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El cdncer de pulmdn (CP) es un conjunto de en-
fermedades resultantes del crecimiento maligno
de células del tracto respiratorio, en particular del
tejido pulmonar, y uno de los tipos de cdncer mds
frecuentes en todo el mundo. Proveniente de cé-
lulas epiteliales, puede derivar en metdstasis e in-
filtracidn a otros tejidos del cuerpo. Se excluye del
cdncer de pulmdn a las lesiones metastdsicas en el
pulmon provenientes de tumores de otfras partes del
organismo.

Los sinfomas mds frecuentes suelen ser dificultad
respiratoria, tos, hemoptisis y pérdida de peso, asi
como dolor tordcico, ronquera y edema del cuello
y de la cara.

Histoldgicamente hay dos tipos principales de
CP:

- Cdncer pulmonar de células pequenas (CPCP)
(microcitico).

- Cdncer pulmonar de células no pequenas
(CPCNP) (no microcitico).

Esta distincidon condiciona el tratamiento. Asi, el

Figura 1

CPCP es tratado con quimioterapia y radioterapia
y el CPCNP mediante cirugia, laser y terapia foto-
dindmica, ademds de los anteriores. La causa mds
comun de CP es el tabaquismo: el 95 % de los pa-
cientes con CP son fumadores y ex-fumadores. En
los no fumadores la aparicion de dicho tumor es
consecuencia de una combinacion de factores:
genéticos, exposicidon a gas raddn, asbesto, conta-
minacién atmosférica, incluyendo humo secunda-
rio (fumadores pasivos).

CASO CLINICO

Varén de 67 anos de edad, con antecedentes
personales de Ulcera gdstrica, hemorragia digesti-
va alta y fumador de 15 cigarrillos/dia. Padre con
EPOC, diabetes tipo 2, fallecido de neo de pulmon;
hermana fallecida de neo de laringe, hermano fa-
llecido de neo de pulmdn y sobrino con neo de
pulmon. Acude por estado gripal de 3 semanas de
evolucidn, astenia, anorexia, pérdida de peso, tosy
un episodio de hemoptisis.

Se realizan radiografias de térax PA y lateral

Figura 2
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(figuras 1 y 2) en las que se observa una imagen
de masa en el tercio superior del mediastino y en
el vértice pulmonar derecho; no hay lesiones ero-
sivas dseas.

Es remitido a Neumologia, donde solicitan TAC
téraco-abdominal con vy sin contraste (figura 3), en
la que se visualiza una masa sélida extrapulmonar,
de localizacion paravertebral derecha, con tenue
captacion de contraste, que desplaza y comprime
la tradqueaq, sin indicios de erosiones éseas, compa-
tible con un tumor de origen neurogénico o tumor
fioroso pleural; no se observan adenopatias metas-
tasicas ni derrame pleural.

Se le realiza aspirado con broncoscopia que ob-
tiene frotis con inflamacion aguda y cambios celu-
lares reactivos.

Es remitido a Cirugia, donde le realizan puncidén
aspirafiva con aguja fina (PAAF) que obtfiene un
frotis sugestivo de carcinoma adenoescamoso de
pulmon.

El paciente es intervenido mediante lobectomia
superior derecha. Se confirma el diagndstico histo-
l6gico sospechado.

La evolucidon postoperatoria es favorable y es
dado de alta. Recibidé tratamiento y seguimiento
en Oncologia y Cirugia y fallecié a los 28 meses de
realizado el diagndstico.

COMENTARIO

En el contexto clinico-radioldgico de nuestro pa-
ciente se podria incluir un gran niUmero de entida-
des; siendo mds objetivos, y para no extendernos
tanto, habriamos planteado como posibles diag-
noésticos en primer lugar el CP. Por otro lado, a la
vista de los hallazgos de las pruebas y de los infor-
mes emifidos se pueden considerar como posibles
diagndsticos un tumor de origen neurogénico o un
tumor fibroso pleural. Se llegd al diagndstico defi-
nitivo con el informe de la PAAF y del estudio de la
pieza quirurgica.

Ante un CP es importante tener en cuenta el
diagndstico anatomopatolégico antes de iniciar
el tratamiento. Es fundamental, pues el CPCP, que
responde bien a la quimioferapia y generalmente
no se trata mediante cirugia, se puede confundir
con un CPCNP en el examen microscépico; su en-
foque terapéutico es diferente (cirugia, I&ser y te-
rapia fotodindmica, quimio y radioterapia en los
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Ccasos nhecesarios)'s.

La clasificacion histopatoldégica mds aceptada
del CP es la de la OMS, cuya Ultima actualizacion
se llevd a cabo en 1999 (tabla 1)1718,

El diagndstico precoz del CP es imprescindible
para una mejor eficacia en su tratamiento y una
mayor supervivencia. En estadios iniciales (aproxi-
madamente 20 %) dicho fumor puede ser fratado
mediante reseccidn quirdrgica con éxito de cura-
cién. Sin embargo, debido a su agresividad y a la
dificultad para su deteccién precoz, en la mayo-
ria de los casos de diagndstico con metdstasis pre-
senta mal prondstico (como los tumores de higa-
do, pdncreas y esdfago), con una esperanza de
vida promedio de aproximadamente 8 meses. En
Espana la supervivencia ha ido mejorando desde
6 % a 5 anos para casos diagnosticados entre 1980
y 1985, a 12,4 % para los diagnosticados entre 1990
y 19941-3,

Es considerada una de las enfermedades mds
graves y uno de los cdnceres con mayor inciden-
cia en el ser humano, responsable de los mayores
indices de mortalidad oncoldégica a escala mun-
dial. Es la primera causa de mortalidad por cdn-
cer en el varéon y la tercera, después del de colon
y mama, en la mujer; causa mds de un millén de
muertes cada ano en el mundo. En el Reino Unido
(2004) y en los Estados Unidos (2006) representa la
primera causa de muerte por cdncer en mujeres
y hombres. En Espana son diagnosticados anual-
mente unos 20.000 casos, lo que representa el 18,4
% de los fumores en los varones (18.000 casos) y el
3.2 % en las mujeres (2.000 casos)4.

Existen fres subtipos principales de CPCNP: el car-
cinoma de células escamosas, los adenocarcino-
mas y el carcinoma pulmonar de células grandes.

En la tabla 2 mostramos los diferentes tipos histo-
l6gicos de CP y su frecuencia®.

CARCINOMA ADENOESCAMOSO DE
PULMON

Histopatoldgicamente este término se emplea
para fumores en los que se encuentran indicios in-
cuestionables de diferenciacion glandular y esca-
mosa en el mismo neoplasma, en una cantidad
aproximada semejante. Los carcinomas de células
escamosas ocasionalmente tienen células produc-
tforas de mucina o ADC con focos diminutos de di-
ferenciacién escamosa.
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La mayoria de los casos estdn localizados peri-
féricamente y se asocian habitualmente con una
cicatriz, lo que sugiere una relacién mds cercana
con el adenocarcinoma que con el carcinoma de
células escamosasé.

Como principales diagnoésticos diferenciales de
este fipo de tumor podemos incluir a los fumores
neurogénicos mediastinicos y a los tumores prima-
rios pleurales, detallados a continuacion.

TUMORES NEUROGENICOS MEDIASTINICOS

Constituyen el 20-40 % de las masas mediastini-
cas. La mayor parte se localizan en el mediastino
posterior. En la poblaciéon adulta, 70-80 % de di-
chas lesiones son benignas y aproximadamente 50
% de estos pacientes no presentan sinfomas en el
momento del diagndstico’.

Se clasifican en tres grupos{7.8]:

- Originados en los nervios periféricos (40-60 % de
los tumores neurogénicos posteriores):

* Schwannoma (el mdas comun).

* Neurofibroma: a diferencia del Schwannoma,
incluye una proliferacion de todos los elementos
nerviosos; suele tener mds sinfomas en el momento
del diagndstico y en 30 % de los pacientes suele re-
lacionarse con neurofibromatosis.

e Tumores malignos de la vaina del nervio.
- Originados en los ganglios simpdaticos.

- Originados en los paraganglios.

Figura 3

|

Proyeccion

Algunos tumores no tienen manifestaciones cli-
nicas importantes y su diagndstico suele ser un ha-
llazgo radiolégico. Los sinfomas son provocados
por compresion del canal raquimedular o invasiéon
de érganos vecinos.

La reseccion quirdrgica es el tratamiento de pri-
mera eleccién para los tumores localizados en el
mediastino posterior. Existen varias vias de aborda-
je quirurgico, desde la toracotomia a técnicas mi-
nimamente invasivas, como la toracoscopia’.

TUMORES PRIMARIOS DE PLEURA

Se dividen en dos grandes grupos: difusos vy
localizados.

Los difusos, también llamados mesoteliomas ma-
lignos, son de mucho peor prondstico, tienen una
conocida relacion con la exposicién al asbesto y
son macroscopica e histolégicamente diferentes al
fipo de los localizados.

Los fumores fibrosos solitarios de la pleura son
neoplasias raras, con aproximadamente 900 casos
publicados hasta ahora en la literatura'®. Fueron
descritos inicialmente por Klemperer y Rabin en
1931 y han recibido diversos nombres (mesotelioma
benigno, fibroma subpleural, mesotelioma localiza-
do...) hasta adquirir su nomenclatura actual. Hay
indicios ultraestructurales e inmunohistoquimicos,
tales como positividad a vimentina y la inexpre-
sion de filamentos infermedios como citoqueratina
y desminall, que han permitido concluir que estas
lesiones no son de origen mesotelial, sino de teji-
do conectivo submesotelial'2, Una caracteristica

Figura 4
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constante es la ausencia de positividad para cito-
gueratinas, en contraste con la expresidn constan-
te de estas en mesoteliomas sarcomatoides’s.

Son tumores de crecimiento lento, poco sinftomad-
ficos, y pueden llegar a alcanzar grandes dimen-
siones. Se originan en la pleura visceral o parietal y
pueden ser pediculados o de base ancha. Se han
descrito fumores de este tipo en localizaciones ex-
tratordcicas como meninges, cavidad oral, globo
ocular, mama, rindn, vejiga y otros'. También se ha
descrito hipoglucemia en relacién con ellos, lo que
parece deberse a un excesivo consumo de gluco-
sa por la neoplasia, a la secrecién de sustancias
similares a la insulina o a la accién de inhibidores
de la neoglucogénesis segregados por el tumor'3,

Tabla 1. Clasificacion histoldgica de los tumores

epiteliales malignos de pulmén, segun la OMS

- Carcinoma de células escamosas:
e Papilar

e Células claras

e Células pequenas

e Basaloide

- Carcinoma de células pequefias: combinado de célu-
las pequefias

- Adenocarcinoma:

e Acinar

e Papilar

e Bronquioloalveolar

¢ Solo con formacién mucinosa
e Mixto

- Carcinoma de células grandes

e Neuroendocrino de células grandes

e Basaloide

e Linfoepitelioma-like

e Células claras

e Células grandes con fenotipo de rabdomiosarcoma

- Carcinoma adenoescamoso

- Carcinomas con elementos pleomérficos sarcomatoi-
des o sarcomatosos

- Otros

Se relaciona con osteoartropatia hipertréfica en
aproximadamente 20 % de los casos, lo que pue-
de responder a una anormal produccion de dcido
hialurénico por parte de las células tumorales, que
tiende aregresar tras la reseccién del tumor'3,

Si bien es considerada una neoplasia benigna,
hay ciertas caracteristicas descritas por England y
cols'3 en una revision de 223 casos, que sugieren
como criterios de malignidad la existencia de 4
o mds mitosis por 10 campos de mayor aumento,
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hipercelularidad, pleomorfismo, hemorragias y ne-
crosis tumoral. Parece que la presencia de estas
caracteristicas histopatoldgicas aumenta la posibi-
lidad de recidiva. Si bien estos criterios han perma-
necido en el tiempo, no han sido validados'.

El tratamiento definitivo es la reseccién quirlrgi-
ca completa, que puede efectuarse por toraco-
tomia, videotoracoscopia o cirugia videoasistida,
dependiendo bdsicamente del tamano y caracte-
risticas del tumor',

TIPOS HISTOLOGICOS DE CP

CARCINOMAS PULMONARES DE CELULAS NO
PEQUENAS

Cerca de 31 % de todos los CP corresponden a
un carcinoma de células escamosas, que, por lo
general, comienza cerca de un bronquio central.
Comunmente se ve necrosis y cavitacion en el cen-
tro del tumor. Los tumores de células escamosas
bien diferenciadas a menudo crecen mds lenta-
mente que otros fipos.

Los adenocarcinomas representan un 29,4 % de
tfodos los tipos de CP. Por lo general se originan en
el tejido pulmonar periférico. La mayoria de los ca-
sos estdin asociados al hdbito de fumar cigarrillos.
Sin embargo, entre quienes nunca han fumado,
son la forma mds frecuente de CP. Uno de los sub-
tipos, el carcinoma broncoalveolar, se ve con mds
frecuencia en mujeres que nunca han fumado y
generalmente muestra respuestas al tratamiento
diferentes de un individuo al ofro.

Los carcinomas de células gigantes representan
10,7 % de todas las formas de CP. Son fumores que
crecen con rapidez, cercanos a la superficie del
pulmon. A menudo contienen células pobremente
diferenciadas y tienden a metastatizar pronto!?.20,

CARCINOMAS PULMONARES DE CELULAS
PEQUENAS

También llamados carcinomas de células de
avenad, son mucho menos frecuentes. Tienden a
aparecer enlas vias aéreas de mayor calibre (bron-
quios primarios y secundarios); crecen rdpidamen-
te y llegan a adquirir un gran tamano. La célula de
avena contiene densos grdnulos o vesiculas neu-
rosecretoras, que contienen hormonas neuroendo-
crinas, lo que lo asocia a un sindrome endocrino o
paraneopldsico.
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Es un tipo de cdncer que inicialmente resulta
mads sensible a la quimioterapia, aunque Ultima-
mente conlleva un peor prondstico y con frecuen-
cia origina metdstasis.

Se pueden presentar en un estadio inicial
o avanzado y estdn igualmente asociados al
tabaquismo?!.

CANCER METASTASICO DE PULMON

El pulmdn es sitio comUn para el desarrollo de
metdstasis de tumores de otras localizaciones. Los
tumores que mds comUnmente metastatizan en el
pulmon son los de vejiga, mama, colon, neuroblas-
tomas, préstata, sarcomas y el tumor de Wilms. Son
cdnceres que se identifican por el sitio de origen y
a menudo tienen una caracteristica forma redon-
deada en la radiografia de térax.

Los tumores primarios de pulmdn metastatizan
especialmente en las gldndulas suprarrenales, hi-
gado, cerebro y hueso?2,

CASUISTICA Y DIAGNOSTICOS
DIFERENCIALES

En la literatura médica se han publicado nume-
rosos casos. A continuacién describiremos algunos,
que, dadas sus peculiaridades especificas, consi-
deramos importantes para abordar este acdpite.

Fernando Ortega y cols?3 publicaron un caso de
un varén de 74 anos tratado en 1996 con lobecto-
mia media derecha por carcinoma adenoesca-
moso (T1, NO, MO - EST IA). TAC evolutivo al cabo
de un ano: ndédulo pulmonar solitario periférico
en el I6bulo pulmonar inferior izquierdo. Se realizd
segmentectomia. El estudio anatomopatoldgico
confirmé la existencia de metdstasis pulmonar. Un
nuevo TAC al cabo de ano y medio encontrd nue-
vo ndédulo pulmonar solitario en el Iébulo superior
derecho, que fue tratado con reseccidén en cuna.
Posteriormente se encontraron dos nédulos pleura-
les en el l6bulo pulmonar superior derecho, que su-
gerian probables implantes malignos pleurales. La
PET de reestadiagje (figura 4) describid multiples nd-
dulos hipermetabdlicos en la cavidad pleural del
l6bulo pulmonar superior derecho, indicativos de
recurrencia tumoral pleural. Se indicé tratamiento
quimioterapéutico y nueva PET para evaluar res-
puesta terapéutica.

Montien y cols?4 publicaron una casuistica
de 13 pacientes afectados por CP en un estadio
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avanzado (8 hombresy 5 mujeres). Los diagndsticos
histolégicos fueron 5 casos de CPCE, 2 adenocar-
cinomas, 1 carcinoma bronquioloalveolar, 1 caso
de carcinoma adenoescamoso y 4 CP clinicamen-
te avanzados.

Se ha publicado un caso de una paciente de
19 anos que acudid por cuadros de neumonias
de repeticion en la base izquierda y crepitantes
en la base izquierda. En la broncoscopia se ha-
16 un tumor de 2 cm, pediculado, en el bronquio
lobar. Se efectud lobectomia inferior izquierda. El
estudio anatomopatoldgico encontrd un carcino-
ma mucoepidermoide de bajo grado. Se trata de
una neoplasia maligna infrecuente en su localiza-
cion pulmonar; usualmente se origina en bronquios
segmentarios y se presenta como masas lobuladas,
polipoides, en la luz bronquial. Se clasifican en tu-
mores de bajo o de alto grado segun el aspecto
histolégico. La mayoria de los casos estdan localiza-
dos en la gldndula pardtida. Su presentacion en el
pulmon es poco frecuente. El principal problema al
gue se enfrenta el patélogo en este tipo de lesidon
es establecer el diagndstico diferencial con el car-
cinoma adenoescamoso, ya que este Ultfimo pre-
senta peor prondstico?s.

Entre los tumores neurogénicos del mediastino se
ha descrito el caso de una nina de 4 anosy 11 me-
ses de edad. Como hallazgo casual en una radio-
grafia de térax, efectuada por presentar un cua-
dro respiratorio, se hallé una imagen nodular en
el hemitérax derecho. Se completo el estudio con
TAC y RNMy se confirmé la existencia de una masa
paravertebral derecha, que se extendia desde C7
a T1, correspondiente al mediastino superior dere-
cho. Se descarté el compromiso pulmonar y espi-
nal. Se realizé cirugia por videotoracoscopia y se
procedidé alareseccién del tumor por la misma via.
El informe de Anatomia Patolégica diagnosticd un
ganglioneuromaé,

Se describié un caso de un paciente de 4 aios,
con antecedentes de neumonia y diagndstico en
radiografia convencional de un aumento de densi-
dad del mediastino superior. Tras un ano de segui-
miento y aparicidén de tos irritativa, se realizd TAC
en la gque se encontrd un tumor en la regidn de la
encrucijada cervico-tordcica que afectaba hasta
T4. Se realizd exéresis total tumoral mediante ciru-
gia asistida con videotoracoscopia. El diagndstico
anatomopatoldgico fue de ganglioneuroma?’.

Ofros tumores de origen neuroepitelial han
sido objeto de estudio. Asi, en una revision de 109




Octubre 2012 (vol 1, num 6)

pacientes tratados por tumores mediastinicos, 9
casos correspondian a tumores de origen neuroe-
pitelial: 6 Schwannomas malignos, 1 neurogénico
de bajo grado, 1 neuroectodérmico primitivo y 1
neurilemoma; 5 ocurrieron en hombres y 4 en mu-
jeres. Las edades abarcaron de los 18 a 59 anos.
Tenian antecedente de tabaquismo 4 de ellos. El
paciente con tumor neuroectodérmico primitivo se
presentd con metdstasis en los ganglios linfaticos
del cuello. Las principales manifestaciones clinicas
fueron: dolor tordcico en 7 pacientes, tos seca en
5, disneaq, disfagia, dolor en la columna dorsal y sin-
drome de Horner en 1, respectivamente. Los méto-
dos diagnosticos mds usados fueron la radiografia
de térax y la TAC (todos los pacientes). La localiza-
cién de los tumores fue en el mediastino posterior
en 4, mediastino medio en 1 y mediastino medio y
anterior en 428,

Robinson?? detectd que los pacientes con fu-
mor fibroso pleural generalmente estdn asintoma-
ticos (43-67 %), consultan principalmente por fos
(8-33 %), disnea (11-25 %), dolor tordcico (17-23 %),
fiebre (1-17 %), hemoptisis y pérdida de peso. Una
manifestacion particular de los pacientes con esta
neoplasia es la hipoglucemia, que se presenta has-
ta en 4,5 %, secundaria a la produccién de factor
de crecimiento similar a la insulina, lo que se de-
nomina sindrome de Doege-Potter30, Otro sindro-
me paraneopldsico que puede presentarse es la
osteoartropatia hipertréfica pulmonar, secundaria
a hipoxia crénica y manifestada por sinfomas simi-
lares a los de la artritis y signos como los dedos en
palillo de tambor. Esta neoplasia no se ha relacio-
nado con ningun factor de riesgo conocido y se
ha descartado su asociaciéon con la exposicion al
asbesto o al tabaco. En el examen fisico se docu-
menta la presencia de sibilancias, matidez a la per-
cusion tordcica y disminucion de los ruidos respira-
torios. Las imdgenes diagndsticas tienen un papel
predominante en el estudio del paciente en el que
se sospecha la presencia de un tumor fibroso solita-
rio, debido a que en la radiografia, la TAC y la RMN
se evidencian masas bien definidas, ovaladas o re-
dondeadas, ocasionalmente lobuladas, que no in-
filtran las estructuras adyacentes y no se asocian a
derrame pleural??.30,

Otros autores3! analizaron los aspectos clinico-
patolégicos del tumor fibroso solitario de la pleura
a través de 3 casos clinicos, 2 varones y una mujer
de 42, 53 y 33 anos, respectivamente, fumadores
los dos hombres. El primero (vardn) fue diagnosti-
cado mediante un control radioldgico de ruting;
el segundo (vardn) por sindrome poliarticular con
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osteoartropatia pulmonar hipertrofiante, sin sinto-
mas pleuropulmonares; y el tercero (mujer) por sin-
tomas respiratorios inespecificos. El diagndstico se
efectud a través de la radiografia de térax y la TAC.
En el primer paciente se observd unaimagen para-
cardiaca izquierda; en el segundo la TAC detectd
un gran proceso sélido pulmonar en el I6bulo infe-
rior derecho; y en la tercera la radiografia mostré
una opacidad homogénea del |6bulo superior iz-
quierdo y la TAC una masa con densidad de par-
tes blandas que contactaba con la pared posterior
del térax y elementos del hilio pulmonar sin com-
prometerlos. El fratamiento efectuado fue la resec-
cion completa. Anatomopatoldgicamente todos
se caracterizaron por una proliferacion fusocelular,
con patrén arquitectural vorticelar, en esqueleto
de arenque y sectores con haces entrelazados sin
un patrén definido.

TRATAMIENTO DEL CP

Para mostrar de una manera resumida el frata-
miento de esta patologia, en la tabla 3 detalla-
mos la conducta a seguir segun el estadio y el tipo
histologicos! 32,

PREVENCION DEL CP

Desde nuestro dmbito de trabajo (atencién pri-
maria) no podemos pasar por alto la gran impor-
tancia en la lucha por disminuir la incidencia, la
prevalencia y la mortalidad por esta enfermedad,
que ocasiona un enorme gasto sanitario. La pre-
vencion primaria a través del abandono o evitar el
consumo de tabaco, junto con una deteccion tem-
prana, representan las medidas de control del CP
mds importantes. También hay que mencionar el
riesgo del fumador pasivo en cuanto a desarrollar
un CP. Ello ha incentivado la creacién de politicas
para disminuir el contacto con el humo del cigarri-
llo enfre los no fumadores.

Dado que la aparicidén del CP es resultado de
una combinacién de factores genéticos, la expo-
sicion a gas raddn, el asbesto, entre otros, es im-
portante tenerlos en cuenta en la prevencién. El
diagnéstico y el consejo genéticos en el cdncer
son procedimientos que se utilizan para definir una
predisposicién hereditaria al cdncer antes de que
este aparezca de forma que, una vez confirmado
el diagndstico genético, se pueda intervenir pre-
cozmente y evitar la aparicidén de dicho cdncer o
detectarlo precozmente en una fase curabless,
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El Centro Nacional de Investigaciones
Oncoldgicas tiene en su pdgina web a disposicion
de la poblacién el “Formulario de peticidon de estu-
dio genético y citogenético” para, en caso de sos-
pecha o presencia de cdnceres heredo-familiares,
realizar los estudios pertinentess34,

El humo proveniente de automdviles, industrias
y plantas energéticas también suponen un ries-
go de CP. Los complejos multivitaminicos toma-
dos a largo plazo no ayudan a prevenirlo, mientras
que la vitamina E parece aumentar el riesgo en
fumadores33:3¢,

CANCER HEREDITARIO

Dados los antecedentes de nuestro paciente,
en cuanto a familiares de primer grado fallecidos
o convalecientes de cdncer, consideramos nece-
sario hacer mencién de ciertas particularidades
de los cdnceres hereditarios, asi como de facilitar
informacion que pudiera ayudar a enfocar estos
casos en la prdctica clinica diaria del médico de
familia.

Aproximadamente 5-10 % de todos los cdnce-
res son de tipo hereditario. El individuo nace con
una mutacion en linea germinal que le predispo-
ne a una mayor suscepftibilidad para desarrollar un
determinado tumor. En algunos de estos sindromes
hereditarios se han descrito mutaciones en genes
concretos, como en el cdncer de mama familiar,
cdncer de colon hereditario no polipdsico o la po-
liposis adenomatosa familiar. No obstante muchos
cdnceres familiares continban siendo una incdgni-
ta. No es dificil predecir que en los préximos anos
puedan producirse descubrimientos que aumenta-
rdn el nUmero de diagndsticos genéticos de cdn-
cer hereditario.

A continuaciéon detallamos los tipos de cdncer
hereditarios en los que se ofrece consejo genético
y en los que la determinacién genética influye en
su manejo clinico; estos son:

e Cdncer de mama y ovario familiar.

e Cdncer de colon hereditario no polipdsico o
sindromes de Lynch |y Il.

 Poliposis adenomatosa de colon familiar.

* Neoplasia endocrina multiple (MEN 2) y carci-
noma medular de firoides familiar.

e Enfermedad de Von Hippel-Lindau

(angiomatosis, cancer renal).

¢ Retinoblastoma hereditario.

e Sindrome de Cowden: autosémico dominan-
te, multiples hamartomas y nédulos en la piel y la
mucosa oral, anomalias en la mama vy el tiroides,
pdlipos en el tracto gastrointestinal, que tienden a
malignizarse.

e Sindrome de Peutz-Jeghers: autosdmico domi-
nante, pdlipos hamartomatosos intestinales y pig-
mentaciones mucocutdneas, asociado a alto ries-
go de malignidad gastrointestinal y extradigestiva.

Cada uno de estos sindromes son objeto de una
guia de actuacion especifica, que atiende ala ne-
cesidad de coordinar y homogeneizar los criterios
de remisién a las Unidades de Consejo Genético y
las acciones preventivas diagndsticas y terapéuti-
cas para cada tipo de sindrome33.
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