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Introducción: 

1. ¿Es adecuado extrapolar los datos sobre el cáncer de 
mama en mujeres a una  población diferente (hombres) y 
manejarlos de la misma manera? 

2. ¿Qué metodos de diagnostico precoz y seguimiento 
serían más adecuados en el caso del varón? 

3. ¿Qué terapias reductoras de riesgo se recomiendan en el 
varón? 

 



1º CASO: “Varón” 2013 

ANTECEDENTES FAMILIARES: 

Hermana con neoplasia no especificada. Padre con hepatocarcinoma a los 60 años. 
Tía materna con carcinoma ginecológico a los 50 años. 

ANTECEDENTES PERSONALES: 

60 años. Trabajador de astillero. Fumador habitual. Bebedor de más de 1 litro de 
cerveza al día. Osteoartralgias crónicas. Hipercolesterolemia sin tratamiento.  

ENFERMEDAD ACTUAL Y EXPLORACIÓN: 

En mayo de 2012 notó retracción del pezón de la mama izquierda y una tumoración. 
En la exploración física se objetivó mamas asimétricas por 

retracción del complejo areola pezón de la mama izquierda y en región retroareolar 
se palpaba un nódulo duro, mal delimitado y fijo a piel de unos 15 mm. 

 

Tras estudio realizado se llegó al diagnostico de CDI de mama izquierda estadio 
clínico I (cT1c cN1 cM0) fue intervenido mediante mastectomía radical modificada. 



1ºCASO: 2013 

DIAGNOSTICO:  

- Carcinoma ductal infiltrante retroareolar de mama 
izquierda;  estadio IIB (pT2 pN1a 1/9 pM0). 

-IHQ: RE + 100%, RP + 100%, HER-2 negativo, Ki67 30%. 

 

-Es derivado a consulta de Cáncer familiar y se rechaza test 
genético (falta de criterios). 



TRATAMIENTO ADYUVANTE: 

Tratamiento sistémico adyuvante con quimioterapia ((4 ciclos 
trisemanales de ciclofosfamida y doxorrubicina) seguidos de 
hormonoterapia con tamoxifeno durante 5 años). 

 

SEGUIMIENTO:  

-A partir de Abril de 2013, visitas semestrales, exploración 
mamaria y tratamiento con tamoxifeno con excelente 
tolerancia. 

-Junio 2013: Diagnóstico de ca. Mama en familiar de primer 
grado: madre. 
 

 

 

 

 



2ºCASO: Madre del 
“varón” Junio 2013 

Mujer de 86 años, PS 3 (ECOG). 

AF: Hermana con ca. ginecológico, hijo con ca. Mama. 

-Consulta por proceso inflamatorio en mama izquierda de dos semanas de 
evolución. 

EXPLORACIÓN: enrojecimiento, calor y aumento de tamaño de la mama 
izquierda, sin palpar claro nódulo en la misma, con aspecto clínico de 
carcinoma inflamatorio. Se palpa adenopatía axilar fija en techo de axila 
izquierda y en espacio supraclavicular izquierdo empastamiento e infiltración 
cutánea con adenopatías fijas y de consistencia sólida, mal delimitadas. 

DIAGNOSTICO: Carcinoma Lobulillar de mama estadio IV (cT4 cN3 cM1) . 
IHQ: RE + 100%, RP +20%, Her2 neu negativo, Ki67 50% 

TRATAMIENTO: Hormonoterapia (Letrozol) y UCP. 

TRAS ESTE DIAGNOSTICO: EN SEPTIEMBRE 2013 SE REALIZA TEST GENETICO 
BRCA A SU HIJO (“ VARÓN”). 



William J Gradishar. UpToDate; 2018. 

 



¿S. CANCER DE MAMA Y OVARIO 
HEREDITARIO? 

Llort G et al. SEOM clinical guidelines in Hereditary Breast and ovarian cancer. Clin Transl Oncol. 2015  



Consejo Genético: Caso Índice “ Varón”. 

TEST GENETICO BRCA 1 y 2:  

-Acude procedente de Genética con resultado de portador 
de mutación patogénica c.2808_2811 en el exón 11 de 
BRCA2. El riesgo de trasmisión de la lesión molecular es del 
50%.  

 

- Se proporciona asesoramiento genético familiar, incluido 
varones. Se proporciona información sobre implicaciones 
familiares, preventivas y de seguimiento. 



DX:86a 

DX:60a 

I. 

II. 

III. 

Bebedor habitual 

Familia 2656:  Septiembre 2013-Mayo 2014 

+ 

+            - 

nd 



3ºCASO: Hija Varón “A” Junio 2014 

ANTECENDENTES FAMILIARES: madre con ca. mama a los 55 años y los ya 
descritos. 

ANTECEDENTES PERSONALES:  36 años, nuligesta y nulípara (sin deseo de 
descendencia). Toma de anovulatorios durante 14 años. Portadora BRCA2 

DIAGNOSTICO Y TRATAMIENTO: 

-Hallazgo mamográfico no palpable. 

-Junio 2014 mastectomía simple y biopsia de ganglio centinela derechos. 
Mastectomía contralateral profiláctica. Reconstrucción bilateral con expansor. 

AP: carcinoma ductal infiltrante de cuadrantes inferiores de mama derecha 
estadio clínico cT2 N0 M0; estadio patológico pT1c pN1mi 1/2 pM0 (estadio IB) 
/  IHQ: RE+, RP+, HER2 neu +. 

TRATAMIENTO ADYUVANTE: 

-Tratamiento sistémico adyuvante con quimioterapia (4 ciclos trisemanales de 
doxorrubicina y ciclofosfamida, seguidos de 4 ciclos trisemanales de docetaxel). 
Trastuzumab trisemanal durante 12 meses.  

-Hormonoterapia con tamoxifeno durante 5 años. 

 



TERAPIAS REDUCTORAS DE RIESGO: 

 

-En Junio 2014 mastectomía izquierda profiláctica y 
reconstrucción bilateral con expansor. 

 

-En Junio 2016, salpingooforectomia bilateral profiláctica. 
 

 



BRCA 2..Algunos conceptos: 

• BRCA2 (13q12.3): gen supresor de tumores. 

• Mutación de BRCA 2 es la que más se asocia al cáncer de mama en el 
varón (BRCA1 ♀). 

• Mutación línea germinal (autosómica dominante). Penetrancia del 
60%. 

• Incidencia acumulada de cáncer mama en ♂ <65 años BRCA2 21.4% 
vs BRCA1 4.4% (RR 4.2, p=0.012).  

• BRCA2 predispone a cáncer de mama*, próstata, páncreas, gástrico, 
melanoma.  

• Mutación BRCA2 está presente en el 15% MBC (4-21%). 

• Riesgo padecer cáncer de mama antes de los 80a se ha estimado en 
5-10% (50-100 veces superior a la población general).  

  

 



BRCA 2..Algunos conceptos: 

• Más frecuente RH positivo (82-92% vs 63.8%), HER2 
menos frecuente (5-15% - 22.8%), TN es raro (1-4% vs 
13.4%). 

• Riesgo padecer cáncer de próstata antes de los 70a se ha 
estimado en 16% (= ca. ovario ♀).   

BRCA1 <65a RR 1.8 (95% CI; 1.0-3.3, p=0.05).  

BRCA2 <65a RR 7.3 (95% CI; 4.7-11.5).  

                >= 65a RR 3.4 (95% CI; 2.3-4.9).  

• Mutación BRCA2 está presente 2.7% <65a con cáncer de 
próstata. 

 



4ºCASO: “Varón” 2018 

SEGUIMIENTO:  

-Desde Abril 2013 seguimiento* y tratamiento con tamoxifeno adyuvante 
con excelente tolerancia* 

-Exploración Diciembre 2017:  mama derecha con nódulo retroareolar 
duro, mal delimitado y poco móvil de unos 13 mm pero muy superficial 
hacia los cuadrantes internos, axila libre, cicatriz de mastectomía 
izquierda previa.  

-Tras diagnostico de CDI de mama estadio clínico T1c N0 M0 es 
intervenido mediante mastectomía derecha y BSGC. 

-AP: Carcinoma ductal infiltrante  de mama derecha, estadio patológico 
pT1c pN1mi 1/3 M0 (estadio IB). 

RE+, RP+, Her2 neu - 

-Tratamiento adyuvante: Letrozol 2.5mg/24 h durante 5 años. 



Llort G et al. SEOM clinical guidelines in Hereditary Breast and ovarian cancer. Clin Transl Oncol. 2015  
 

-GINECOMASTIA 
-PORTADORES  
  DE BRCA2 



RECOMENDACIONES NCCN 

NCCN Guidelines. Genetic/Familial hight risk assessment: Breast and ovarian. Versión 1.2018 
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DISCUSIÓN: 



•  Riesgo incrementado de Cáncer de mama 
en varones portadores BRCA 2. 
 
 

 

 

1. Abordaje de la afectación psicológica en un tumor 
fuertemente asociado al sexo femenino. 

2. ¿Eficacia real del cribado mamográfico en varones? y 
efectos secundarios. (Extrapolamos datos de población 
femenina) 

3. Diferencias biológicas y epidemiológicas con el Cáncer de 
mama en la mujer. 



 
 

 

 

¿Es el Cáncer de mama similar en la 
mujer y en el hombre? 

Giordano et al. Cancer 2004. 



•  Riesgo incrementado de Cáncer de 
próstata en BRCA 2. 
   

1. Diferencias epidemiológicas y en la historia natural del 
cáncer de próstata en varones  portadores de BRCA 2 vs 
no portadores. 

2. ¿Que recomendaciones de diagnostico precoz de Cá 
próstata deberíamos aplicar? Efectos secundarios del 
cribado (sobrediagnóstico y sobretratamiento). 

3.  Estudio IMPACT. 
 



NCCN guideline. Prostate Cancer early detection. Version 2.2017  



Castro, E et al. Am Soc Clin Oncol Educ Book. 2013 



• ¿Qué actuaciones de disminución de 
riesgo aplicamos en hombres portadores 
BRCA 2 actualmente y en que evidencia 
nos basamos? 
 

 

 

 

 

1. Recomendaciones SEOM 

2. Recomendaciones NCCN 

3.   Nivel de evidencia muy bajo (estudios retrospectivos, 
estrapolación de estudios en mujeres, recomendaciones de 
expertos…) 



Llort G et al. SEOM clinical guidelines in Hereditary Breast and ovarian cancer. Clin Transl Oncol. 2015  

 



• Quimioprevención 2º con Hormonoterapia: 

• Mayoría de tumores son RH positivo.  

• Pilar del tratamiento adyuvante.  

• Evidencia procede de estudios retrospectivos. 

• Tamoxifeno constituye el tto de elección.  

• Pobre tolerabilidad (EA 62%): : alopecia, erupciones 

cutáneas, impotencia, disminución líbido, ganancia 

peso, sofocos, cambios de humor, depresión, 
insomnio...  

• IA opción si CI tamoxifeno.  



• Algunas Conclusiones: 

• El cáncer de mama en el varón es poco frecuente pero de 
incidencia en aumento en las últimas décadas.   

• Mutación del gen BRCA2 es la alteración genética más importante 
en el varón y está presente en el 15% de los pacientes 
diagnosticados de cáncer de mama. 

• Cualquier varón diagnosticado de cáncer de mama debe ser 
remitido a una unidad de consejo genético. 

• La mayoría de los tumores son carcinomas ductales infiltrantes, 
RH positivo.  

• La hormonoterapia es el pilar básico del tratamiento 
adyuvante siendo de elección el Tamoxifeno frente a IA.   

• Clásicamente, se han diagnosticado en estadios más avanzados 
teniendo un peor pronóstico.  

 



• Algunas Conclusiones: 

• Estudios recientes evidencian que el MBC puede ser 
biológicamente diferente al FBC, precisando realizar más 
estudios en esta población para optimizar los resultados* 

• Las terapias reductoras de riesgo en el varón para los 
tumores más frecuentes asociados a BRCA2 (mama y 
próstata) no están bien definidas y las recomendaciones 
procede de estudios retrospectivos, n pequeña… 

• No olvidar la necesidad de un abordaje psicosocial óptimo 
a los varones con ca. Mama por tratarse de una entidad rara  
fuertemente asociada al sexo femenino. 
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