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Resumen 

Para las mujeres con riesgo genético de cáncer de mama, la adición de la resonancia magnética de mama a la 

mamografía se ha convertido en un estándar. El orden y el intervalo de las imágenes anuales pueden variar entre los 

proveedores. Para evaluar las implicaciones clínicas relacionadas con el momento, llevamos a cabo una revisión de 

expedientes en una cohorte de mujeres ( N = 276) con riesgo alto ( BRCA1 , BRCA2 , CDH1 , PTEN y TP53 ) y 

riesgo moderado alto ( ATM y CHEK2 ).) predisposición al cáncer de mama en un seguimiento de 48 meses. La tasa 

estimada de detección de RM en todo el grupo es del 1,75% (18 por 1000 pruebas de RM). Para el grupo de alto 

riesgo, la tasa estimada es del 2,98% (30 por 1000 pruebas de resonancia magnética). Muchas mujeres descubrieron 

su riesgo genético a una edad mucho mayor (la edad promedio del grupo de alto riesgo fue de 48 años) que la edad 

recomendada para iniciar la detección mejorada (edad de 20 a 25 años). En total, 4 de los 11 cánceres de mama 

primarios detectados se identificaron mediante resonancia magnética de detección dentro del primer mes posterior a 

la visita inicial, que no se detectaron mediante mamografía previa, lo que sugiere el beneficio de iniciar la resonancia 

magnética inmediatamente después del descubrimiento del riesgo genético. En este informe también se incluyeron 

los resultados de las pruebas de detección de mamas en mujeres con síndrome de Lynch y neurofibromatosis tipo 1. 

Palabras clave: resonancia magnética de mama ; mamografía ; tamizaje de alto riesgo ; cáncer de 

mama ; predisposición genética ; BRCA1 ; BRCA2 ; CDH1 ; PTEN ; TP53 

1. Introducción 

Se sabe que varios factores de riesgo genéticos predisponen a las mujeres al cáncer de mama. Se han 

empleado pruebas de detección mejoradas y mastectomía preventiva para mejorar el resultado en función de los 

niveles de riesgo [ 1 , 2 , 3 , 4 , 5 , 6 ]. La resonancia magnética de mama ha demostrado repetidamente ventajas 

sobre la mamografía en la detección de tumores en todos los grupos de mujeres, incluidas aquellas que portan alelos 

de riesgo genético en la línea germinal (es decir, mutaciones o variantes patogénicas, PV). Los tumores detectados 

por resonancia magnética tienden a estar en una etapa más temprana que los de la mamografía [ 4 , 7 , 8 ]. 

Para identificar el cáncer de intervalo entre dos rondas de exámenes de detección anuales, muchas clínicas de 

vigilancia del cáncer de alto riesgo adoptan un programa de mamografías anuales y resonancias magnéticas de 

mama anuales, alternando cada 6 meses en mujeres mayores de 30 años. En mujeres con riesgo elevado menores 

de 30 años, La mamografía anual no se realiza de forma rutinaria. El cronograma de reembolso del seguro de salud 
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también se adhiere estrictamente a un intervalo de 12 meses o más para cada imagen de detección. Cuando se inicia 

por primera vez un examen de mama avanzado para una persona que acaba de dar positivo en una PV de alto riesgo 

de la línea germinal, algunos proveedores intentan cumplir con el cronograma mencionado anteriormente, comienzan 

con una mamografía inicial o continúan con la mamografía anual, seguida de una resonancia magnética de mama 6 

meses después de la prueba. mamografía más reciente.Las mujeres portadoras de mutación 

BRCA1 y BRCA2 comienzan la detección a los 25 años y ninguna mujer se somete a mastectomía preventiva, 

salpingo-ooforectomía o quimioprevención [ 9 , 10 ]. Sin embargo, la superioridad de tal práctica no ha sido probada 

en la vida real. Muchas mujeres descubrieron su estado genético de alto riesgo a una edad mucho más tardía que la 

recomendada para comenzar la prueba de detección mediante resonancia magnética [ 11 ]. Por ejemplo, para las 

portadoras de BRCA1 PV, se recomienda que la primera resonancia magnética de mama de detección comience a 

los 25 años. Independientemente de la edad para iniciar la detección, algunos proveedores eligen comenzar la 

mamografía seguida de una resonancia magnética 6 meses después. 

Se sabe que al menos nueve genes están asociados con un riesgo significativamente mayor de cáncer de 

mama a lo largo de la vida en las mujeres: 

ATM , BRCA1 , BRCA2 , CHEK2 , CDH1 , PALB2 , PTEN , STK11 y TP53 . Los portadores de NF1 PV también 

se consideran de mayor riesgo entre los 30 y los 50 años. Se recomienda la detección anual con mamografía y 

resonancia magnética para estos pacientes [ 11]. La clínica GeneHome (GH) de Moffitt Cancer Center (MCC) 

funciona como un "hogar" para llevar a cabo la vigilancia, el asesoramiento, la educación y la coordinación de la 

atención de las personas que portan PV genéticas de línea germinal con predisposición al cáncer. Los individuos que 

dieron positivo para una PV (variante patógena) o LPV (variante patógena probable) en un amplio espectro de genes 

de predisposición al cáncer fueron remitidos a GH por proveedores dentro de la institución o de la comunidad, 

incluidos asesores genéticos, proveedores de atención primaria, oncólogos médicos, cirujanos oncológicos y muchos 

otros especialistas. 

 

        Dada la superioridad de la RM, sospechamos que posponer la RM 6 meses más tarde puede retrasar el 

diagnóstico de cáncer de mama indetectable por mamografía. Para investigar, llevamos a cabo una revisión 

retrospectiva de las historias clínicas de todas las mujeres que visitaron la clínica de vigilancia de alto riesgo de MCC 

GH para la detección. Registramos la edad, el tipo de PV genéticas, la historia previa de cáncer, el momento de las 

imágenes de detección y el momento del diagnóstico de cáncer. 

2. Materiales y métodos 

El programa de detección y vigilancia en GH sigue las pautas publicadas por National Comprehensive Cancer 

Network (NCCN): se realizaron mamografías de detección y resonancias magnéticas de mama anuales para 

individuos que portan PV o LPV en genes que confieren alto riesgo  

( BRCA1 , BRCA2 , CDH1 , PALB2 , PTEN , STK11 y TP53 ) o riesgo moderado-alto ( ATM y CHEK2) de cáncer de 

mama. Por ejemplo, para mujeres portadoras de BRCA1 y BRCA2PV, resonancia magnética de mama bilateral anual 

(B/L) comenzó a los 25 años hasta los 30 años, luego se agregó la mamografía de detección B/L anual, alternando o 

junto con la resonancia magnética anual. Para las portadoras con PV TP53 , la resonancia magnética anual comenzó 

a los 20 años hasta los 30 años, luego se agregó la mamografía anual, alternando o junto con la resonancia 

magnética. Para los portadores con PTEN , PALB2 y CDH1 PV, la mamografía anual y la resonancia magnética 

comenzaron a los 30 años. Para los portadores con ATM y CHEK2 PV, ambas imágenes comenzaron a los 40 años o 

antes si así lo indica el historial familiar  

( https://www.nccn. org/professionals/physician_gls/pdf/genetics_bop.pdf (consultado el 1 de noviembre de 

2021) [ 11 ] Para portadores conNF1 PV, ambas imágenes comenzaron a los 30 años. A los 50 años, se continuó con 

la mamografía anual, pero ya no se realizó la resonancia magnética. La clínica de GH coordina y se adapta a los 

deseos de los pacientes de que las imágenes se realicen en un centro de diagnóstico por imágenes preferido, en 

visitas separadas o en la misma visita. Según el costo o la conveniencia, los pacientes pueden optar por realizar las 

imágenes en el centro oncológico o en un centro de diagnóstico en la comunidad. 

Para las mujeres sin un riesgo de mama conferido por PV genético, se evaluó el riesgo de por vida en el 

momento de la visita inicial en GH, utilizando la Herramienta de evaluación de riesgo de cáncer de mama modelo 

Tyrer-Cuzick (TC) en línea (versión 8.0) de International Breast Cancer Estudio de Intervención (IBIS) 

( https://ibis.ikonopedia.com/ , consultado el 1 de noviembre de 2021) [ 12 ]. Siguiendo las pautas de la NCCN, se 
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realizaron mamografías de detección y resonancias magnéticas de las mamas en mujeres cuyo riesgo de cáncer de 

mama durante toda su vida era del 20 % o más, incluso si no se sabe que los PV genéticos que portan aumenten 

significativamente el riesgo de cáncer de mama para justificar la resonancia magnética [ 8 , 12 , 13]. Se eligió el 

modelo Tyrer-Cuzick porque está diseñado para estimar el riesgo de cáncer de mama en función de los antecedentes 

familiares de tres generaciones además de las características personales. La historia familiar de tres generaciones se 

obtiene de forma rutinaria para todos los pacientes con GH [ 14 ]. 

Se realizó una revisión de expedientes de los pacientes que asistieron a exámenes de detección y vigilancia en 

la clínica MCC GH en un período de 48 meses desde marzo de 2017 hasta febrero de 2021. 

3. Resultados 

En este informe, se analizaron dos grupos de pacientes más representativos, mujeres portadoras del grupo del 

gen del cáncer de mama ( ATM , BRCA1 , BRCA2 , CHEK2 , CDH1 , PALB2 , PTEN y TP53 ) y mujeres portadoras 

del grupo del gen de la reparación de errores de emparejamiento (MMR) ( MLH1 , MSH2 , MSH6 , PMS2 y 

eliminación de EPCAM ). Entre todas las personas atendidas en GH, 441 mujeres son portadoras de al menos un PV 

en los ocho genes asociados con un mayor riesgo de cáncer de mama (ninguna mujer es portadora de STK11PV en 

este grupo; mujeres con neurofibromatosis tipo 1 se analiza por separado), 26 mujeres portadoras de PV en más de 

un gen se clasificaron en el gen con el mayor riesgo de mama, por ejemplo, una mujer con PV 

en BRCA2 y CHEK2 se contó en BRCA2 , una mujer con PV en ATM y PMS2 se contó bajo ATM ( Tabla 1). Entre 

todas, el 45,8% (202/441) de mujeres tienen diagnóstico previo de cáncer de mama, el 33,8% (149/441) de mujeres 

se sometieron a mastectomía bilateral (B/L) (se incluyeron mastectomía profiláctica y terapéutica), el 85,2% (127/149 

) de las cuales tenían cáncer de mama, el 66,2% (292/441) mujeres tenían ambas o una mama remanente, el 25,7% 

(75/292) de las cuales tienen antecedentes de cáncer de mama (por las que se sometieron a lumpectomía o 

mastectomía unilateral) ( Tabla 2 ). Noventa y cuatro mujeres son portadoras de una PV en cinco genes asociados 

con el síndrome de MMR Lynch ( Tabla 3 ), el 21,3% (20/94) tienen antecedentes de cáncer de mama, el 9,6% (9/94) 

se sometieron a mastectomía B/L, el 100% de las cuales (9/9) tenían cáncer de mama, 90,4% (85/94) tenían ambas o 

una mama remanente, 12,9% (11/85) tenían cáncer de mama ( Tabla 4 ). 

 

Ver tabla: https://www.ncbi.nlm.nih.gov/pmc/articles/PMC8947675/table/curroncol-29-00171-

t001/?report=objectonly 
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Ver tabla: https://www.ncbi.nlm.nih.gov/pmc/articles/PMC8947675/table/curroncol-29-00171-

t002/?report=objectonly 

 

Ver tabla: https://www.ncbi.nlm.nih.gov/pmc/articles/PMC8947675/table/curroncol-29-00171-

t003/?report=objectonly 

 

Ver tabla: https://www.ncbi.nlm.nih.gov/pmc/articles/PMC8947675/table/curroncol-29-00171-

t004/?report=objectonly 

Se analizaron los antecedentes médicos recopilados durante las visitas a la clínica ( Esquema 1 y Esquema 

2). Entre 3-2017 y 2-2021, hubo 294 mujeres portadoras de PV de riesgo mamario (edad promedio en la visita inicial 

de GH = 47,3 años, rango = 18–77 años), incluidas mujeres que no calificaron para la detección de alto riesgo debido 

a su edad. Se realizaron resonancias magnéticas de las mamas a 276 mujeres en el grupo de riesgo de mamas que 

estaban calificadas para la detección mediante resonancia magnética en función de su edad, el tipo de PV genético y 

las mamas restantes (edad promedio en la visita inicial de GH = 48,5 años, rango = 20 a 77 años) . Las resonancias 

magnéticas incluyeron tres categorías: resonancia magnética de detección para mujeres de alto riesgo sin síntomas, 

resonancia magnética de diagnóstico para mamas con lesiones sospechosas y resonancia magnética de vigilancia 

para mujeres con antecedentes de lumpectomía por cáncer de mama. Estas mujeres también recibieron tomosíntesis 

mamaria digital y ecografía mamaria dirigida cuando estaba indicado. Todas las mujeres tenían ambas mamas o una 

mama restante después de la mastectomía unilateral, el 27,2% (75/276) de ellas han tenido al menos un diagnóstico 

de cáncer de mama. La edad para comenzar la detección de alto riesgo se basó en el tipo de genes descritos en las 

pautas de NCCN. El diagnóstico por imágenes se prescribió en base a imágenes de detección anormales o examen 

físico. En el siguiente (segundo) año, aproximadamente el 62% de los nuevos pacientes regresaron a la clínica para 

la detección de alto riesgo. En el 3er año, 71% a 77% de los pacientes que se presentaron en el 2º año regresaron a 

la clínica. Se realizaron unas 456 resonancias magnéticas de mama en 48 meses, un promedio de 1,6 pruebas 
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(rango = 1 a 5 testículos) por persona. Cincuenta y cuatro mujeres con PV de riesgo mamario se sometieron a una 

biopsia de mama provocada por imágenes mamarias sospechosas, incluidas resonancias magnéticas, mamografías 

y/o ecografías, 10 se sometieron a biopsia dos veces, tres se sometieron a biopsia tres veces. Se encontró cáncer de 

mama primario en 11 mujeres que portan PV de riesgo mamario (Tabla 5 ) ( Esquema 1uno no se examinó pero se 

encontró incidentalmente durante el intercambio de implantes (caso 11: este caso puede considerarse cáncer de 

mama primario porque el cáncer de mama anterior se determinó como CDIS y se realizó una mastectomía B/L poco 

después del diagnóstico de CDIS). En total, la resonancia magnética de mama tuvo una tasa de detección estimada 

del 1,75 % (8/456, equivalente a 18 por cada 1000 pruebas de resonancia magnética) para el tumor primario en esta 

cohorte de mujeres (Tabla 5 ). Cinco casos fueron detectados por su primera resonancia magnética de mama de 

detección, cuatro de los cinco fueron detectados dentro del primer mes desde la presentación inicial en la clínica GH 

para detección de alto riesgo. En el momento de la detección del cáncer, cuatro mujeres tenían al menos 10 años 

más de la edad recomendada para comenzar a realizar pruebas de detección mediante resonancia magnética en 

función de los PV genéticos que portan. El cáncer de mama invasivo de una portadora de BRCA1 PV fue 

diagnosticado a los 27 años, 2 años más que la edad recomendada para comenzar la prueba de detección (25 años). 

 

 

 

Esquema 1. El cribado y diagnóstico del cáncer de mama en mujeres con mayor riesgo genético de cáncer de mama 

seguido en GH. 
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Esquema 2. El cribado y diagnóstico del cáncer de mama en mujeres con riesgo de síndrome de Lynch del gen MMR 

seguido en GH. 

 



 

 

Ver tabla: https://www.ncbi.nlm.nih.gov/pmc/articles/PMC8947675/table/curroncol-29-00171-

t005/?report=objectonly 

Tres cánceres de mama recurrentes/metastásicos adicionales fueron palpados en este período de tiempo por la 

paciente o por el proveedor de atención, lo que representó el 1,5 % (3/202) de las mujeres con riesgo de mama que 

habían tenido un diagnóstico previo de cáncer de mama ( Tabla 5 ). 

Se realizó un seguimiento de las mujeres portadoras de PV del síndrome de Lynch (edad promedio = 48,0 años, 

rango = 19–75 años) y el riesgo de mama de la mayoría de ellas no era lo suficientemente alto como para justificar 

una resonancia magnética. Su riesgo se estimó con base en el modelo Tyrer-Cuzick utilizando antecedentes 

personales y familiares. El noventa por ciento (85/94) tenía ambos senos o un seno restante. Siete se sometieron a 

biopsia de mama después de pruebas de detección anormales en este período de tiempo, tres cánceres de mama 

primarios se descubrieron mediante mamografía de rutina (3/85, 3,5 %) ( Tabla 5 ) ( Esquema 2 ). La edad promedio 

al diagnóstico fue de 51,3 años (Edad mediana = 54 años). Ninguna de las tres mujeres tenía un diagnóstico previo 

de cáncer de mama y ninguna de ellas había aumentado significativamente el riesgo de cáncer de mama según el 

modelo de Tyrer-Cuzick. 
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En el grupo con PV de riesgo de mama (incluidas las mujeres que no calificaron para la detección de alto riesgo 

debido a su edad) (edad promedio = 47,3 años, rango = 18–77 años), la tasa de cáncer de mama fue similar al grupo 

con síndrome de Lynch, 3,4 % (10/294). Sin embargo, la edad promedio en el momento del diagnóstico en el grupo 

de PV de mama fue más joven, 46,2 años (edad media = 43 años). Además, tres de las mujeres en el grupo PV de 

riesgo de mama tenían un diagnóstico previo de cáncer de mama primario (a los 42, 28 y 35 años, 

respectivamente, Tabla 5 ), una tenía un cáncer de mama primario bilateral sincrónico diagnosticado a los 41 años. 

Debido al pequeño tamaño de la muestra y al tiempo de seguimiento limitado, no se realizó una comparación 

estadística en el informe. 

En la clínica de GH, 50 mujeres tienen diagnóstico de NF1 (edad promedio = 40,9 años), de las cuales 6 (12%) 

han tenido diagnóstico previo de cáncer de mama, siete se sometieron a biopsia de mama, no se detectó cáncer de 

mama en este período. Nueve mujeres adicionales que portan otras mutaciones genéticas se sometieron a una 

biopsia de mama. No se detectó cáncer de mama en este período. 

4. Discusión 

Las variantes patogénicas genéticas (PV) de la línea germinal en los genes de predisposición al cáncer 

hereditario son responsables del 5% al 10% de los cánceres de mama diagnosticados. Los PV 

en BRCA1 y BRCA2 poseen un riesgo de 50% a 80% de desarrollar cáncer de mama a lo largo de la vida 

[ 15 ]. Varios otros genes de alto riesgo son responsables del riesgo de por vida de más del 40 %: hasta el 85 % 

para TP53, el 58 % para PALB2 , el 85 % para PTEN y el 42 % para CDH1 [ 16 , 17 , 18 , 19 ]. Basado en datos 

de BRCA1 y BRCA2portadoras de PV, se acepta que las mujeres portadoras de estos cambios genéticos de alto 

riesgo se beneficiarán de la mastectomía bilateral preventiva, aunque no hay datos específicos generados 

directamente de las portadoras de PV TP53 , PALB2 , PTEN o CDH1 [ 20 ]. También se sabe que los portadores de 

PV BRCA1 y BRCA2 tienen un riesgo excesivo de desarrollar cáncer contralateral 20 años después de su diagnóstico 

inicial de cáncer [ 21 ]. El riesgo acumulado para la mama contralateral puede llegar al 40 % [ 15]. Después de la 

aparición de un cáncer de mama unilateral, la mastectomía de reducción de riesgo contralateral también reduce la 

incidencia de cáncer de la mama opuesta; sin embargo, no hay evidencia suficiente para sugerir un beneficio de 

supervivencia. Por diversas razones, muchas mujeres de alto riesgo rechazan la mastectomía preventiva y continúan 

con el cribado de mamas de alto riesgo [ 22 ]. Los PV de ATM y CHEK2 confieren más del 30% de riesgo de cáncer 

de mama a lo largo de la vida, pero más bajos que los de BRCA1 y BRCA2 , por lo que se consideran de riesgo 

moderado a alto. Por lo tanto, la mastectomía de reducción de riesgo generalmente no se recomienda para 

portadoras de ATM y CHEK2 PV [ 23]. La resonancia magnética de mama ha sido aceptada como la modalidad de 

detección para mujeres con más del 20% de riesgo de por vida [ 24 ]. Este estudio investigó el cribado mediante 

resonancia magnética y la detección del cáncer de mama en una cohorte de mujeres portadoras de PV genéticas de 

riesgo alto y moderado. 

La resonancia magnética de mama tiene una tasa de detección estimada del 1,75% (8/456, equivalente a 18 por 

1000 pruebas de resonancia magnética) para el tumor primario en este grupo de mujeres portadoras de PV genéticas 

que confieren un riesgo moderado o alto de cáncer de mama. Al desglosarse en los grupos de riesgo alto y riesgo 

moderado, la tasa estimada fue de 2,28 % (23 por 1000 MRI) para el grupo BRCA1 y BRCA2 , 2,98 % (30 por 1000 

MRI) para el grupo de alto riesgo ( BRCA1 , BRCA2 , CDH1 , PALB2 , PTEN , TP53 ), y 0,83 % (8 por 1000 MRI) 

para el grupo de riesgo moderado ( ATM , CHEK2 , NF1). Estas tasas de detección son comparables a estudios 

publicados previamente [ 25 , 26 , 27 ]. 

Con base en la experiencia de esta clínica, hemos observado que la mayoría de las personas recientemente 

dieron positivo en una prueba genética de riesgo de cáncer de mama y recién comenzaron a realizar exámenes de 

detección de mama avanzados mediante resonancia magnética a una edad que superó con creces la edad 

recomendada para comenzar con la resonancia magnética. Para el grupo de alto riesgo, la edad promedio que se 

presentó inicialmente en la clínica de GH fue de 48 años (aproximadamente el 23% tenía menos de 35 años, el 44% 

tenía entre 35 y 55 años, el 33% tenía más de 55 años). A la mayoría de ellos (aproximadamente el 90 %) se les 

descubrió recientemente que eran portadores de mutaciones o tomaron la decisión de comenzar la detección de alto 

riesgo en el último año. 

Además, varios casos de cáncer de mama (cuatro de cada cinco) fueron diagnosticados mediante su primera 

resonancia magnética de mama de detección dentro del primer mes de su visita clínica inicial, y tres de los cuatro 

tumores ya se encontraban en una etapa localmente avanzada. Además, estos cánceres no fueron detectados por 

una mamografía concurrente o anterior dentro del año anterior a la resonancia magnética. Este hallazgo advirtió la 

práctica de que algunos proveedores retrasan la primera resonancia magnética de mama con el fin de mantener un 

https://www.mdpi.com/1718-7729/29/3/171/htm#table_body_display_curroncol-29-00171-t005
https://www.mdpi.com/1718-7729/29/3/171/htm#B15-curroncol-29-00171
https://www.mdpi.com/1718-7729/29/3/171/htm#B16-curroncol-29-00171
https://www.mdpi.com/1718-7729/29/3/171/htm#B17-curroncol-29-00171
https://www.mdpi.com/1718-7729/29/3/171/htm#B18-curroncol-29-00171
https://www.mdpi.com/1718-7729/29/3/171/htm#B19-curroncol-29-00171
https://www.mdpi.com/1718-7729/29/3/171/htm#B20-curroncol-29-00171
https://www.mdpi.com/1718-7729/29/3/171/htm#B21-curroncol-29-00171
https://www.mdpi.com/1718-7729/29/3/171/htm#B15-curroncol-29-00171
https://www.mdpi.com/1718-7729/29/3/171/htm#B22-curroncol-29-00171
https://www.mdpi.com/1718-7729/29/3/171/htm#B23-curroncol-29-00171
https://www.mdpi.com/1718-7729/29/3/171/htm#B24-curroncol-29-00171
https://www.mdpi.com/1718-7729/29/3/171/htm#B25-curroncol-29-00171
https://www.mdpi.com/1718-7729/29/3/171/htm#B26-curroncol-29-00171
https://www.mdpi.com/1718-7729/29/3/171/htm#B27-curroncol-29-00171


intervalo de 6 meses entre una mamografía y una resonancia magnética de mama. La resonancia magnética de 

mama tiene una ventaja absoluta de detección de cáncer de mama sobre la mamografía. Debe iniciarse como la 

primera modalidad de tamizaje cuando se descubre que una mujer tiene una VP de riesgo mamario y ha superado la 

edad recomendada para comenzar el tamizaje de alto riesgo. 

Incluso con exámenes de detección avanzados y oportunos, observamos que aún se puede pasar por alto el 

cáncer de mama, lo que subraya el papel de la mastectomía de reducción de riesgo para portadoras de PV de alto 

riesgo que ha estado disponible como atención estándar para personas con PV en BRCA1, BRCA2, CDH1, 

PALB2,  PTEN y TP53 (caso 8, 9; Tabla 5 ) [ 11]. Por ejemplo, un foco diminuto de DCIS (caso 8) fue descubierto por 

mastectomía preventiva 2 meses después de una resonancia magnética de mama no reveladora. En otro ejemplo 

(caso 9), cuando esta mujer estaba en tratamiento por un cáncer de mama izquierdo, se descubrió incidentalmente 

un cáncer de mama metastásico en el ganglio linfático de la axila derecha mediante PET/CT 7 meses después de 

una resonancia magnética de mama no reveladora de la mama derecha. . No se encontró sitio primario en el seno 

derecho por mastectomía después de la quimioterapia neoadyuvante. Esta lesión metastásica en el ganglio linfático 

podría provenir de una lesión primaria no detectable en la mama derecha antes de la quimioterapia neoadyuvante, o 

de la lesión primaria de la mama contralateral. 

En tres mujeres que habían tenido cáncer de mama unilateral y se sometieron a mastectomía B/L, el examen de 

palpación mamaria identificó cáncer recurrente en las mamas reconstruidas (caso 11, 12 y 13). 

Para las personas cuyos PV genéticos no aumentan significativamente el riesgo de mama, es igualmente 

importante garantizar el cumplimiento de las pruebas de detección de rutina recomendadas para la población general, 

incluida la mamografía de detección. Tres ejemplos de este tipo de cáncer se detectaron mediante mamografía de 

detección en los casos 14, 15 y 16. Al atender a esta población de alto riesgo, hemos notado que es bastante común 

que los pacientes descuiden las pruebas de detección de cáncer de rutina. La infrautilización del cribado mamario no 

es exclusiva de esta población. Según las estadísticas de salud de los Estados Unidos de 2017, solo el 67 % de las 

mujeres de 50 años o más se realizaron una mamografía en los últimos 2 años [ 28 ]. 

Muchas personas con riesgo genético de múltiples tipos de cáncer o que han tenido antecedentes personales o 

familiares de múltiples tipos de cáncer, a menudo se sienten abrumadas emocional, física y financieramente. A 

menudo experimentan fatiga de detección. Muchos se enfocan en el tipo de cáncer que perciben como el más 

peligroso, mientras descuidan la detección de otros tipos que perciben como menos importantes. Por ejemplo, las 

mujeres portadoras de PV del gen MMR pueden descuidar las pruebas de detección de cáncer de mama de rutina 

porque no se ha visto en sus familiares o no figura como un riesgo mayor. 

Cuando se atiende a personas con predisposición genética al cáncer, es beneficioso tener un enfoque holístico 

para considerar al individuo como un todo. Además de los PV de riesgo genético, debemos considerar el riesgo de 

todos los órganos, las exposiciones ambientales, los antecedentes familiares y cualquier historial personal 

relacionado con el cáncer, como la histología, el estadio, el tipo de tratamiento y el estado de remisión. 

5. Conclusiones 

Las mujeres con predisposición genética de alto riesgo al cáncer de mama a menudo se dan cuenta del riesgo a 

una edad mucho mayor que la edad recomendada para comenzar la detección mejorada con resonancia 

magnética. Para las mujeres portadoras de variantes genéticas de alto riesgo, es probable que sea beneficioso 

comenzar con una RMN de mama inmediatamente después del descubrimiento de un alto riesgo genético, en lugar 

de comenzar con una mamografía, seguida de una RMN 6 meses después. Además, a pesar de las pruebas de 

detección exhaustivas que utilizan resonancias magnéticas, se pasaron por alto algunos cánceres de mama en etapa 

temprana, lo que destaca las recomendaciones de someterse a una mastectomía de reducción de riesgo para 

mujeres con VP de alto riesgo. 

 

                                                                           Traducción y adaptación: Dr. José María Mariconde 
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