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ASPECTOS PSICOLOGICOS RELACIONADOS CON LA CIRUGIA DE
REDUCCION DE RIESGO (MASTECTOMIA Y SALPINGO-

OOFORECTOMIA PROFILACTICA)

Francisco Luis Gil y Gemma Costa

Resumen

El objetivo del presente estudio es realizar
una revision bibliografica sobre los efectos psi-
coldgicos de la cirugia de reduccion de riesgo
(mastectomia y ooforectomia profilactica) en
mujeres portadoras de la mutacion BRCAT y
BRCA2. Muchas mujeres que pertenecen a fami-
lias con un Sindrome de Cancer de mama y/o
ovario hereditarios consideran la salpingo-oofo-
rectomia y la mastectomia bilateral profilacticas
como una estrategia para la reduccion de su ries-
go de desarrollar una neoplasia. Estas estrategias
son las Ginicas opciones que hasta el momento se
ha demostrado que reducen el riesgo de desarro-
llar una neoplasia de mama y/o ovario en indi-
viduos portadores de la mutacion en los genes
BRCA1/2, si bien es importante destacar que
todavia no se ha demostrado si éstas cirugias
reductoras de riesgo podran llegar a implicar un
aumento de la supervivencia de éstas mujeres.
Son necesarios mas estudios prospectivos para
determinar la eficacia y los efectos psicolégicos
de las cirugias reductoras de riesgo.

Palabras clave: Cancer de mama y ovario,
BRCA, cirugia de reduccién de riesgo, malestar
emocional.

Abstract

The main objective of this paper is to review
the psychological effects of the risk reduction
surgery (mastectomy and ooforectomy) in
BRCA carriers. This option reduce the risk to
develop breast and ovarian cancer in BRCA
carriers, but we don’t know if these two thera-
peutic approaches can increase the survival in
this risk women group. We need news prospec-
tives studies to clarify the efficacy of this
prophylactic surgery.

Keywords: Breast and ovarian cancer, BRCA,
profilactic surgery, psychological distress.

INTRODUCCION

Todo cancer viene determinado por una
mutacion genética, aunque se estima que
del total de casos de cancer de mama, el
70% seran tumores esporadicos, el 15-20%
corresponderan a casos de agregacién fami-
liar y s6lo el 5-10% seran hereditarios. Se
denomina cancer de mama y/o ovario here-
ditario al producido como consecuencia de
mutaciones en linea germinal de genes de
susceptibilidad a cancer de alta penetrancia
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como el BRCAT y BRCA2. Las personas por-
tadoras de una mutaciéon en uno de éstos
genes tendran un alto riesgo de desarrollar
cancer de mama y de ovario. Segln series
anglosajonas el riesgo acumulado de des-
arrollar cancer de mama y/o ovario hasta los
70 afios en portadores es muy elevado, esti-
mandose un riesgo de cancer de mama de
hasta 65% para portadores de mutacién en
BRCAT1 y 45% para BRCA 2 y un riesgo de
cancer de ovario del 39% para portadores
de mutacion en BRCAT y 11% para
BRCA212),

Los criterios clinicos sugestivos de que
pueda existir una predisposicion heredita-
ria a neoplasia de mama y/ o ovario en una
familia son la presencia de dos 0 mas casos
en una familia, la edad joven al diagnosti-
co de las neoplasias, la afectacion bilateral,
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neoplasia de mama en un varoén, y la pre-
sencia de doble neoplasia de mama y ova-
rio en una misma mujer.

Generalmente, el cancer esporadico
aparece con mayor frecuencia a edades
avanzadas, como consecuencia de
alteraciones genéticas (o mutaciones somati-
cas) producidas a lo largo de la vida bajo la
influencia de factores ambientales. Sin
embargo, los recientes avances en genética
molecular han conllevado la identificacién
de varios genes de predisposicion a algunos
tipos de cancer. Hoy en dia, los estudios
genéticos van dirigidos, principalmente,
hacia dos tipos de sindromes de cancer
familiar, Sindromes de Cancer de Mama vy
Ovario Hereditarios y Sindromes de Predis-
posicion Hereditaria al Cancer Colorectal.

Cuando un individuo o familia cumple
criterios para el estudio de los genes de pre-
disposicion hereditaria al cancer de
mama/ovario, BRCA1/2 en linea germinal,
es importante seleccionar el mejor candida-
to a estudio, que sera aquel individuo de la
familia que en el caso de que realmente
exista un gen mutado, tenga a priori una
mayor probabilidad de ser portador de
mutacioén. En general, debera ser un indivi-
duo afecto de un céncer, y se seleccionara
al paciente diagnhosticado a una edad mas
joven o con afectacion bilateral.

Una vez se ha realizado el estudio gené-
tico en un miembro de la familia (proban-
do), si se detecta una mutacion genética, se
confirma que es un caso hereditario. Poste-
riormente se procede a ofrecer el estudio
genético directo a sus familiares de riesgo.
Los familiares que también sean portadores
de ésta mutacioén identificada en otro miem-
bro afecto de su familia se dice que tienen
un resultado verdadero positivo, lo que con-
firma que ése individuo de la familia ha
heredado la predisposicién a la neoplasia
existente en su familia. Aquellos familiares
a quienes no se detecte la mutacion presen-
te en su familia se considera que tienen un
resultado Verdadero Negativo, por lo tanto,
no ha heredado la mutacién genética, y su
riesgo de desarrollar una neoplasia es equi-
valente al riesgo de la poblacién general.

Otra posibilidad es que cuando se rea-
lice el estudio genético al probando , no se
logre detectar ninguna mutacion en el gen
estudiado. En estos casos se considera el
resultado como indeterminado, y no podre-
mos descartar ni confirmar que exista una
predisposicion hereditaria en su familia.

Por otro lado, no debemos olvidar las
posibles consecuencias, no solo psicolégi-
cas, sino éticas, sociales y legales que conll-
eva un estudio genético. Por ello, varias agen-
cias nacionales e internacionales recomien-
dan una evaluaciény abordaje multidiscipli-
nar, asi como un seguimiento de los casos
analizados®#>® . |a guia clinica de consejo
genético de la Sociedad Belga de Genética
Humana ha definido el consejo genético
como “un proceso asistencial en el cual se da
informacion a individuos y/o familias afec-
tadas o en riesgo de enfermedad genética.
Este proceso incluye informacién acerca de
la naturaleza de la enfermedad, el riesgo
genético, la opcién de un test genético que
pueda ayudar a clarificar el riesgo; las medi-
das preventivas y terapéuticas disponibles, y
el apoyo psicolégico y social disponibles. En
el contexto del consejo genético se incluyen
las respuestas a las preocupaciones de los
individuos derivados y a sus familiares, dis-
cutiendo las consecuencias del test, capaci-
tandolos para la mejor toma de decisiones,
sin ser directivos” *,

RESPUESTA EMOCIONAL ANTE EL
ESTUDIO GENETICO

Las unidades de consejo genético
proveen al paciente de una estimacion de
riesgo personal o familiar, ejercen una tarea
educativa, facilitan la prueba o test genéti-
co, realizan una labor de counselling pre y
post-test, dan recomendaciones en el
manejo de riesgo de desarrollar la enfer-
medad ajustada a las necesidades del
paciente y ofrecen al paciente apoyo psi-
colégico cuando es necesario“?®. Esta
necesidad de una atencién especializada
en Consejo Genético, se ha visto reflejada
en la creacién de nuevas unidades de Con-
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sejo Genético a nivel estatal, apoyados por
los planes de atencién oncolégica que se
estan desarrollando en nuestro pais.

Los avances en genética molecular han
abierto la posibilidad de detectar mutacio-
nes genéticas que predisponen a desarrollar
cancer'®". En Espafa, la Unidad de Con-
sejo Genético del Institut Catala d"Oncolo-
gia ha sido pionera en el estudio de familias
con riesgo genético de cancer de mama-
ovario y colorectal'?. Las personas que per-
tenecen a estos grupos de riesgo de desarro-
[lar la enfermedad afrontan decisiones difi-
ciles en relacién a su participacién en estu-
dios genéticos y en la realizacion de
medidas preventivas o profilacticas. No
obstante, la literatura nos sefala en este gru-
po de personas una intencioén y actitud posi-
tiva a priori de participar en estudios gené-
ticos de determinacién de mutaciones aso-
ciadas a riesgo de cancer!>'9,

Las personas en riesgo de cancer here-
ditario difieren en la bisqueda de informa-
cion sobre el riesgo de desarrollar la enfer-
medad, en su participaciéon en programas
de determinacion de mutaciones genéticas
asociadas a cancer y en la adherencia a
medidas de seguimiento. Watson et al,
sefialan como tan s6lo un 41% de familia-
res de dos familias con alto riesgo acepta-
ron realizar un test genético para cancer de
mama y ovario (test genético BRCAT1)1%,
De igual manera, en USA, Lerman et al,
recogen una participacion del 58% (test
genético BRCAT) en once familias en ries-
go"®. Entre los factores que facilitan o difi-
cultan la asistencia a clinicas o unidades
de consejo genético (UCG) cabe senalar el
estado de salud de la persona’”'9, ya que
su participacién dependeré si el estado de
salud que presenta es saludable o no. Otro
factor importante a considerar de cara a la
aceptacién del familiar en riesgo de parti-
cipar en un estudio genético, es el tiempo
de que disponga el profesional para la
comunicacion de informacion del riesgo
que posee de desarrollar la enfermedad,
asi como las medidas de seguimiento y
profilacticas que tiene el paciente a su
alcance™.

Una vez informado el paciente del ries-
go que tiene de desarrollar la enfermedad,
el siguiente paso es informarle de las medi-
das de seguimiento y profilacticas de las
que disponemos. No obstante, la presencia
de ansiedad, la sobreestimacion de riesgo
de desarrollar la enfermedad asociada a
estos estados de ansiedad sefalados y la no
percepcion de control sobre su propia
salud, puede llegar a afectar la adherencia
a las medidas de seguimiento ofrecidas por
el profesional®?.

Los modelos tedricos que la mayoria de
los estudios utilizan para explicar la partici-
pacion en programas de deteccion o en la
adherencia a medidas de seguimiento son:
el modelo de creencias de salud?", el
modelo de autoregulaciéon de la representa-
cion de la enfermedad???? y la teoria de
estrés psicolégico y doping®@+2°).

Estudios recientes muestran como los
no portadores de mutacién se benefician
psicolégicamente del estudio genético,
observandose una reduccion significativa
en la preocupacién por desarrollar can-
cer?%22_ No obstante, en mujeres jovenes
(<50 anos) portadoras de mutacién, aumen-
ta su preocupacién por desarrollar cancer
un mes después de recibir los resultados del
estudio genético, volviendo a los niveles de
pre-test después de 12 meses de recibir
dichos resultados. Sin embargo, se aprecia
un mayor nivel de preocupacién por des-
arrollar cancer, estadisticamente significati-
vo, en portadoras que en no portadoras®®,

Sobre los efectos psicolégicos observa-
do en nifios participantes en estudios de
determinacion de mutacién genética, no se
ha observado diferencias significativas
entre los grupos de pacientes positivos o
negativos en medidas de bienestar psicol6-
gico a los 3 meses, 12 meses y seguimiento
(23-55 meses). No obstante, se observa
como el sexo del padre afectado de cancer
esta relacionado con una mayor o menor
afectacién emocional. En este caso, cuan-
do es la madre la afectada por cancer, los
niveles de ansiedad, estado de animo depri-
mido o problemas de conducta se mantie-
nen a largo plazo (23-55 meses) tras la noti-
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ficacion de los resultados del estudio gené-
tico en nifios cuyos resultados han sido
positivos. Asimismo, se ha apreciado como
cuando existe un hermano en la familia
cuyos resultados han sido positivos en el
test genético, los niveles de ansiedad y de
animo deprimido se mantienen también a
largo plazo. Por lo cual, podriamos concluir
que el riesgo de sintomas depresivos
aumenta durante el primer afo tras conocer
los resultados, cuando la afectada de can-
cer es lamadre y cuando hay mas de un hijo
afectado por la mutacién; asimismo, el ries-
go de ansiedad aumenta cuando un herma-
no es portador de la mutacion®?.

Aunque son escasos los estudios que
muestran la efectividad de una intervencion
psicolégica, a parte del beneficio emocio-
nal que el proceso de consejo genético en
si mismo conlleva para el paciente®?®2?,
senalan como una intervencién psicotera-
péutica individual o grupal reducen los
niveles de ansiedad, las preocupaciones
por desarrollar cancer, los sintomas depre-
sivos y la afectacion por las pérdidas afec-
tivas previas o duelos®®®-33). Este tipo de inter-
vencion psicolégica requiere un abordaje
ecléctico, incluyendo técnicas cognitivo
conductuales para abordar ideas intrusivas
en la relacion al riesgo de desarrollar can-
cer, técnicas interpersonales para atender
las pérdidas afectivas o duelos (especial-
mente en aquellos pacientes que perdieron
a su padre cuando eran jévenes), terapia
familiar y role playing con el fin de resolver
problemas de comunicacién, y técnicas o
terapia existencial para manejar temas
como la incertidumbre, mortalidad e iden-
tidad®*.

Criterios de derivacion por el equipo
médico

Los criterios de derivacién por el equi-
po médico a una unidad especializada en
Psico-Oncologia son:

a) Screening: evaluacion psicolégica a
pacientes y familiares que van a ser
sometidos a estudio genético (ver
figura 1).

b) Cirugiade reduccién de riesgo: eva-
luacion psicolégica y desarrollo de
técnicas de counselling en la ayuda
de toma de decision.

c) Interconsulta psicolégica/psiquia-
trica: derivaciéon de pacientes vy
familiares a unidades especializadas
en Psico-Oncologia que presenten
la siguiente sintomatologia:

— sintomatologia depresiva y ansio-
sa severa

— antecedentes psiquiatricos

— pensamientos intrusivos y recu-
rrentes en relacion al riesgo de
desarrollar la enfermedad

— rasgos hipocondriacos y cancero-
fobia

— sentimientos de culpa por la tras-
misién de la mutacién genética al
resto de la familia, o, por no haber
adquirido la mutacién (“guilty
syndrome”)

— problemas de relacién o cohesién
familiar

Evaluacion psicolégica en Consejo
Genético

Es de enorme importancia para los
miembros de la Unidad de Consejo Gené-
tico conocer el estado emocional del
paciente, antes de dar el resultado del test
genético realizado, asi como su adaptacién
psicolégica y la adherencia a medidas de
seguimiento y de reduccién de riesgo (mas-
tectomia bilateral, etc) posterior a conocer
su situacion de riesgo de desarrollar la
enfermedad. Datos recientes obtenidos de
familiares de pacientes, que acuden a nues-
tra Unidad de Consejo Genético, en los que
se ha hallado una mutacién en los genes
BRCA1 o BRCA2, muestran como la mayo-
ria perciben un riesgo superior de desarro-
[lar cadncer de mama (78%) y ovario (57%)
en comparacién con la poblacién media de
mujeres. Asimismo, se observa una reduc-
cion en la afectaciéon emocional, en la pre-
ocupacién por desarrollar cancer y en la
presencia de ideas intrusivas y evitativas en
relacion al riesgo de desarrollar cancer tras
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Figura 1. Counselling y protocolo de evaluacion psicolégica en Consejo Genético

Sesion 1: Pre-estudio genético*

(Intervalo de 2-3 semanas)

Sesion 2: Evaluacion psicolégica pre-estudio genético*
Casos: Toda paciente o familiar que realiza el estudio genético

(Intervalo de 2-3 semanas)

Sesion 3:
Toma de decisién — Muestra de sangre — Estudio genético

(Intervalo: andlisis de la mutacién — reunién de equipo)

\J

Sesion 4: Informacion de los resultados del estudio genético

\

Sesion 5: Seguimiento: Evaluacion psicolégica tras los resultados
del estudio genético (1 mes y 1 afio)

Casos:

a)Paciente o familiar con resultados positivos o
indeterminados en el estudio genético.

b)Paciente o familiar que va a realizar una cirugia de
reduccion de riesgo o profilactica, cuyos resultados en el
estudio genético han sido positivos.

* A veces, ambas sesiones se realizan el mismo dia de visita

conocer el resultado del estudio genético. e Cuestionario General de Salud
No obstante, esta reduccién es significati- (General Health Questionnaire,
vamente mayor en aquellos sujetos no por- GHQ28)57). Es un instrumento breve
tadores de mutacién en BRCA que en los de 28 items disenado para evaluar
portadores>:39), casos de trastorno psiquiatrico en
poblaciéon no psiquiatrica, usada

Instrumentos de evaluacién previamente en pacientes oncologi-
psicolégica cos o con riesgo hereditario de can-
cer. Incluye cuatro sub-escalas: sin-

Como instrumentos de evaluacion, jun- tomas somaticos, ansiedad e insom-

to con la entrevista clinica, recomendamos nio, disfuncién social y depresioén

las siguientes medidas: severa. La puntuacion total es de 28.
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La puntuacién de corte de =5 es la
recomendada por los autores, indi-
cando presencia de trastorno psi-
quiatrico. Sin embargo, Hopwood et
al®®, recomienda la puntuacién de
corte de =10 para personas con ries-
go de cancer con el fin de eliminar la
sobreestimacién de casos con tras-
torno psiquiatrico.

e Escala de Preocupaciéon de Céancer
(Cancer Worry Scale, CWS)©?. Es
una escala de 6 items que valora el
grado de preocupacion del paciente
de desarrollar cancer, usando una
escala Likert desde “Nada o rara vez”
hasta “Casi todo el tiempo”. El rango
de puntuacién va de 6 a 24. Una alta
puntuacion indica una alta preocu-
pacion por desarrollar cancer.

¢ Escalade Eventos Estresantes (Impact
of Event Scale, IES)*?). Es una escala
que determina el nivel de malestar
emocional (distress) como respuesta
especifica a un evento traumatico
(pensamientos en relacion al riesgo
de desarrollar cancer) en los tGltimos
7 dias. Posee 15 items. La puntua-
cion total en las escalas de Intrusién
y Evitacién tiene un rango de 0 a 35
y 0 a 40 respectivamente. Una alta
puntuacion indica frecuentes pensa-
mientos intrusivos/evitativos en rela-
cion al riesgo de desarrollar cancer.

Tras el andlisis de los resultados obteni-
dos a través de las medidas utilizadas, y el
informe realizado tras la entrevista clinica,
podremos realizar una primera impresion cli-
nica, indicando el tratamiento y seguimiento
psicolégico que fuese necesario realizar.

Cirugia de reduccion de riesgo
(mastectomia profilactica) versus
seguimiento.

Las opciones actualmente disponibles
para la prevencién en mujeres portadoras
de mutacién en uno de los genes BRCA1/
BRCA2 incluyen un seguimiento y cribado
intensivo, la quimioprevenciéon, y las
cirugias reductoras de riesgo (mastectomia

profilactica y reconstruccion, y sal-pingo-
ooforectomia profilactica).

Actualmente no hay datos en cuanto a
la eficacia del cribado en términos de
reducciéon de la mortalidad en éstas
pacientes portadoras de mutacién en los
genes BRCA1/2, si bien se ha observado
una menor sensibilidad del cribado con
mamografia en éstas mujeres debido a la
edad joven en la que se inicia el segui-
miento y la mayor densidad mamaria. Se
ha reportado una mayor tasa de cancer de
intervalo“"en el grupo de pacientes porta-
doras de mutacién, por lo que se esta
investigando cual es la mejor estrategia
para optimizar el cribado de éstas
pacientes. La mayoria de pacientes de alto
riesgo portadoras de mutaciéon en
BRCAT1/2 optan por la opcién del segui-
miento clinico, dado que es la opcidn
menos invasiva y que conlleva menor
repercusiones clinicas y psicoldgicas. La
quimioprevencién es todavia un tema con-
trovertido y esta en investigacion.

La cirugias profilacticas son las Gnicas
opciones que actualmente conllevan una
reduccion de riesgo, pero por supuesto
afectan la integridad fisica del paciente.

Estudios retrospectivos y prospectivos
sefalan que la mastectomia profilactica
reduce aproximadamente en un 90% el
riesgo de desarrollar cancer de mama en
mujeres portadoras de mutacion?.

Asimismo, la salpingo-ooforectomia
bilateral profilactica en portadoras de
mutacién en los genes BRCA1/BRCA?2
reduce el riesgo de cancer de ovario en
un 90%, y ademas reduce el riesgo de
cancer de mama en un 50%**. Cabe
anadir, que en mujeres portadoras de
mutacién en BRCA1/2, la ooforectomia
profilactica es una estrategia preventiva
mucho mas aceptada que la mastectomia
profilactica®.

Las mujeres portadoras de mutacién
(BRCA1/2) que optan por una cirugia de
reduccién de riesgo (mastectomia profi-
lactica) presentan mayores indices de
malestar emocional (distress) que aquellas
portadoras que optan por medidas de
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seguimiento o las no portadoras de muta-
cién genética. Las mujeres portadoras que
optan por una cirugia de riesgo tienen una
edad alrededor de los 30 afios, con mayor
frecuencia tienen ninos pequenos y tienen
mayor informacién sobre la naturaleza
genética del cancer en la familia que
aquellas que optan por medidas de segui-
miento “¢),

Sobre el posible impacto psicolégico de
la cirugia de reduccién de riesgo, algunos
estudios muestran como la mastectomia
profilactica reduce los niveles de malestar
emocional (distress) de las mujeres portado-
ras de la mutacién tras 6 meses o mas de
haber realizado la intervencién quirtrgica,
a pesar de los aspectos adversos observados
a nivel de imagen corporal, relaciones inti-
mas y bienestar fisico**®. Sin embargo,
otros estudios muestran como la cirugia
profilactica no reduce la preocupacion por
desarrollar cancer, ni los pensamientos evi-
tativos o intrusivos sobre el riesgo de des-
arrollar la enfermedad 12 meses y seis anos
después de recibir un resultado positivo en
el estudio genético*?. Ademas, se ha obser-
vado niveles similares en malestar emocio-
nal (distress) en mujeres que optaron por la
intervencion con cirugia profilactica versus
la que no optaron por cirugia®?. Estos datos
senalados anteriormente requieren de futu-
ros estudios para conocer la razon de ésta
no diferencia entre ambos grupos de muje-
res (ver tabla 1).

Por otro lado, entre las mujeres que
optan por la mastectomia profilactica, las
mujeres con una importante historia fami-
liar de cancer de mama o portadoras de
mutaciones BRCAT o BRCA2 presentan
mayor afectacién emocional que aquellas
con una limitada historia familiar de cancer
de mama®". Ademas, en aquellas mujeres
sanas portadoras de la mutacién que optan
por cirugia profilactica (mastectomia u
ooforectomia profilactica), se observa un
importante impacto emocional sobre su
imagen corporal y cambios en sus relacio-
nes sexuales tras la intervencién quirargica
profilactica®?. Sin embargo, éstas que
optan por una reconstruccién muestran

mayores niveles de satisfaccion con su
cuerpo y apariencia”®,

Asimismo, la reduccion del riesgo de
cancer de mama es la principal razén
expuesta por las mujeres con historia fami-
liar de cancer, sin verse esta razon afectada
por una sobrestimacion de riesgo de des-
arrollar la enfermedad o por una mayor pre-
sencia de sintomas de ansiedad y depresi-
vos o mayor reduccién en la calidad de vida
que la poblacién general®%3.

Desde una punto de vista psicoeduca-
tivo, se ha observado como la participa-
cién en un grupo psicoterapéutico puede
ayudar en la toma de decision de realizar
0 no una cirugia de reduccion de riesgo
(mastectomia y ooforectomia profilactica),
en el cual los pacientes pueden recibir
informacién sobre el proceso quirdrgico, y
sus beneficios y costes, ademas de poder
expresar y examinar sus propios senti-
mientos®?),

CONCLUSION

En resumen, como sefalan algunos
autores, es irénico observar como los resul-
tados de los estudios realizados muestran la
eficacia de la mastectomia bilateral profi-
lactica para la prevencién, en una era en la
cual uno de los principales objetivos del tra-
tamiento quirargico del cancer de mama es
conservar la mama®3*%. Los datos expues-
tos sobre las cirugias reductoras de riesgo
en pacientes portadoras de mutacién mues-
tran una reduccioén significativa del riesgo
de desarrollar una neoplasia de mama y/o
ovario. Sin embargo actualmente no tene-
mos evidencia de que éstas estrategias
incrementen la supervivencia de éstas
pacientes.

No obstante, este beneficio no se
encuentra libre de efectos adversos a nivel
de la calidad de vida de éstas pacientes,
cambios en la imagen corporal, morbilidad
quirdrgica, e impacto en la sexualidad.

De todos modos, son necesarios mas
estudios prospectivos para evaluar la efica-
cia y los efectos psicosociales de las cirugi-
as reductoras de riesgo.
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