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Cada afio se invierten cuantiosos recursos en el estudio, diagndstico y tratamiento del
cancer, enfermedad que ha pasado a ser la segunda causa de muerte en Cuba y el mundo, y
llamada a convertirse en pandemia mundial en el siglo XXI. Sélo de 5-10 % de todas las
neoplasias que se diagnostican anualmente corresponden a cancer hereditario, ! pero
precisamente estas familias constituyen la clave que nos puede ayudar a detectar personas
sanas con predisposicion hereditaria a padecer cancer por haber nacido en una familia
concreta.

Para reconocer individuos con predisposicion hereditaria para el cancer se necesita un
estudio cuidadoso del historial familiar para documentar la presencia de otros miembros con
cancer del mismo tipo o para un numero determinado de diferentes tipos como parte de un
sindrome de predisposicion al cancer familiar.

El desarrollo alcanzado en nuestro pais por la Genética Comunitaria ha permitido proyectar
acciones de salud para pesquisar en la poblaciéon cubana familias con predisposiciéon para el
cancer de mama, de colon y de préstata en una primera etapa, por lo cual los asesores
genéticos deben de estar preparados para brindar a estas familias asesoramiento genético. El
propdsito de este trabajo es brindar una aproximacion a esta accién de salud, refiriéndonos a
los aspectos generales a tener en cuenta cuando asesoramos a una familia con cancer
hereditario.

Desarrollo

El reconocimiento de individuos con susceptibilidad hereditaria para el cancer requiere un
cuidadoso estudio de la familia para documentar la presencia de otros miembros con cancer.
Este estudio se sustenta en tres pilares, cada uno con importancia propia: la anamnesis, los
datos clinicos (historia clinica) y el arbol genealdgico.

El analisis en conjunto de estas armas diagndsticas permitird al médico encontrar
caracterl’stic2as que pueden sugerir que se encuentra ante un paciente con cancer de origen
hereditario.

Caracteristicas comunes al cancer hereditario

- Edad precoz de diagnéstico

- Cancer bilateral cuando el érgano afectado es par.

- Multiples familiares afectados de cancer

- Transmision vertical de la enfermedad

- Presencia de otras anormalidades, benignas o malignas que se engloban dentro de un
sindrome conocido

- Presencia de varios canceres en el mismo paciente
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Después de la deteccion de un sindrome hereditario y si se dispone de un test genético
para diagnosticar personas en riesgo, la meta final es realizar un adecuado asesoramiento
genético.

El asesoramiento genético en Oncologia se define como un proceso a través del cual se
informa a pacientes y familiares de la posibilidad de padecer un cancer y de transmitirlo a las
siguientes generaciones, de las medidas preventivas y terapéuticas que se pueden realizar, asi
como de la posibilidad de realizar un test genético.

Como todo asesoramiento genético, este tiene etapas precisas y que no deben ser omitidas:

Diagnéstico

!

Determinacién del riesgo

|

Comunicacion

!

Discusion de opciones

|

Contacto a largo plazo y apoyo

Anteriormente hicimos referencia de como llegar al diagndstico de que nos encontramos
frente a un cancer hereditario. Ahora nos referiremos a cémo realizar la determinacion del
riesgo:

- Sise conoce el gen en cuestion y se dispone de un test genético para detectarlo.

- Si no se conoce el gen, pero si el locus cromosémico, entonces se realiza estudio de
ligamiento (si se dispone de un numero de familiares afectos y no afectos para asociar la
enfermedad a un haplotipo concreto. En este caso los portadores de este haplotipo seran
considerados de riesgo).

- Si no se conoce nada sobre el defecto genético, entonces se realiza estudio de riesgo
empirico por la posicidon que ocupan los individuos en la genealogia.

Una vez valorado el riesgo debe procederse de la siguiente forma:

- Comentar a cada paciente o individuo que solicita el asesoramiento los beneficios y
perjuicios de conocer esta informacion.

- Informar sobre las posibilidades de tratamiento de esta situacion haciendo hincapié en sus
limitaciones.

- Ofrecer test genético adecuado en el caso de que exista.

- Explicar a la persona que consulta las posibilidades que existen de que el resultado sea
positivo, negativo o no informativo.

- Explicar las implicaciones que tendria cada una de ellas.
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Si tras la anterior informacion el paciente sigue interesado en recibir asesoramiento genético,
entonces se procedera a solicitarle la firma de un consentimiento informado que debe incluir:

- Informacion especifica sobre la enfermedad y el test genético

- Implicaciones del tipo de resultado que se obtenga.

- Posibilidades de que el test sea negativo, positivo o no informativo

- Opciones de valorar el riesgo sin necesidad de acudir a este tipo de pruebas
- Posibilidad de transmision a la descendencia

- Fiabilidad técnica de la prueba

- Riesgo de trastorno emocional

- Riesgo de implicaciones laborales

- Limitaciones en el tratamiento médico de estas

En Ia4e5tapa de comunicacion es imprescindible respetar los principios del asesoramiento
genético. ™

Principios del asesoramiento genético:

- Voluntariedad

- Acceso igualitario

- Educacion al paciente

- Derecho a informacién completa

- No directivo

- Confidencialidad

- Proteccion a la privacidad

- Atencién a problemas psicolégicos

La comunicacién requiere de una entrevista personalizada que puede hacerse de dos formas:

v" Con cada miembro de la familia por separado, pero de esta manera se corre el riesgo que
todos los miembros no reciban la misma informacién, aunque se logra una mayor
confidencialidad.

v" Con todos en conjunto, aunque se sacrifica un poco la confidencialidad individual, se logra
dar la misma informacion a todos los miembros interesados de la familia.

También es importante durante la comunicacion estar atentos a las repercusiones
psicoldgicas que pueda ocasionar la informacién que se brinda. ©®

Una vez concluida esta etapa y aclaradas todas las dudas, corresponde realizar la
discusion de opciones. Durante esta etapa se ofreceran medidas preventivas que permitiran
reducir el riesgo de diagnéstico tardio del cancer, 13 entre ellas pudieran ofertarse:

v' Seguimiento: discutir con estas personas la periodicidad y edad de inicio de este
v" Quimioprofilaxis, en los casos que se requiera.
v' Cirugia, que puede ser preventiva o terapéutica.

El individuo afectado debera decidir qué opcién tomar, en funcién de la informaciéon que se
le ha dado.

La planificacion de contactos a largo plazo y apoyo es vital en el accionar de los asesores
genéticos. Dichos contactos pueden establecerse de diversas formas:

- Enviar un documento a la familia que incluya todos los aspectos tratados durante la primera
sesion.
- Visita posterior por parte de un miembro del equipo de asesoramiento a su domicilio.
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- Mantener contactos informales con la familia a través de los asesores genéticos,
enfermeras y trabajadores sociales que conocen las circunstancias particulares de la
familia.

- Realizar el registro genético de la familia.

Es parte del trabajo del asesor genético atender los aspectos psicologicos que pueda
generar la informacion que ha ofrecido durante la fase previa a la realizacién del test genético,
mientras se realiza este y luego de informar los resultados.

Resulta de gran importancia tener en cuenta desde el inicio del asesoramiento genético el
nivel educativo, la historia familiar, el conocimiento de la implicacion de factores genéticos del
cancer, la percepcion del riesgo y control percibido de cada miembro de la familia que solicita
informacion, asi como la disponibilidad familiar y el apoyo social que recibe. Por todo lo anterior
se concluye que el asesoramiento genético en Oncologia resulta complicado por las
caracteristicas de la enfermedad y la percepcién actual de la poblacion sobre esta; por tales
motivos, el asesor genético debe tener un conocimiento sélido sobre la enfermedad para
aportar una informacién precisa que permita a los asesorados (paciente y familiares) tomar, con
pleno conocimiento, sus propias conclusiones.
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