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CANCER HEREDITARIO: IMPACTO DE LAS ACTUALIZACIONES
SUCESIVAS EN EL ARBOL GENEALOGICO FAMILIAR SOBRE LA
INDICACION DE ESTUDIOS GENETICOSY RECOMENDACIONES
DE SEGUIMIENTO

Diaz Millan, M.l; Pérez Segura, P; Olivera Frade, H; Cabezas Camarero, S; Diaz Rubio, E
Unidad de Consejo Genético - Oncologia Médica. Hospital Clinico San Carlos

OBJETIVOS

Mostrar cambios potenciales en el asesoramiento en la Consulta de Consejo Genético en funcidn de diferentes fuentes de

informacion procedentes de distintos miembros familiares, o de aportacion sucesiva tras la primera visita.

MATERIALY METODOS

Revision de las historias familiares de Consejo Genético abiertas durante el ano 2015

Actualizacion de datos pendientes por contacto telefonico/mail

MUESTRA TOTAL : 407 FAMILIAS DE SINDROMES DE MAMA

RESULTADOS

N° FAMILIAS CON INFO INFORMACI()N SUCESIVA APORTADA
ACTUALIZADA: 77 POR CASO INDICE: 65 FAMILIAS
2% Consulta 56 Documentado:
30
® Acompanados Teléfono |
o Mail 8 Documentado:

B No registrado

7
FAMILIAS CON MIEMBROS CONFLUYENTES
. EN LA CONSULTA: I5
INDICACIONTEST TRAS I*VISITA

ST NOVEST Cgpﬁﬁgﬁﬁgﬁ Info diferente 4
50: - 46 BRCA 16 N
-2 MYH Info complementaria 3
-2 1HQ 2
MMR No modifican arbol 8 asesora
miento
6
estudios
20 FAMILIAS EN LAS QUE CAMBIA mut
EL MANEJO TRAS APORTACION DE familiar

NUEVA INFO (25,9%)

DISTRIBUCION SEGUN CAUSAS DEL CAMBIO EN EL

MANEJO
Tl TF MUT Seguimiento alto riesgo 13
Aportan mas informes: 12 familias 8 13 0 MUT/1VSC 2 Séguimiento moderado 5
Aparicion de nuevos casos: 6 familias 0 5 | MUT/IVSC 2 rlesgo
Otras circunstancias: 2 familias 3 2 0 MUT Seguimiento habitual |
Tl: Test iniciales TF:Test finales MUT: Mutaciones halladas Cirugia profilactica |

TIPO DE SEGUIMIENTO INDICADO

CONCLUSIONES

)

2)

3)

4

3)

6)

Se ha demostrado la importancia de mantener actualizaciones periodicas del arbol genealogico de cara a posibles variaciones en el asesoramiento e indicacion de
estudios genéticos.

Asimismo, es importante mantener un canal fluido de comunicacion entre pacientes y Consulta de Consejo Genético, de cara a valorar posibles modificaciones,

asi como la insistencia a los pacientes de la necesidad de una nueva valoracion en el caso de aparecer casos nuevos en las familias.

En nuestra serie de familias, el canal mas utilizado para el aporte de informacion es la consulta sucesiva; por tanto, parece ser que los pacientes y familias prefieren
una atencion personalizada en una segunda visita.

En ocasiones, también existe discrepancia entre los datos aportados por diferentes miembros de una familia confluentes en una misma consulta, lo que obliga a
verificar la informacion aportada antes de tomar una decision final en el proceso de estudio o asesoramiento.

En nuestra muestra, solo ha habido un caso en el que se ha hallado una mutacion en genes BRCA, que opto por cirugia profilactica. En mas de la mitad del resto de
los casos se indico seguimiento de alto riesgo por sindromes hereditarios sin mutacion conocida.

Creemos conveniente disenar un hoja de informacion detallada de los datos relevantes a aportar unos dias antes de la primera consulta en Consejo Genético
(casos de cancer, edades de diagnodstico, tipos de tumor, si es posible informes médicos, existencia de estudio genético previo en algun familiar...), de cara acortar
el tiempo de toma de decisiones e indicaciones en cada familia.
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