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Cancer hereditario

Crecimiento ilimitado de una
tumoracion a partir de una célula
genéticamente andémala resultado
de mutaciones individuales en genes
susceptibles de elevada penetrancia.
Representa alrededor de un 5%

de todos los canceres. La mayoria
de tumores no tienen ninguna
susceptibilidad hereditaria conocida.

Carcinoma

Tumor maligno de origen epitelial no
glandular. Es la forma histologica mas
frecuente por la gran cantidad de
estructuras epiteliales que tiene el
organismo.

Consentimiento informado

Se entiende por consentimiento
informado la aceptacion por parte de
una persona competente de cualquier
tipo de intervencion después de
tener la informacion adecuada

para implicarse libremente en una
decision.

Epitelio

Tejido que recubre las superficies
externas e internas del cuerpo. Esta
formado por células de diferentes
formas geomeétricas, separadas por
poca sustancia fundamental.

Estudio genético presintomatico

Término que se utiliza para las
situaciones en las cuales el resultado
patoldgico de un estudio genético
significa inevitablemente que se
desarrollara la enfermedad en algln
momento de la vida.

Caso practico

Estudio genético
presintomatico

Descripcion del caso

=2y,

La madre de una niiia de 10 afios realiza una peticion de estudio

genético presintomatico por la posibilidad de predisposicion a un
cancer hereditario epitelial de tipo difuso y de manifestacion silente.
Hace un ario fallecié el padre de esta enfermedad y previamente habia
fallecido una hermana de éste. El estudio genético posterior del padre
determind una mutacion relacionada con este tipo de carcinoma. Los
abuelos paternos, de avanzada edad, estan sanos y han rechazado el

estudio.

Posteriormente a la muerte del padre se denego el estudio genético de
la nifa hasta su mayoria de edad y su consentimiento previo, ya que la
actitud a tener en cuenta en enfermedades genéticas presintomaticas,
sin posibilidad de intervencion terapéutica o preventiva en la infancia,
es demorar las pruebas hasta la mayoria de edad del paciente. A pesar
de esta actitud, la madre insiste en su valoracion genética.

Identificacion del problema ético

Se plantea al CEA la idoneidad o no
de realizar este tipo de prueba, plan-
teando la familia la ocultacion de re-
sultados a su hija, en caso de ser po-
sitivos, hasta la mayoria de edad de
la nina.

Perspectiva Clinica

Desde la evidencia cientifica, la pe-
netrancia de esta mutacion genética
es elevada, cercana al 70%, pero sin
constancia del desarrollo del proceso
antes de los 20 anos de edad, que por

os profesionales
del centro
plantean al
CEA la idoneidad o
no de realizar un
estudio genético
presintomatico
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lo general se manifiesta clinicamente
a partir de los 30 anos; siendo a esta
edad cuando se ofrecen, de manera
preventiva, técnicas de intervencion
quirltrgica de gran morbilidad y con
importantes limitaciones funcionales.

Deliberacion

La discusion ética gira alrededor de la
idoneidad en la decision de los padres
sobre estos estudios de enfermedades
genéticas presintomaticas, que deter-
minan una informacion genética (pre-
via a su manifestacion clinica), pero
sin posibilidad de intervencion pre-
ventiva o curativa antes de la mayoria
de edad del paciente.

Preocupa la angustia anticipatoria de
la madre en relacion con la incerti-
dumbre diagnostica, y la influencia
que podria tener en el desarrollo
emocional de la nifa y el riesgo de
estigmatizacion en relacion a reali-
zar, de modo precipitado, las pruebas
genéticas.



Estudio genético presintomatico

Se consideraria tributarias de un estu-
dio genético aquellas predisposiciones
que pueden debutar en la infancia,
tienen intervenciones efectivas y dis-
ponen de estudios genéticos adecua-
damente interpretables.

Recomendaciones y
reflexones sobre el caso

La razon primordial para llevar a cabo
un test genético en un nifio, que no
tiene capacidad para dar su consen-
timiento, deberia representar un
beneficio directo para él mismo. La
realizacion de pruebas genéticas en
menores de edad debe ser considera-
da con extremo cuidado y en ausencia

a realizacion

de pruebas

genéticas en
menores de edad
debe ser considerada
con extremo cuidado
y en ausencia de
claros beneficios para
el nino estos estudios
no pueden ni deben
estar justificados

de claros beneficios para el nino es-
tos estudios no pueden ni deben estar
justificados.

Si la decision de los padres (o tutores)
no se traduce en un beneficio direc-
to para la salud del menor, los profe-
sionales de la sanidad tenemos la res-
ponsabilidad de defender los intereses
del menor.

Los estudios genéticos predictivos en
menores para patologias de inicio en
la vida adulta solo estan recomenda-
dos si las medidas preventivas o el tra-
tamiento pueden iniciarse antes de la
edad adulta. De lo contrario estos es-

tudios deben ser aplazados hasta que
la persona alcance la edad suficiente
para tomar la decision de forma libre,
previa informacion y con consenti-
miento informado.

En caso de pruebas genéticas pre-
dictivas para enfermedades de inicio
de la vida adulta, en las que existan
medidas preventivas, solo deberian
estar disponibles en la edad en la que
se considera adecuado iniciar dichas
medidas.

Es importante tener presente que la
angustia que generan estas situaciones
en los padres es totalmente compren-
sible, y se les debe ayudar a convivir
con esta incertidumbre, ofreciéndoles
recursos para poder gestionar la situa-
cioén, pero sin olvidar que debemos pro-
teger siempre los intereses del menor.

Imagen de doble hélice de ADN humano.
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