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Mutaciones en el gen BAP1

Lo que debe saber sobre las mutaciones en el gen BAP1

Las personas con mutaciones en el gen BAP1 tienen una condicidn genética llamada “sindrome de predisposicién
hereditaria al cancer asociado a BAP1”. También tienen un mayor riesgo de por vida de padecer cdncer, como un
melanoma uveal, un mesotelioma maligno, un melanoma cutaneo o un carcinoma de células renales. La mayoria de las
personas con una mutacion en el gen BAP1 tienen muchas lesiones cutdneas no cancerosas. Se estima que hasta el 85 %
de las personas con una mutacién en el gen BAP1 tendra cancer antes de los 65 anos.

Riesgos de cancer asociados a una mutacién en el gen BAP1

e Melanoma uveal: El melanoma uveal (UM, por sus siglas en inglés) es un cancer de ojo. Se estima que las
personas con mutaciones en el gen BAP1 tienen hasta un 31 % de riesgo de por vida de padecer UM. El UM es el
signo mas frecuente en las personas que tienen una mutacidn en el gen BAP1 con la edad mds temprana de
diagndstico (16 afios). Tiende a ser mas agresivo y a conllevar un mayor riesgo de metastasis, comparado con el
UM que afecta a la poblacién general.

e Mesotelioma maligno: Se estima que las personas con mutaciones en el gen BAP1 tienen hasta un 22 % de
riesgo de por vida de padecer mesotelioma maligno (MMe, por sus siglas en inglés). Segun algunos estudios, la
supervivencia es mayor en personas que tienen MMe asociado al gen BAP1 en comparacion con las personas de
la poblacién general que tienen MMe. Hay evidencia que indica que la exposicién al asbesto puede aumentar el
riesgo de MMe en personas que tienen una mutacion en el gen BAP1.

e Melanoma cutdneo: Se estima que las personas con mutaciones en el gen BAP1 tienen un 13 % de riesgo de por
vida de padecer melanoma cutaneo, y es habitual que tengan varios melanomas cutaneos primarios.

e Carcinoma renal de células claras: Las personas con mutaciones en el gen BAP1 tienen un mayor riesgo de
padecer carcinoma de células renales, y se estima que su riesgo de por vida es del 10 %.

e Carcinoma de células basales: Segun los estudios, las personas con mutaciones en el gen BAP1 tienen un mayor
riesgo de padecer carcinoma de células basales. No se sabe exactamente cudles son los riesgos, pero los
carcinomas de células basales son frecuentes.

Riesgos para los familiares

Las mutaciones en el gen BAP1 se heredan de manera autosdmica dominante. Esto significa que los hijos, los hermanos
y los padres de las personas con una mutacion en el gen BAP1 tienen un 50 % de probabilidad (1 de cada 2) de también
tener la mutacidn. Las personas con una mutacion en el gen BAP1 pueden tener uno o mas tipos de cancer, o no tener
ninguno. Tanto hombres como mujeres pueden heredar una mutacion familiar en el gen BAP1 y transmitirsela a sus
hijos.

Tratamiento de los riesgos de cancer
El tratamiento de los riesgos de cancer asociados a las mutaciones en el gen BAP1 se puede personalizar. Estas son
algunas recomendaciones:

Melanoma uveal (UM)
e Se pueden hacer examenes oculares anuales con dilatacién de pupila y pruebas de diagndstico oftalmoldgico
por imagenes con un oftalmdlogo oncdlogo a partir de los 11 afios.
e Se puede hacer un control de alto riesgo de metdstasis si se hace un diagnéstico de melanoma uveal
(diagndstico por imagenes del higado cada 3 a 6 meses y diagndstico por imagenes de los pulmones 1 o 2 veces
por afio).

UT Southwestern Harold C. Simmons Comprehensive Cancer Center | 2201 Inwood Rd., Dallas, Texas 75390-9323
Teléfono: (214) 645-2563 | Fax: (214) 645-2562 | utswmed.org/cancergenetics


https://utswmed.org/cancergenetics

A las personas que tengan alguna lesidn pigmentada se las debe derivar a un oftalmdlogo oncélogo para que les
haga un seguimiento o un tratamiento.

Mesotelioma maligno (MMe)

Se recomienda hacer un examen fisico anual.

Se puede considerar la posibilidad de examinar el peritoneo y la pleura con resonancia magnética (MRI, por sus
siglas en inglés) de abdomen durante las pruebas de deteccién de carcinoma de células renales.

Hay recomendaciones contradictorias sobre la tomografia computarizada (CT, por sus siglas en inglés) espiral de
térax en personas asintomaticas con antecedentes de exposicion al asbesto, debido al posible aumento del
riesgo de cancer por la exposicién a la radiacién.

Melanoma cutaneo

Se recomienda hacer pruebas dermatoldgicas anuales en todo el cuerpo a partir de los 20 afios.

Se puede hacer un autoexamen de piel siguiendo las caracteristicas ABCDE (asimetria, borde, color, didametro,
evolucion) del melanoma.

Se debe usar protector solar con frecuencia.

Carcinoma renal de células claras (ccRCC, por sus siglas en inglés)

Se recomienda hacer una ecografia abdominal anual.
Se puede considerar la posibilidad de hacer analisis de orina anuales y MRI de abdomen cada dos afios.

Sustancias o circunstancias que deben evitarse

Melanoma uveal: Se debe evitar hacer soldaduras por arco eléctrico. Actualmente, no hay datos que sugieran
que los lentes de sol ayuden a reducir el riesgo de UM.

Mesotelioma maligno: Se debe evitar fumar y la exposicién al asbesto.

Melanoma cutdneo y carcinoma de células basales (BCC, por sus siglas en inglés): Se debe limitar la exposicion al
sol, usar protector solar y ropa protectora, y hacer exdmenes dermatoldgicos con frecuencia.
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