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1. INTRODUCCION

Entre el 5-10% de los pacientes con cancer tienen un sindrome hereditario de predisposicion al cancer.
Estos pacientes y sus familiares tienen un riesgo incrementado de distintos tipos de cadncer respecto a la
poblacién general. La identificacion de estas personas permite que se beneficien de programas especificos
de prevencion, e incluso, en algunos casos, de tratamientos dirigidos en funciéon de las alteraciones gené-
ticas que presentan.

El asesoramiento genético en cancer que se puede llevar a cabo en una consulta de cancer familiar (CCF)
permite diferentes posibilidades, que pueden resumirse del siguiente modo:

Diagndstico: permite identificar a las personas con riesgo de padecer cancer en el contexto de una
historia familiar o personal de cancer.

Informacioén: permite informar a las personas con susceptibilidad genética sobre el riesgo, de que
ellas o familiares suyos (en especial su descendencia), desarrollen cancer.

Tratamiento:

Se les ofrecen los diferentes programas de prevencion especificos para estas personas, también
medidas reproductivas para prevenir el cancer en la descendencia.

Desde una CCF se coordinan los distintos especialistas implicados en el manejo y tratamiento de
los pacientes y familiares sanos con un sindrome hereditario de cancer.

Para que se den las posibilidades del asesoramiento genético en cancer, estos procedimientos solo pueden
realizarse adecuadamente si son llevados a cabo por personal especificamente formado y con pericia en
la materia.

En el aino 2010, la investigadora principal de este proyecto promovid la creacion de la CCF del Hospital
Universitario Ramon y Cajal, como un proyecto innovador adscrito al servicio de oncologia médica. Desde
entonces, esta unidad se considera un referente en la Comunidad de Madrid y a nivel nacional en el campo
del cancer familiar y hereditario, y por ella pasan numerosos residentes, facultativos especialistas de on-
cologia médica y de otras especialidades, enfermeros, psicologos y psicooncdlogos para iniciar o mejorar
su formacioén en esta materia y servir de modelo, en muchas ocasiones, para la creacion de otras consultas
similares en distintos hospitales de la geografia espanola.

2. OBJETIVOS

2.1. Problema de salud detectado

Una comunidad en la que no se realiza analisis genético de predisposicion al cancer, cuando hay una sospe-
cha de un sindrome hereditario de cancer, es una comunidad que presenta menor supervivencia y calidad
de vida en pacientes que ya tienen cancer, asi como una mayor morbilidad y mortalidad en los familiares que
son susceptibles de padecerlo.

2.2. Solucion propuesta

Crear una consulta de cancer familiar coordinada por personal con formacién especifica en los sindromes
y las condiciones de susceptibilidad al cadncer, asi como en consejo genético, para reducir la incidencia y la
mortalidad por cdncer, asi como para mantener y mejorar la calidad de vida de las personas con un riesgo
incrementado de cancer por causas genéticas heredadas.

Ademas del plano asistencial, la creacion de la CCF puede facilitar la difusién del conocimiento sobre los
sindromes hereditarios de cancer entre los profesionales del hospital y de atencién primaria, por medio
de sesiones clinicas multidisciplinares o cursos monograficos; esta labor formativa se podria extender a
médicos y otros profesionales con interés en esta tematica.

Por otra parte, desde la CCF se contribuiria al conocimiento cientifico con la investigacion en lo referente
a la identificacion, el diagndstico genético y el manejo preventivo y clinico de los individuos y de sus fami-
liares.

Los beneficios de la intervencion pueden resumirse en un diagrama de teoria del cambio



Figura 1. Diagrama tipo “teoria del cambio” que resume las actividades, suposiciones, resultados y
objetivo final de la implementacién de una CCF.

PROCESO DETALLE

Resultado esperado

Reducir la incidencia y la mortalidad por cancer, asi como mantener y mejorar la calidad de vida
por causas genéticas heredadas
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3. DESCRIPCION DEL PROYECTO

Estrategias de prevenciéon y de reduccion de riesgo
en poblacién con predisposicion genética al cancer

3.1. Contexto organizacional

El Hospital Universitario Ramdén y Cajal es un hospital de tercer nivel. Es el hospital de referencia para la
poblacidn correspondiente a la antigua Area 4, que, junto con la antigua Area 3, se integran en la Direccion
Asistencial Este. Presta atenciéon a mas de 550.000 personas, cuenta con mas de 1100 camas instaladas
y casi 5.500 profesionales, con una amplia cartera de servicios, ademas de una larga y exitosa trayectoria
docente e investigadora.

En la Comunidad de Madrid, en el afio 2005 se puso en marcha un programa de deteccidn precoz y aseso-
ramiento en cancer familiar que impulso el desarrollo de CCF en distintos centros hospitalarios y el estable-
cimiento de tres CCF de referencia, junto con el laboratorio de estudios genéticos, en los hospitales Clinico
San Carlos, Doce de Octubre y La Paz. Sin embargo, el desarrollo de este programa fue irregular, con una
cobertura heterogénea y un funcionamiento dispar de las consultas.
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En este contexto surge la propuesta de creacion de
una nueva unidad de referencia en cancer familiar
en el Hospital Universitario Ramdn y Cajal, con la
intencion de cubrir adecuadamente una necesidad

asistencial, pero también docente e investigadora, y
de aunar esfuerzos para la mejora de la sanidad en
nuestro medio.

de las personas con un riesgo incrementado de cancer

3.2. Equipo

La CCF nace con un equipo basico compuesto por:

* Un oncdlogo médico. Se requiere un facultativo
especialista con formacién adecuada en las bases
genéticas del cancer y en los sindromes heredita-
rios de cancer y otras entidades predisponentes,
gue en este caso es un oncdlogo médico, puesto
gue también reune los requisitos de una adecua-

Busqueda Hay programas de formacion da formacion en el diagnostico vy la terapéutica del
de recursos sobre cancer hereditario cancer. El facultativo ejercia de coordinador de la
para in}/estigar unidad.
Interés del ¢ Una enfermera, que también recibid formacion es-
equipo por pecifica respecto a la elaboracién de genogramas,
investigar las bases genéticas y las medidas de prevencion

3.3.
Las funciones de la CCF son: asistenciales, investigadoras y docentes

\%

del cancer y en el contexto de los sindromes pre-

disponentes al cancer.
* Un técnico en documentacion o un administrativo.
Posteriormente, con el incremento de la demanda
| asistencial, en el ano 2015 se incorporaron a la unidad

otros dos facultativos especialistas, también oncdlo-
gos médicos.

Inicialmente, la realizacion de los estudios genéticos
dependia de un laboratorio externo al Hospital Uni-
versitario Ramoén y Cajal. En 2016 se inicid una co-
laboracién con el Servicio de Genética del hospital
para el desarrollo conjunto en cancer familiar: en este
servicio se realizaron los estudios genéticos y se tra-
bajo con el equipo de la CCF en la interpretacion de
los resultados para el adecuado asesoramiento de
los pacientes y de las familias.

Descripcion del funcionamiento de la consulta de cancer familiar

Nivel asistencial: ejecucidon de una evaluacion detallada del riesgo individual y familiar de cancer
(historia clinica personal y familiar con elaboraciéon de un genograma detallado, recogida de docu-
mentacion, aplicaciéon de programas informaticos de prediccion de riesgos), informacion y educacion
al paciente y a sus familiares sobre los sindromes hereditarios de cancer, indicacion de estudios gené-
ticos, recogida de consentimiento informado, asesoramiento y coordinacidn de medidas preventivas y
de reduccion de riesgo, asi como la actualizaciéon de protocolos y el control de calidad de la asistencia
ofrecida.

Nivel investigador: desde la unidad se coordinan y se participa en diversas investigaciones nacionales
e internacionales en el campo del cancer familiar y de los sindromes hereditarios de cancer, por ejem-
plo, los proyectos referidos a cancer de pancreas familiar (PANFAM), estudio de células tumorales cir-
culantes en pacientes y familiares con cdncer de pancreas y estudio de microRNA en cancer colorrec-
tal, entre otros. Ademas se fomenta la colaboracién con grupos nacionales, como la seccion SEOM de
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cancer hereditario (cuya investigadora principal fue miembro del Comité Ejecutivo entre los afios 2010
y 2015, secretaria entre 2010 y 2012, coordinadora entre 2012 y 2014 y vocal asesora posteriormente)
y grupos internacionales, como el International Mismatch Repair Consortium (IMRC).

Nivel docente: desde la CCF se colabora con la docencia de pregrado y la elaboracién de trabajos
de fin de grado, ademas de la docencia de posgrado de la Facultad de Medicina de la Universidad de
Alcald. Igualmente, se ofrece formacién a médicos internos residentes de oncologia médica y de otras
especialidades. Por otra parte, también se colabora con el master de Psicooncologia de la Universidad
Complutense de Madrid para la docencia de psicélogos.

Circuito asistencial

El proceso integral de asesoramiento se subdivide en una primera visita y, habitualmente, una o dos visitas
sucesivas (v. figura 2).

Figura 2. Proceso asistencial en la CCF.

ACTORES 1.2 VISITA REALIZACION 2.2 VISITA SUCESIVAS
DEL ESTUDIO VISITAS

Externos al
HRyC

Internos al
HRyC

Equipo CCF

Hospital Ramoén y Cajal

Primera visita

La primera visita consiste en la evaluacion del riesgo mediante la elaboracion de un arbol genealdgico,
0 genograma, que incluya al menos tres generaciones y que se extienda lo mas posible alrededor de
los familiares afectados de cancer. Se deben recoger los diagnodsticos de cancer y documentarlos en la
medida de lo posible, las edades de diagndstico de cancer, los fallecimientos y sus motivos, las edades
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actuales de los miembros de la familia, las cirugias mas relevantes y sus motivos (patologia benigna o
maligna o intencién preventiva), las lesiones premalignas o malformaciones congénitas, el origen geo-
grafico o grupo étnico de la familia, etc.

El arbol genealdgico proporciona informacion muy relevante sobre el patron de herencia de un posible
sindrome genético, los tipos de cancer que hay en la familia y las relaciones entre sus miembros. Esta
informacidén puede ser suficiente para sospechar un sindrome hereditario de cdncer en una familia si
se cumplen los criterios clinicos diagndsticos o de indicacidn de realizar determinados estudios gené-
ticos establecidos por las guias clinicas o grupos de expertos para algunos sindromes hereditarios de
cancer. En otras ocasiones, nos podemos ayudar de modelos o programas informaticos de estimacion
de riesgo para orientarnos en la sospecha diagndstica, por ejemplo, los programas MMRpro o PREMM
1, 2, 6 para el sindrome de Lynch.

Si la informacidon es suficiente y estamos ante una sospecha diagndstica de un sindrome hereditario
de cdncer, se le dard informacién al individuo sobre nuestra sospecha diagndstica, qué implicaciones
tiene si se confirma, cdmo se puede estudiar, en qué consiste un estudio genético y cuales son sus be-
neficios y riesgos tanto para él como para sus familiares y sus descendientes. Todo esto con el tiempo
y la informacion suficientes para que la persona tome sus decisiones, por medio del proceso del con-
sentimiento informado. Este proceso se puede desarrollar en la primera visita o requerir una segunda o
sucesivas visitas. Habitualmente el estudio genético se comienza por una persona afectada de cancer
en la familia.

Comunicacién de resultados

Se le proporcionan los resultados del estudio genético realizado, que habitualmente son:

Estudio no informativo (no se ha identificado una alteracidon genética causante de los casos de
cancer en la familia).

Portador de una mutacion patogénica (paciente portador de una alteracidon genética patoldgica,
que es el origen de la predisposicion genética y del cdncer que ha desarrollado el individuo).
Portador de una variante genética de significado desconocido; en este caso, se ha encontrado
una variacion en la secuencia genética del gen, pero se desconoce cual es su efecto en la funcion
del gen, por lo que no se puede asegurar su patogenecidad; se trata de una situacion compleja
de explicar al paciente y a sus familiares puesto que se desconoce si esa variacion tiene implica-
ciones clinicas o no.

Plan de prevencién

Una vez completados los estudios que se requieran en el individuo y en sus familiares para estimar su
situacion de riesgo de cadncer y conocer los motivos de cdncer en la familia, se les indica un plan de
prevencion para la deteccidn precoz de los canceres para los que tengan mas predisposicidon y se les
explican las medidas disponibles para la reduccion del riesgo (medicamentos y cirugias profilacticas).

Si la persona tiene un cancer, y se ha identificado una mutacidén patogénica en un gen y esto tiene
implicaciones terapéuticas, se le proporciona esta informacion tanto al paciente como a sus médicos
habituales (oncdlogos, cirujanos, ginecologos, etc.).

Si ademas se ha identificado la alteracidon genética que causa el riesgo de cancer en la familia, se indica
qué personas pueden estar en riesgo y en cuales seria recomendable realizar el estudio de la mutacidn
patogénica identificada para conocer si son portadores y cudles serian las estrategias preventivas mas
adecuadas para ellas. Se les da una pauta de seguimiento y se coordina con los especialistas que vayan
a participar en él. Igualmente, se informa sobre la importancia de los hallazgos para la descendencia
futura y de las medidas reproductivas disponibles.

El asesoramiento que se realiza con los resultados del estudio genético puede conllevar una o varias vi-
sitas a la unidad, tanto del primer individuo estudiado en la familia (caso indice) como de sus familiares.

4. CIERRE

En el presente proyecto se ha pretendido describir brevemente el alcance y los beneficios aportados por la
creacion de una CCF. A modo de resumen, las caracteristicas y los beneficios de dicho proyecto innovador
pueden resumirse en un diagrama orientado a los resultados
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Diagrama orientado a los resultados sobre la creacién de una CCF.

RECURSOS

Inversion

* Unidad de cancer
familiar: la inversion se
centra en RR. HH., un
espacio y materiales
para la visita.

» Estudios genéticos:
servicios de anatomia
patoldgicay de
genética. Alternativa:
externalizaciéon de los
estudios.

Personal (recomendado
para una poblacién de 1
millén de habitantes)

e T oncdlogo médico
con conocimientos de
genética

e Tenfermero

e 1 auxiliar
administrativo

e 1 psicooncdlogo

Espacio fisico

* Consultas del
médico, enfermero y
psicooncdlogo

e Despacho del auxiliar
administrativo

e Sala de espera

Recursos materiales

e Programas para
la realizacion de
genogramas

e Archivadores para las
historias clinicas de la
unidad

e Ordenador con
acceso a la intranet
del hospital

ACTIVIDADES

Constituir un
genograma

Formar al equipo

Llevar a cabo una
estimacion de riesgo
(si se requiere,

con aplicaciones
informaticas de apoyo
para establecer riesgos
e interpretacion de
variantes genéticas)

Comités
multidisciplinares

Divulgar la actividad de
la unidad

Formacién continuada
del equipo

Publicacién de los
indicadores

GRUPOS DIANA

DE INTERVENCION
e Profesionales del
servicio de oncologia

EN ASOCIACION

¢ Otros departamentos
del hospital:
genética, a.
patoldgica, oncologia,
radiodiagndstico,
cirugia general y
digestiva, ginecologia,
endocrinologia,
medicina interna,
digestivo, calidad

CLIENTES
e Pacientes con cancer
y familiares en riesgo

COMUNIDAD

e Escuelas de formacion
de posgrado y
universidades

* Sociedades cientificas
y profesionales

e Asociaciones de
pacientes

RESULTADOS

Para el PERSONAL de

la unidad de cancer

familiar

¢ Mayor formacion,
autorrealizacion,
liderazgo, motivacion
y fidelizacion

Para el resto del

PROFESIONALES DE LA

SALUD

¢ Generaciéon de
conocimiento y
docencia

En PROCESOS DE LA
ORGANIZACION
¢ Optimizacion
de estrategias
de prevenciony
terapéuticas

Para PACIENTES y

FAMILIARES A RIESGO

¢ Reduccioén de la
mortalidad, aumento
de la esperanza de
vida, disminucidon del
riesgo de cancer

Para el Hospital Ramdén

y Cajal

¢ Decisiones
coste-efectivas y
racionalizacion del
gasto en prevencidon
segun el riesgo

¢ Incremento del
prestigio y creacion
de linea de negocio
gracias a formacion

Para la SOCIEDAD

e Contribucién a la
optimizacion de los
recursos

¢ Disminucién de los
costes del cancer

La unidad de cancer
familiar obliga a
inversiones iniciales pero
redunda en salud para
la poblacion y es coste-
efectiva a medio y largo
plazo



