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EL PROGRAMA INTEGRAL DE DETECCION Y ASESORAMIENTO DE
CANCER FAMILIAR EN LA COMUNIDAD DE MADRID

Andrés Gonzdlez Navarro

Oficina Regional de Coordinacién Oncolégica.
Comunidad Auténoma de Madrid.

El cancer es un grupo de enfermedades
que se caracterizan por un crecimiento y
difusion incontrolada de células anormales.
La causa del cancer se relaciona con facto-
res internos (mutaciones hereditarias, con-
diciones inmunes, ambiente hormonal vy
mutaciones causales) y externos (tabaco,
sustancias quimicas, radiaciones y agentes
infecciosos). Estos factores causales pueden
actuar conjuntamente o secuencialmente
para iniciar o promover la carcinogénesis.

Aproximadamente entre un 5% a un
10% de todos los canceres diagnosticados
son de tipo hereditario. Esto se debe a que
el individuo nace con una mutacién en
l[inea germinal que le predispone a una
mayor susceptibilidad para desarrollar un
tumor. La penetrancia de estas mutaciones
es con frecuencia incompleta y, por tanto,
algunos individuos a pesar de ser portado-
res de la mutacién no padeceran cancer.
Por el contrario, sélo unos pocos sindromes
raros obedecen al modelo hereditario rece-
sivo, y en una pequena proporcion de casos
las mutaciones aparecen de novo, y se tras-
miten posteriormente a la descendencia.

El diagnéstico y el consejo genético en
cancer son procedimientos que se utilizan
para diagnosticar una predisposicion here-
ditaria al cancer antes de que éste aparez-
ca y, una vez confirmado el diagnéstico
genético, para intervenir precozmente evi-
tando la aparicién de dicho cancer o diag-
nosticaindolo precozmente en una fase
curable. Este proceso supera con mucho el
conflicto que se suele presentar entre la
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esperanza de reducir la mortalidad median-
te las pruebas genéticas y las incertidum-
bres de éstas, pues plantea decisiones muy
dificiles para cualquier persona cuyos ante-
cedentes familiares sugieran un riesgo ele-
vado de cancer. Por esta razén, el consejo
genético debe desarrollarse en un Gnico
proceso sanitario que a su vez se divide en
varias fases claramente diferenciadas, pero
necesariamente coordinadas, debiendo por
esto de estar organizado de una forma cen-
tralizada de tal forma que se garantice la
equidad en el acceso y en el proceso.

De una forma muy resumida, el proce-
so se inicia cuando un profesional cualifi-
cado recoge inicialmente los antecedentes
personales y familiares (arbol genealégico)
y valora el riesgo de cancer. Con posterio-
ridad se proporciona una educacién gené-
tica, se discute el riesgo individual y se ofre-
ce la posibilidad de realizacion del test
genético, si se considera apropiado. Final-
mente, se comunican los resultados del test
genético, y se recomiendan las medidas
preventivas mas adecuadas.

Con estos antecedentes, en el afo
2005, desde el Servicio Madrilefio de Salud
y en estrecha colaboraciéon con el Centro
Nacional de Investigaciones Oncoldgicas,
la Unidad de Consejo Genético del Servi-
cio de Oncologia Medica del Hospital Cli-
nico San Carlos y la Sociedad Espafiola de
Oncologia Médica, ha desarrollado los cri-
terios de gestion clinica del denominado
Programa Integral de Deteccién y Asesora-
miento de Cancer Familiar en la Comuni-
dad de Madrid.

El objetivo general del programa es
reducir la morbilidad y la mortalidad en
individuos con predisposicién genética a
padecer cancer hereditario, mediante la
identificacion de tales individuos antes de
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que se desarrolle el cancer, facilitindoles
un programa completo de prevencion,
deteccién precoz y tratamiento.

Dentro de los objetivos especificos estan
el de que cualquier residente en la Comuni-
dad de Madrid, sospechoso de presentar o de
estar en riesgo de presentar un cancer here-
ditario, tenga acceso al mejor diagnéstico y
a una atencién normalizada, asegurando
que todos estos servicios estan disponibles
para los individuos y las familias en todas las
areas de salud de la Comunidad de Madrid
sobre una base constante y equitativa.

Otros objetivos especificos son:

e Aumentar la eficacia de las pruebas
genéticas mediante su utilizacion en
aquellos individuos y familias con
una alta probabilidad de ser positi-
VOs.

e Reducir la utilizacién de procedi-
mientos médicos innecesarios y la
ansiedad acompanante, mediante la
exactitud en la identificacion, dentro
de las familias en riesgo, entre los
portadores de la mutacién de los no-
portadores.

¢ Responder a la demanda de informa-
cién por parte de la poblacién que
presente una incidencia repetida de
diagnosticos de cancer en la familia.

e Diagnosticar la existencia de un sin-
drome de predisposicion hereditaria
al cancer mediante la realizacion de
una completa historia familiar y/o
test genético.

e Proporcionar la correspondiente
educacién basica sobre la genética
del cancer, con informacion de la
probabilidad de presentar una neo-
plasia, la probabilidad de transmi-
sion a la descendencia de la predis-
posicién al cancer y la probabilidad
que tienen estos de desarrollar una
neoplasia.

¢ Proporcionar informacién de forma
clara, sencillay entendible de los bene-
ficios, riesgos y limitaciones del test
genético recomendado y una vez com-
pletado esta fase del estudio y en aque-
llos casos que se identifiquen como

positivos, determinar el prondsticoy la
recomendacion de estrategias de cara
a la deteccién precoz del céancer.

e El desarrollo de estudios de opciones
terapéuticas de quimioprevencion y
cirugia para reducir el riesgo de
padecer cancer.

e Crear un registro de cancer familiar
que permita el analisis del impacto
de las acciones sobre la superviven-
cia y la calidad de vida obtenida,
posibilitando la investigaciéon de
nuevas modalidades de cribado.

Para lograr sus objetivos el Programa
consta de los siguientes componentes o ele-
mentos:

e Laformacion de los médicos de asis-
tencia primaria y especializada, asi
como de otros profesionales de asis-
tencia sanitaria es esencial para pro-
porcionar los servicios y la informa-
cion correcta a todas aquellas perso-
nas que estan en riesgo de padecer
un cancer hereditario, asi como a los
miembros de su familia, de manera
clara y concisa de tal forma que les
permita entender los riesgos poten-
ciales heredados de padecer un can-
cer, y en consecuencia tomar una
decisiéon informada sobre si quieren
realizarse las pruebas genéticas, y\o
participar en un programa clinico de
seguimiento o un plan terapéutico
normalizado.

e La realizacion del test genético en
laboratorios con experiencia y cali-
dad contrastada como el Departa-
mento de Genética Humana del Cen-
tro Nacional de Investigaciones
Oncoldgicas y en el Laboratorio de
Oncologia Molecular del Servicio de
Oncologia Médica del Hospital Cli-
nico San Carlos, a peticién de las Uni-
dades de referencia hospitalarias.

¢ La Gestién Clinica adecuada y espe-
cifica de las personas con un riesgo
elevado de padecer cancer heredita-
rios o que han sido diagnosticados de
una forma hereditaria de céancer,
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facilitando un rapido acceso y en las
mejores condiciones a la preven-
cion, la deteccion tempranay un tra-
tamiento normalizado, para ello las
directrices para tales familias seran
desarrolladas y uniformemente apli-
cadas sobre una base general para
toda la Comunidad de Madrid, con
la consideracion prevista a las impli-
caciones psicosociales y éticas. La
participaciéon en estos protocolos
especificos estard disponibles para
todas las personas en alto riesgo de
desarrollar un cancer hereditario, si
deciden realizar los estudios genéti-
cos y clinicos correspondientes.

La evaluacion y la garantia de calidad
son aspectos esenciales de este programa, y
para ello se precisan unos criterios de prac-
tica clinica consensuados y normalizados
de acuerdo con la evidencia cientifica de
cada momentoy aplicados en toda la Comu-
nidad de Madrid, que ademas esté sometida
a la correspondiente evaluacion, asi como a
las modificaciones de acuerdo con el des-
arrollo de las nuevas tecnologias que surjan,
y las correspondientes mejoras en las prac-
ticas clinicas. La recogida de todos los datos
mediante un registro Gnico y centralizado,
permitira los estudios epidemiolégicos pre-
cisos y la evaluacién permanente.

Por otro lado es necesario asegurar que
todos los servicios que son ofrecidos se rea-
lizan con la sensibilidad apropiada frente a
las cuestiones éticas y legales, asi como psi-
coldgicas y sociales.

PROCESO CLINICO INTEGRAL

Entendemos por proceso un conjunto de
actividades interrelacionadas y ordenadas
que actdan sobre un paciente y que generan
finalmente un resultado preestablecido.

El Proceso Integral de deteccion y ase-
soramiento se subdivide en tres subproce-
sos secuenciales:

1. Cribado.
2. Diagnostico.
3. Seguimiento y/o Tratamiento.

Subproceso Cribado

Entendemos por cribado al proceso
seglin el cual se selecciona a una poblacién
en razén del riesgo de sufrir una enferme-
dad. Asi la poblacion analizada se clasifica
en posiblemente enferma y en posiblemen-
te no enferma.

En el caso de la susceptibilidad genéti-
ca a padecer un céancer, la poblacién en
riesgo se obtiene de los casos de cancer, de
las personas sanas con antecedentes de
cancer en familiares directos y todos aque-
Ilos que un médico considere en riesgo. Esta
poblacién debe ser identificada y dirigida a
los coordinadores hospitalarios por la
Atencién Primaria y la Atencién Especiali-
zada. La Oficina Regional de Coordinacién
Oncolégica (ORCO) facilitara la informa-
cion proveniente de los registros de tumo-
res y del programa de deteccién precoz a
los coordinadores.

Este subproceso consta de al menos dos
actividades. La primera de identificacién de
la poblacién en riesgo y envio al coordina-
dor, que corresponde a Atencién Primaria
(AP) y Atencién Especializada (AE) y al pro-
pio coordinador de acuerdo con la informa-
cion recibida. La segunda corresponde al
coordinador y es la de identificar y definir a
la poblacién supuestamente en riesgo en
dos grupos de riesgo reales:

e con posible riesgo

¢ sin posible riesgo

El papel de la figura del coordinador es
fundamental en este programa, pues es la
puerta de entrada al mismo, la imagen visi-
ble del mismo en el hospital y en el drea de
salud, y miembro del grupo de coordinado-
res del programa que actGia a modo de
comisiéon de expertos en su desarrollo futu-
ro. El perfil de estos coordinadores, es el de
un médico con interés en el area, relacio-
nado con la Oncologia y que tenga el reco-
nocimiento institucional. Estos coordinado-
res han sido y seran en el futuro, formados
y acreditados por el mismo programa. Su
funcion es la valoracién del riesgo ante la
sospecha que inicio el proceso por parte de
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otro médico. Esta valoracién se hace de
acuerdo con los criterios definidos por la
Guia Clinica. Cuando se valora este riesgo
y se comprueba que estd por encima del
asumido por la poblacién general se le con-
sidera candidato al consejo genético. En
este caso debe valorar las recomendaciones
acerca del apoyo psicolégico que el Progra-
ma ha elaborado, si el paciente necesita
apoyo psicolégico y no pueda ser prestada
esta ayuda por personal especificamente
entrenado, deriva el caso o probando a las
Unidades Hospitalarias de Referencia. Para
el correcto desarrollo de esta actividad ha
sido preciso definir unos criterios minimos
y realizar un programa de formacioén para
estos médicos.

La posible derivacion a las Unidades
Hospitalarias de Referencia, se realiza den-
tro de una estrecha colaboracion institucio-
nal y por lo tanto documentada por acuer-
dos entre los centros. Para el envio a la Uni-
dad de Referencia, se utiliza un documen-
to normalizado. Asi mismo, el coordinador
es informado de las decisiones y activida-
des que se tomen en lo referente al pacien-
te enviado a la Unidad Hospitalaria de Refe-
rencia. Esta informacién debe permanecer
en la historia clinica del paciente en el Hos-
pital de origen asi como en la historia del
paciente en AP.

Ademas de los Coordinadores hospita-
larios, en la estructura del programa existe
otro elemento fundamental que denomina-
mos Unidad Hospitalaria de Referencia
(UHR) y que es la estructura funcional hos-
pitalaria responsable del cribado y del
seguimiento y que cuenta con al menos:

¢ un facultativo con formacion en el
ambito.

¢ un DUE con formacién en el &mbito.

¢ posibilidad de disponer directamen-
te de evaluacién y atencion psicol6-
gica por personal con formacién en
el ambito.

¢ apoyo administrativo.

No es necesario que la adscripcion sea

por tiempo completo, pero al menos deben
de tener delimitado su tiempo de dedica-

cion, en el cual estaran liberados de sus
otras funciones. Su adscripcion a la funcién
debe ser refrendada por escrito por la
Gerencia del centro.

Sus funciones dentro del programa son:

e Confirmar la evaluacién del riesgo:

— Realizar el arbol genealégico.

— Cumplimentar la historia clinica.

— Proposicion del estudio. Explica-
cion de los aspectos médicos, éti-
cos, sociales y legales del diagnos-
tico genético.

— Consentimiento informado.

— Evaluacién y atenciéon psicologi-
ca.

— Peticién del estudio genético.

— Extracciéon de la muestra.

— Envio de la muestra.

— Registro de la informacién.

Todas estas actividades y su desglose en
tareas deben ser definidas en el manual de
procedimientos.

Estas UHR deben existir, antes de un afio
desde la puesta en marcha del Programa,
aun cuando la potencialidad en el diagnés-
tico y tratamiento del cancer pueda aconse-
jar la centralizacion de alguna actividad
especifica en otras UHR de mayor desarro-
llo. El nimero de UHR estard limitado
numéricamente en relacién con la deman-
da asistencial generaday las capacidades de
los centros para manejar integralmente a los
posibles casos. Como es légico, la figura del
Coordinador y la del Facultativo con forma-
cién en el ambito, deben recaer en la mis-
ma persona. Igualmente se debe considerar
que esta UHR es la estructura donde al
menos se realizan dos de los tres subproce-
sos que componen el programa. Aquellas
unidades donde se realicen los tres subpro-
cesos podran ser consideradas integrales.

Subproceso de Diagnostico

La valoracion inicial del riesgo debe ser
confirmada por la Unidad de Diagnostico.
Esta unidad se identifica inicialmente con el
Centro Nacional de Investigaciones Onco-
l6gicas y el laboratorio de Oncologia Mole-
cular del Servicio de Oncologia Médica del
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Hospital Clinico San Carlos y en aquellos
laboratorios de la Red Sanitaria Unica de
Utilizacion Propia (RSUUP) autorizados,
que garantizan que la realizacién de los
estudios se realiza con la misma calidad
para todos los casos y facilita un amplio
conocimiento debido a su experiencia

Las actividades de este subproceso son:

e Aceptacion de la peticion de estudio.
¢ Estudio genético.

¢ Informe genético.

e Registro de la informacion.

Todas estas actividades y su desglose en
tareas deben ser definidas en el manual de
procedimientos.

Subproceso de seguimiento y
tratamiento

Una vez realizado el diagnéstico, el
informe es remitido a la UHR donde se pro-
cedera a realizar las siguientes actividades:

¢ Planteamiento de un Plan Terapéuti-
co Personalizado, si procede, de
acuerdo con las Guias Clinicas.

¢ Planteamiento de un Plan de Segui-
miento Personalizado, si procede, de
acuerdo con las Guias Clinicas.

e Explicacion aspectos médicos, éti-
cos, sociales y legales que acompa-
fian a las soluciones propuestas.

¢ Consentimiento informado.

e Evaluacién y atencién psicolégica.

e Registro de la informacién.

Estas actividades y su desglose en tare-
as deben ser definidas en el manual de pro-
cedimientos, debiendo ser realizadas en las
Unidades Hospitalarias de Referencia. Es
posible que para determinadas tareas se
proceda a la concentracién de actividades
que garantiza una mayor experiencia 'y una
mas facil normalizacién. En este caso, en
que determinadas tareas del seguimiento o
terapéuticas solo se realicen en algunas
Unidades, deben existir los correspondien-
tes acuerdos entre centros de tal forma que
sea posible planificar las actividades y ade-
cuar su oferta a la demanda, para no gene-
rar dilaciones del proceso innecesarias.

Por tltimo y como elemento fundamen-
tal para la evaluacion y el desarrollo, el pro-
ceso de “deteccion y asesoramiento de
cancer familiar en la Comunidad de
Madrid”, debe contar con un Sistema de
Informacién que facilite:

e Seguimiento activo de los resultados
de los Planes Terapéuticos propues-
tos.

e Seguimiento activo de los Planes de
Seguimiento propuestos.

e Andlisis en términos de morbilidad y
mortalidad de los Planes propuestos.

¢ Andlisis de la calidad percibida.

Asi mismo el proceso “deteccion y ase-
soramiento de cancer familiar en la

Comunidad de Madrid”, debe asegu-
rarse que se produce con su funcionamien-
to lo siguiente:

¢ Implantacién de sistemas de referen-
cia homologados y homogéneos.

e La continuidad y el desarrollo del
mismo.

e Su accesibilidad a toda la poblacién
de la Comunidad de Madrid.

e Centralizar la realizacién de los test
como elemento de homogeneiza-
cion.

e Realizar una evaluacién permanente
de sus procesos y resultados.

e Lacreacion de un Plan de Gestién de
la Calidad del Programa.

CONCLUSION

Una Comunidad Autébnoma como la
madrilena debe proporcionar una asisten-
cia de la mayor calidad posible a sus ciuda-
danos, sin discriminaciones de ningln tipo.
Ademas, por su potencial cientifico, la
sociedad madrilefia nos exige que siempre
estemos en primera linea en cuestiones de
asistencia sanitaria del maximo nivel.

En nuestra Comunidad existen, en el
momento presente, excelentes profesiona-
les, medios suficientes y experiencia sobra-
da como para abordar el consejo genético en
cancer de una forma modélica a poco que
exista una coordinacion entre los mismos.
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Por otra parte, no debemos olvidar que
el grupo de poblacién al que va dirigido este
programa, estd demandando a nuestra
administracién, una atencién generalizada
a todos los madrilefos y en determinados
casos otras personas ya estan recibiendo,
bien por pertenecer a un area sanitaria
madrilefa concreta o por el simple hecho
de viviren otra comunidad auténoma; dado
que esta atencion superespecial izada ya ha
demostrado beneficios en términos de
supervivencia y calidad de vida.

Por lo tanto, esperamos que con este
nuevo programa de Gestion Clinica que en
el momento de escribir estas letras ya es una
realidad, sirva de modelo a otras patologi-
as similares y cumpla las expectativas mas
ambiciosas tanto por parte de la poblacién
madrilefia como de los profesionales sani-
tarios pueda generar.
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