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Recursos de la gestion para médicos para BRCA1

Esta descripcion general de las pautas de la gestién clinica se basa en el resultado positivo de esta prueba del paciente correspondiente a una
variante patogénica o probablemente patogénica en el gen BRCA1. A menos que se indique lo contrario, las pautas para el tratamiento médico
que se utilizan en el presente documento se limitan a las emitidas por la National Comprehensive Cancer Network® (NCCN®)' en los EE. UU.
Consulte las pautas a las que se hace referencia para ver la informacién completa y otra informacién.

La correlacion clinica con los antecedentes médicos del paciente, los tratamientos, las intervenciones quirtrgicas y los antecedentes
familiares puede derivar en cambios en las decisiones de la gestion clinica y, por lo tanto, se pueden considerar otras recomendaciones
para el tratamiento. Los resultados de las pruebas genéticas y las pautas de la sociedad médica sirven de ayuda para la toma de decisiones
informadas en el tratamiento médico, pero no constituyen recomendaciones formales. El analisis de las decisiones de tratamiento médico
y los planes de tratamiento individualizados deben abordarse entre cada paciente y su proveedor de atencién médica, y es posible que
cambien con el paso del tiempo.

CONSIDERACIONES DE PRUEBAS
DE DETECCION Y QUIRURGICAS!' SVADRIE LIEe FREEENEE
Cancer de mama femenino

Concientizacion sobre las mamas”

- Las mujeres deben conocer sus mamas e informar 18 afios de edad Periddico y coherente
oportunamente los cambios que observen a su proveedor
de atencion médica.

Examen clinico de mamas 25 afios de edad Cada 6 a 12 meses

De 25 a 29 afos de edad Cada 12 meses o

- individualizado segun los
Pruebas de deteccién de cancer de mama™ (RM dnicamente™) g Y
» RM de mama con o sin contraste Bie 20 & 75 aites ce cekd
, , Cada 12 meses
» Mamografia (RM y mamografia)
>75 afios de edad Individualizado
Analice la opcién de mastectomia para reducir el riesgo Individualizado N/A

Considere opciones de medicamentos para la reduccion

) Individualizado Individualizado
del riesgo

Cancer de Ovario

Se recomienda consultar con un oncélogo ginecélogo o un
ginecdlogo con experiencia en susceptibilidad genética al cancer  Individualizado Individualizado
ginecoldgico.

Consideracion de la anticoncepciéon combinada con estrégeno
y progestina (como las pildoras anticonceptivas orales) Individualizado Individualizado
para reducir el riesgo de cancer de ovario.

Se recomienda la salpingooforectomia para reducir el riesgo

D 40 afios de edad N/A
(RRSO)" e 35 a 40 afios de eda

Se recomienda una ecografia CA-125 y pélvica para la

planificacién prequirdrgica Individualizado Individualizado

Salpingectomia

La salpingectomia es una opcién para las pacientes
premenopausicas con riesgo de cancer hereditario que ain Individualizado Individualizado
no estan listas para la ooforectomia.

Se recomienda la ooforectomia completa segun las pautas

o Individualizado Individualizado
especificas del gen.

Considere continuar usando pildoras anticonceptivas orales
combinadas o un DIU hormonal para continuar con la reduccién Individualizado Individualizado
del riesgo de cancer de ovario si la persona aun tiene los ovarios.



CONSIDERACIONES

, o EDAD DE INICI FRECUENCIA
DE DETECCIONYQUIRURGICAS' clo CUENG
Histerectomia
Analice los riesgos y beneficios de la histerectomia concurrente Individualizado Individualizado

en el momento de la RRSO antes de la cirugia.

Las personas que se someten a una histerectomia en el momento
de la RRSO son candidatas a una terapia de reemplazo hormonal Individualizado Individualizado
(TRH) con estrégeno solo.

Cancer de mama masculino
Educacion y capacitacion sobre el autoexamen de mamas 35 anos de edad Perioédico y coherente
Examen clinico de mamas 35 afos de edad Cada 12 meses

50 afios de edad o 10 afios antes
del primer cancer de mama
masculino familiar conocido

(lo que sea anterior)

Considerar la deteccién con mastografia Cada 12 meses

Cancer de Prostata

Considerar la deteccion del cancer de préstata 40 anos de edad Segun la opinién del médico
Melanoma

Gestién general de riesgos, como el examen anual de la piel de - . Anual o segln la opinién
Iy ey Individualizado o
todo el cuerpo y la minimizacién de la exposicion a los rayos UV del médico

Cancer de Pancreas

En el caso de personas con cancer de pancreas exocrino en =1

familiar de primer o segundo grado del mismo lado de la familia 50 afios de edad (o 10 afios mas
donde se identificé la variante de linea germinal patégena o joven que el primer diagndstico
probablemente patégena, se debe considerar realizar pruebas de  de cancer de pancreas exocrino
deteccidn de cancer de pancreas mediante RM/CPRM mejorado en la familia, lo que sea anterior)
con contraste o EUS.""

Anualmente (considerando
intervalos mas cortos

si se observan anomalias
preocupantes

en la deteccion)

Otros

Brinde asesoramiento sobre el riesgo de las afecciones

L. . ) Individualizado N/A
autosdémicas recesivas en la descendencia.

*

El autoexamen de mamas (BSE) puede facilitar el autoconocimiento de las mamas. Las mujeres premenopausicas pueden encontrar que el BSE brinda méas informacién cuando
se realiza al final de la menstruacion.

** Mujeres que reciben tratamiento para cancer de mamay que no han sido sometidas a mastectomia bilateral: se deben realizar las pruebas de deteccion como se describe
***|_a mamografia puede considerarse solo si no se dispone de RM

A Consulte el Protocolo de salpingooforectomia para reduccién de riesgos (RRSO) en las Pautas de NCCN para el cancer de ovario: principios de cirugia. Ciertos datos sugieren que
puede haber un ligero aumento del riesgo de cancer uterino seroso entre mujeres con una mutacion del BRCAT. No es clara la importancia clinica de estos hallazgos. Es necesario
realizar una evaluacién méas exhaustiva del riesgo de cancer uterino seroso en la poblacién BRCA. El proveedor de atencion médica y el paciente deben analizar los riesgos y
beneficios de la histerectomia concurrente en el momento de la RRSO en caso de mujeres con una mutacion del BRCAT antes de la cirugia. Las personas que se someten a una
histerectomia en el momento de la RRSO son candidatas a una terapia de reemplazo hormonal (TRH) con estrégeno solo, que se asocia con un menor riesgo de padecer cancer
de mama en comparacién con la terapia combinada de estrégeno y progesterona, que se requiere cuando el Utero aun esté en su lugar (Chlebowski R, et al. JAMA Oncol 2015;
1:296-305). Las recomendaciones de TRH deben adaptarse segln los antecedentes personales de cancer de mama de cada paciente o de las estrategias de reduccién del riesgo
de cancer de mama. La TRH es una opcién para pacientes premenopdausicas que no tienen un diagnéstico de cancer de mama ni tienen otras contraindicaciones para la TRH.

AN En el caso de personas que consideren realizarse pruebas de deteccion de cancer de pancreas, el comité recomienda que se realicen en centros con experiencia en alto volumen.
El comité recomienda que dichas pruebas deteccion se realicen Unicamente después de un andlisis exhaustivo sobre las posibles limitaciones de las pruebas de deteccién, incluidos
los costos, la alta incidencia de anomalias pancreaticas benignas o no determinadas, y las incertidumbres sobre los posibles beneficios de someterse a pruebas de deteccion de
cancer de pancreas. La mayoria de las lesiones quisticas pequefias que se encuentran en las pruebas de deteccion no justifican una biopsia, reseccion quirdrgica ni cualquier otra
intervencion.

1. Se hace referencia con autorizacion de NCCN Clinical Practice Guidelines in Oncology (NCCN Guidelines®) for Genetic/Familial High-Risk Assessment: Breast, Ovarian, Pancreatic,
and Prostate. v2.2025. © National Comprehensive Cancer Network, Inc. 2024. Todos los derechos reservados. Consultado el 7 de noviembre del 2024. Para ver la versién més
reciente y completa de la pauta, visite NCCN.org. La NCCN no otorga garantias de ningun tipo con respecto a su contenido, uso o aplicacion y renuncia a cualquier responsabilidad
por su aplicacion o uso de cualquier manera.



Comprender el Resultado Positivo de su Prueba Genética del BRCA1
INFORMACION PARA PACIENTES CON UNA VARIANTE PATOGENICA O PROBABLEMENTE PATOGENICA

6 Aspectos que Debe Tener en Cuenta

Resultado

Predisposicién a cancer
relacionado con BRCA1

Riesgos de cancer

¢Qué puede hacer?

Otras preocupaciones
médicas

Familia

Su prueba muestra que tiene una variante patogénica o probablemente patogénica en el gen
BRCAT.

Las personas con una variante patogénica o probablemente patogénica en el BRCAT tienen
predisposicion a cancer relacionado con BRCA1

Usted tiene una mayor probabilidad de presentar cancer de mama, cancer de ovario, cancer
de pancreas, cancer de prostata y posiblemente otro tipo de cancer.

Las decisiones sobre la gestion de los riesgos son muy personales. Existen opciones

para detectar el cancer de forma temprana o para disminuir el riesgo de presentar cancer.

Es importante que analice estas opciones con su proveedor de atencién médica y que decidan
el plan que sea mejor para usted.

Las personas con una variante patogénica o probablemente patogénica en el BRCAT pueden
presentar mayor riesgo de tener un hijo o hija con anemia de Fanconi, pero Gnicamente si su
pareja también porta la variante patogénica o probablemente patogénica en el gen BRCAT1.

La anemia de Fanconi es una afeccion poco comuin que puede causar caracteristicas fisicas
especificas, insuficiencia medular y un mayor riesgo de padecer determinados tipos de cancer.

Los familiares también pueden estar en riesgo: se les pueden realizar pruebas para detectar
la variante patogénica o probablemente patogénica en el BRCAT que se identificd en usted.
Se le recomienda que comparta esta informacién con sus familiares para que puedan conocer
mas sobre el temay abordarlo con sus proveedores de atencién médica.

BRCA1: riesgos de cancer™

RIESGO ACUMULADO DE POR VIDA (%)

* %

100 ——

CANCER DE MAMA FEMENINO®

| .

CANCER DE MAMA

CANCER DE OVARIO CONTRALATERAL® CANCER DE MAMA MASCULINO CANCER DE PROSTATA CANCER DE PANCREAS
. Poblacié | Extremo superior . Extremo inferior
oblacion genera del riesgo estimado del riesgo estimado

Se refiere al sexo asignado en el nacimiento.
Consulte el riesgo de por vida, a menos que se indique lo contrario. Dado que las estimaciones de los riesgos varian entre
estudios, Unicamente se muestran los riesgos aproximados. Los riesgos de presentar cancer seran distintos segun los

antecedentes individuales y familiares.
Riesgo acumulativo de 20 afios



BRCA1 en Ia Familia . Tiene una variante patogénica

o probablemente patogénica
en el BRCAT.

Existe una probabilidad aleatoria de 50/50 de transmitir la variante
patogénica o probablemente patogénica en el BRCAT a cada uno J T T !

e Yy

» Sociedad Americana contra el Cancer, cancer.org

* Bright Pink, brightpink.org

- FORCE, facingourrisk.org

- ICARE Inherited Cancer Registry, InheritedCancer.net
RECURSOS - Imerman Angels, imermanangels.org

= Sharsheret, sharsheret.org

- Susan G. Komen Foundation, komen.org

- National Society of Genetic Counselors, nsgc.org

- Canadian Society of Genetic Counsellors, cagc-accg.ca

. Sin variante patogénica o
probablemente patogénica
en el BRCAT

Analice esta informacién con su proveedor de atencién médica. El campo de la genética del cancer evoluciona continuamente, por ello,
es posible que haya actualizaciones respecto a su resultado de BRCAT, las recomendaciones médicas o posibles tratamientos con el paso
del tiempo. Esta informacién no pretende remplazar un andlisis con un proveedor de atencién médica, y tampoco debe considerarse

ni interpretarse como una asesoria médica.

One Enterprise, Aliso Viejo, CA 92656, EE. UU. Teléfono gratuito +1.866.262.7943 Fax +1.949.900.5501 ambrygen.com
©2025 Ambry Genetics Corporation. Todos los derechos reservados. Ambry Genetics® es una marca registrada de Ambry Genetics Corporation.
MKT-ONCO-FLYR-10022-ESv5 01.21.25


http://brightpink.org
http://facingourrisk.org
http://sharsheret.org
http://komen.org

