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Introduccidn

_ _ o - Criterios diagnosticos (deben cumplirse los 3):
El sindrome de Li-Fraumeni es una enfermedad hereditaria autosdmica . Caso indice con un sarcoma antes de los 45 afios.
dominante que predispone a diferentes tipos de cancer. Se asocia con - Familiar de 12 grado con cualquier cancer antes de los
mutaciones de la proteina p53 y los tumores que aparecen con mas 45 afios.
frecuencia en estas pacientes son sarcomas, cancer de mama, tumores - Familiar de 12 o 22 grado con cualquier cancer antes de
cerebrales y de las glandulas adrenales. Todos ellos se presentan a los 45 afios 0 con un sarcoma a cualquier edad.
edades mas tempranas de lo habitual. Diagndstico definitivo: demostrar mutacion p53.

El tratamiento y prondstico de estos tumores es el mismo que en
pacientes sin sindrome de Li-Fraumeni.

Caso clinico

Mujer de 23 anos que consulta por aparicion de ndédulo en mama izquierda. No AMC. No antecedentes personales de interés.
Antecedentes familiares: padre diagnosticado de cancer de esdfago y orofaringe a los 45 aios.

* Exploracion fisica: mamas simétricas a la inspeccion. A la palpacion tumoracion pétrea de unos 6-7 cm de diametro en cuadrante
superior externo de mama izquierda. Axila negativa. Mama contralateral normal.

* Pruebas complementarias:

Ecografia mama: nddulo hipoecogénico de margenes irregulares y lobulados de 4.8x2.7x4 cm, con halo hiperecogénico alrededor. Se
toma BAG de la lesion y PAAF de un ganglio axilar que presentaba engrosamiento difuso. Nédulo BIRADS 4b.

BAG: carcinoma ductal infiltrante de mama con RE+, RP+ Ki67 39% y Her2+.
PAAF ganglio axilar: negativa para malignidad.

Estudio genético: ante el resultado de carcinoma ductal infiltrante y dada la edad de la paciente se indica estudio genético para descartar
sindromes hereditarios. Se diagnostica finalmente un sindrome de Li-Fraumeni por mutacion de p53.

Estudio de extension: sin evidencia de M1.

* Tratamiento: se decide realizar quimioterapia neoadyuvante. Debido a |la toxicidad de la quimioterapia y ya que la paciente no tiene
deseos genésicos cumplidos se ofrece la posibilidad de preservacidon de fertilidad previa al inicio del tratamiento. Tras completar
guimioterapia se objetiva respuesta parcial y se decide realizar mastectomia bilateral y BSGC bilateral (siendo ambas negativas).

* Seguimiento: paciente en remision completa actualmente.
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Conclusiones

En pacientes menores de 30 anos que consultan por tumoracion en mama la primera prueba diagnodstica a realizar es la ecografia
mamaria. La mayor parte de nddulos en estas pacientes son benignos y no se ven en la mamografia, mientras que la ecografia si que
permite su estudio.

Es necesario realizar estudio genético en pacientes <45 afios con diagndstico de cancer de mama. Se suelen incluir los genes BRCA1 y
BRCA 2 vy los de varios sindromes como el de Li-Fraumeni o Cowden. Esto permite realizar un seguimiento mas exhaustivo y el
diagnostico precoz de otros tumores tanto del caso indice como de sus familiares de 12 y 22 grado.
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