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Introduccion:

Los genes BRCA1 y BRCA2 son genes supresores de tumores, que codifican proteinas de
reparacion del ADN. La mutacion BRCA1 expone a una mujer al riesgo de por vida de
desarrollar cancer de mama en un 85% y cancer de ovario en un 50%, siendo acumulativo
segun la edad.

Objetivos:

- Estudiar estas variantes en pacientes con diagnéstico de cancer de mama u ovario,
para brindar estrategias terapéuticas especificas.

- Conocer la importancia de la deteccion precoz de esta mutacion, a fin de derivar a
asesoramiento genético oncoldgico y realizar vigilancia a familiares portadores sanos.

Diagnéstico de Situacion:

Paciente atendida en el Hospital Marie Curie, con diagnostico inicial de cancer de mama, que
durante el transcurso de su enfermedad presenta mdultiples recaidas loco-regionales y a
distancia, con sincronico de cancer de ovario.

Poblacion a la que esta destinada:
Oncodlogos clinicos, ginecologos y genetistas.
Desarrollo de la Experiencia:

Paciente femenina de 78 afios diagnosticada en el afio 1992 con carcinoma de mama derecha
luminal A, realizo cuadrantectomia y radioterapia, en el 2008 presenta carcinoma contralateral
luminal A, siendo sometida a cuadrantectomia, radioterapia y hormonoterapia por 5 afios. En el
2017 presenta recaida en mama derecha, luminal B (her2 -), inicia neoadyuvancia,
mastectomia y hormonoterapia.En mayo de 2022 presenta mdltiples lesiones metastasicas,
con biopsia para carcinoma ductal, luminal B, por lo que inicia tratamiento con ICDK 4/6 +
Fulvestrant, en estudio de reevaluaciéon se evidencia masa anexial, con biopsia para carcinoma
seroso de alto grado de ovario, por lo que se solicita mutacion somatica de BRCA 7% en tejido
ovarico resultando patolégica para BRCA 1. Se decide iniciar tratamiento con Olaparib, desde
septiembre de 2023 hasta la actualidad.

Resultados:

La determinacion de la mutacién BRCA 1, marco pauta para el inicio del tratamiento dirigido
con el IPARP, obteniendo mejoria clinica e imagenoldégica, con reduccion del tamafio tumoral y
descenso del Ca 125.

Evaluacioén e impacto:

Esta variante patolégica impacta en la evolucion y el tratamiento del cancer de mama y ovario
alcanzando beneficio en la terapia dirigida.



