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El cáncer es una enfermedad caracterizada por la transformación maligna y crecimiento descontrolado de 

las células debido a múltiples alteraciones en su genoma(1). Es considerado un problema de salud pública 

porque afecta a millones de personas en el mundo y ocasiona la muerte, principalmente, por la falta de 

detección precoz.  

El cáncer se puede clasificar en(2): 1) Esporádico (~70%): generalmente en personas mayores de 50 años 

y debido a mutaciones espontáneas en el genoma de las células de un órgano, desencadenadas por 

factores ambientales, exposición a carcinógenos, envejecimiento, etc; 2) Familiar (~20-25%): debido a 

mutaciones en genes de baja penetrancia, donde no se observa un patrón de herencia; y 3) Hereditario 

(~5-10%): debido a mutaciones germinales en genes que se transmiten bajo un patrón de herencia, pueden 

heredarse a los descendientes y confieren un mayor riesgo a desarrollar cáncer a edad más temprana 

comparado con los casos esporádicos.  

Hasta la fecha se han descrito aproximadamente 200 Síndromes hereditarios de predisposición al cáncer 
(2), entre los cuáles se encuentran el Síndrome cáncer de mama/ovario hereditario, Síndrome de Lynch, 

Síndrome de cáncer gástrico difuso hereditario, entre otros. Cuando existe la sospecha de estos casos, es 

necesario realizar una evaluación y asesoría genética, así como la posterior solicitud de estudios genéticos 

según determinadas indicaciones(3) (Tabla 1). 

 
Tabla 1: Indicaciones para referir pacientes con sospecha de cáncer hereditario 

 

1. Dos o más personas con cáncer en una familia. 

2. Varios miembros de una familia afectados por el mismo tipo de cáncer. 

3. Aparición del cáncer a edad temprana (antes de los 50 años). 

4. Bilateralidad en el caso de afectación de órganos pares y/o multifocalidad.  

5. Más de un cáncer primario en la misma persona. 

6. Asociación del cáncer con defectos del desarrollo. 

 
La asesoría genética en cáncer permite: 1) evaluar al paciente y conocer sus antecedentes oncológicos 

personales y familiares mediante la elaboración del árbol genealógico; 2) establecer el diagnóstico de cáncer 

hereditario según criterios clínicos-genéticos para cada síndrome; 3) solicitar estudios genéticos e informar 

los posibles resultados; y 4) explicar completa y objetivamente los resultados, las causas genéticas por las 

cuáles se desarrolló el cáncer, así como sus implicancias. Además, debido al impacto emocional en el 

paciente tras conocer los resultados, es importante referirlo a una evaluación psico-oncológica. 

El principal objetivo de un estudio genético, en estos casos, es identificar la alteración responsable del 

cáncer. La Sociedad Americana de Oncología Clínica(4) recomienda que se soliciten estudios genéticos 

cuando exista una historia personal o familiar sugestiva de cáncer hereditario y cuando los resultados 

puedan ser de ayuda en el diagnóstico o influyan en el manejo médico. Además, existen criterios para 

escoger a la persona idónea a realizarse este estudio(5): 1) elegir a la persona con cáncer por sobre el resto 

de miembros en una familia; y 2) si existen varias personas afectadas, elegir al que presentó el cáncer a 

edad más temprana o que posea más de un cáncer.  

Los resultados del estudio genético pueden ser: 1) Negativos: cuando no se detectan alteraciones genéticas 

o se identifican variantes benignas o probablemente benignas. 2) Variantes de significado incierto: cuando 
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se identifican variantes que hasta la fecha no se ha determinado una asociación con el riesgo incrementado 

a desarrollar cáncer, pero que su clasificación puede variar en el tiempo; y 3) Positivos: cuando se identifican 

variantes patogénicas o probablemente patogénicas, permitiendo establecer los riesgos del paciente, el 

manejo multidisciplinario y la posibilidad de buscar la variante en sus familiares. 

En conclusión, la asesoría genética en cáncer permite reducir la morbimortalidad en pacientes con cáncer 

hereditario y sus familiares mediante un manejo multidisciplinario que establezca medidas preventivas, 

detección precoz y control de riesgos. 
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