrollar esta enfermedad en individuos portadores
de mutaciones en estos genes pueden alcanzar valores de hasta 80 % a lo largo de la vida. Existen además de los dos
principales, otros tumores dentro del espectro de este síndrome (páncreas, próstata, melanoma, etc.) y las estrategias de
prevención han logrado disminuir la mortalidad de estos pacientes 5.
Las estimaciones de la prevalencia de mutaciones potencialmente dañinas de BRCA1/2 son variables según la población.
Mientras que la prevalencia es de 0,2 % a 0,3 % en la población general de mujeres, es de 6 % en mujeres con aparición
de cáncer antes de los 40 años de edad, y de aproximadamente 2 % en la población de mujeres judías de ascendencia
Ashkenazi. En un meta-análisis de estudios en los cuales el reclutamiento se basó en historia familiar de cáncer de mama u
ovario, la prevalencia de la mutación BRCA 1 fue de 13,6 %, de BRCA, de 7,9 % y de cualquiera de las dos mutaciones, de
19,8 % 6.
En ese contexto, la identificación de mujeres en riesgo de presentar mutaciones BRCA1 y BRCA 2, esta recomendada 7,8. Las
herramientas de estratificación de riesgo familiar, destinadas para su uso en atención primaria, obtienen información sobre
factores asociados con una mayor probabilidad de mutaciones BRCA1/2, incluyendo antecedentes familiares, personales
y ascendencia (ej. judía Ashkenazi). La revisión de la evidencia disponible por parte de la USPSTF determinó que estas
herramientas son predictores clínicamente útiles, con una sensibilidad estimada del 77 al 100 %.

Conclusiones de la comentadora
La identificación y caracterización correcta de pacientes con alto riesgo de padecer CM es un estándar de cuidado que debe
ofrecerse y estar disponible como un componente más de la práctica clínica habitual.
La correcta cuantificación del riesgo al que está expuesto un individuo con antecedentes personales o familiares de CM
forma parte del proceso de asesoramiento genético oncológico.
Teniendo en cuenta de que hablamos de un grupo muy especifico de pacientes, es válido resaltar la utilidad de poder disponer
en atención primaria de herramientas que guíen nuestra práctica y conducta a seguir.

Yanina Avendaño [ Servicio de Medicina Familiar y Comunitaria, Hospital Italiano de Buenos Aires yanina.avendano@hospitalitaliano.org.ar ]
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