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En el marco de la XJornada en Cancer de Mama Hereditario, organizada por los grupos de
investigacion en cancer de mama SOLTIy GEICAM vy en colaboracién con la Sociedad Espafiola
de Oncologia Médica (SEOM)

Una década de jornadas en cancer de mama hereditario:
SOLTI, GEICAM y SEOM han reunido a un total de 1300
asistentes para dar a conocer los ultimos avances a los

especialistas implicados en el manejo de esta enfermedad

e Mientras que el riesgo poblacional de desarrollar cdncer de mama estd entre el
8-12%, las personas portadoras de una alteracion patogénica hereditaria en los
genes BRCA1 y BRCA2 tienen estimacidn de riesgo entre el 50-70%

e Unade las innovaciones mas significativas en este campo ha sido laincorporacion
de paneles genéticos a la practica clinica: son analisis de multiples genes a la vez,
permitiendo ampliar el diagndstico genético de esta susceptibilidad

e El cancer de mama hereditario ha servido de paradigma para el desarrollo de la
oncologia de precision: mientras que hace 10 aiios no habia terapias dirigidas,
actualmente existen tratamientos especificos que disminuyen la mortalidad en
cancer de mama inicial

e Los grupos de investigacion en cancer de mama SOLTI y GEICAM vy la Sociedad
Espaiiola de Oncologia Médica han celebrado hoy la décima edicién de su Jornada
en Cancer de Mama Hereditario reflexionando, junto a especialistas de referencia
y pacientes, sobre la actualidad y evolucion de esta patologia oncoldgica en la
ultima década

Barcelona, 14 de marzo de 2024.- Los grupos de investigacién en cancer de mama SOLTI y
el Grupo GEICAM de Investigacidon en Cancer de Mama junto a La Sociedad Espafiola de
Oncologia Médica han organizado la décima edicién de la Jornada en Cdncer de Mama
Hereditario, una reunion cientifica dedicada a formar los profesionales acerca de las ultimas
novedades en esta patologia oncoldgica y que en su décima edicion ha puesto especial foco
en su evolucién, tanto diagndstica como terapéutica, durante la ultima década.

A lo largo de estos diez afos, durante los que las distintas ediciones de la jornada han
sumado un total de 1.300 asistentes, la iniciativa ha servido como foro para el intercambio
de conocimientos, el debate de ideas y el impulso de nuevos enfoques en la comprension
y el manejo de esta enfermedad hereditaria. Asi, se ha consolidado como un proyecto
pionero en multidisciplinariedad por congregar a profesionales de distintas especialidades
médicas implicadas en su manejo y por integrar también, durante los ultimos afos, la voz
y visidn de las pacientes en el programa.

De la mano de las doctoras Judith Balmaina, Raquel Andrés y Elena Aguirre, la jornada ha
contado con la participacion tanto de los principales especialistas nacionales en el tema
como de sus asociaciones de pacientes.
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La mayoria de los diagndsticos de cancer de mama carecen de un factor hereditario, no
obstante, se calcula que entre un 5-10% de todos los tumores malignos de mama son
hereditarios. En estos casos, el tumor de mama es causado por alteraciones genéticas que
se transmiten de generacidn en generacion. Concretamente, la persona nace con una
variante patogénica en un gen conocido por causar una predisposicion hereditaria al cancer
de mama y tiene un 50% de probabilidad de transmitir el gen alterado a sus hijos o hijas?.

Un 30% de los canceres de mama familiares son causados por alteraciones en los genes
BRCA1 y BRCAZ2 -genes de alto riesgo-, lo que significa que la persona portadora de esta
alteracion tiene un riesgo alto de desarrollar la enfermedad: mientras que la poblacidn
general tiene un riesgo aproximado del 8%-12% de padecer cdncer de mama, las personas
portadoras de una mutacién en uno de estos dos genes tienen un riesgo estimado entre el
50y el 70%.

Asi, el cribado -test que se hace periddicamente en personas con alto riesgo de desarrollar
cancer-, que permite la detecciéon temprana, resulta clave en el abordaje del cancer de
mama hereditario. En esta linea, la Dra. Raquel Andrés, miembro de la Junta Directiva de
GEICAM y oncdloga médica del Hospital Clinico Univ. Lozano Blesa de Zaragoza, apunta:
“en los ultimos anos, los progresos en la tecnologia de Secuenciacion de Nueva Generacion
(NGS, por sus siglas en inglés) han revolucionado el campo del analisis genético,
permitiendo importantes avances en la comprension y prevencion del cancer hereditario.
Desde su introduccidon en 2005, la NGS se ha convertido en el estandar de oro en analisis
genético gracias a su rapidez, sensibilidad y coste accesible. En la década de 2010, una de
las innovaciones mas significativas fue la incorporacién de paneles genéticos a la practica
clinica: estudios genéticos multiples dirigidos a fenotipos o tipos especificos de cancer
hereditario que permiten identificar mecanismos de susceptibilidad hereditaria hasta
entonces desconocidos”.

Asimismo, hacia finales de la primera década de los 2000, se produjo un cambio
paradigmatico en la comprension de la susceptibilidad hereditaria al cancer: se descubrié
el papel de las “variantes genéticas” que son comunes entre la poblacion general -y que
son conocidas como SNPs-y se demostré que pueden actuar como modificadores del riesgo
de cancer de mama. “Estos hallazgos han sido fundamentales en el desarrollo de modelos
matemadticos, como las escalas de riesgo poligénico?, que podrian explicar hasta la mitad
del riesgo familiar de cancer de mama. Es probable que, en el futuro, los criterios para el
cribado mamografico se basen en estas puntuaciones poligénicas en lugar de las franjas de
edad utilizadas actualmente. Este enfoque personalizado podria mejorar la deteccion
tempranay la prevencién del cancer de mama, permitiendo intervenciones mas precisasy
eficaces”, concluia la Dra. Andrés.

Ademas de optimizar el diagndstico, “hace 10 afios no habia terapias dirigidas y
actualmente existen tratamientos especificos que disminuyen la mortalidad en cancer de
mama inicial; los ultimos 10 afios han estado llenos de avances terapéuticos basados en
tratamientos dirigidos frente a alteraciones germinales o somaticas®. Gracias a ello ha

1 https://rarediseases.info.nih.gov/espanol/13358/cancer-de-mama-hereditario

2 Una "puntuacién de riesgo poligénico" es una forma en que las personas pueden conocer su riesgo de desarrollar
una enfermedad en funcidn del nimero total de cambios relacionados con la enfermedad

3 Una mutacién germinal es aquella que se encuentra de origen en la célula reproductiva del progenitor/a y como
luego da lugar al feto, se transmite a todas las células del cuerpo.Una mutacidn somatica es la que ocurre de
manera espontdnea y aleatoria y que se puede dar en cualquiera de las células del cuerpo de modo que solo se



https://rarediseases.info.nih.gov/espanol/13358/cancer-de-mama-hereditario
https://www.genome.gov/es/Health/Genomics-and-Medicine/Puntuaciones-de-Riesgo-Polig%C3%A9nico
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mejorado la eficacia y ha disminuido la toxicidad de los tratamientos que reciben las
pacientes con cancer de mama hereditario”, apuntaba la Dra. Balmafa, miembro del
comité cientifico de SOLTI y oncéloga médica del Hospital Vall d’Hebron y VHIO de
Barcelona, que afiadia:

“Durante los ultimos afios hemos presenciado grandes avances terapéuticos, como los
estudios que demostraron que el tratamiento con quimioterapia basada en platinos (como
cisplatino o carboplatino) eran mas efectivos que algunos de los tratamientos
convencionales (como los taxanos) en pacientes con cancer de mama metastasico y
variante patogénica en los genes BRCA1 y BRCA2, lo que permitid recuperar este farmaco
clasico para prescribirlo, ahora, de una forma mas personalizada en estas pacientes. Por
otro lado, se ha avanzado mucho en el desarrollo de terapias dirigidas, como los inhibidores
de PARP: estos farmacos tienen la capacidad de crear una sinergia con la deficiencia de
reparacion del ADN causada por las variantes patogénicas en los genes BRCA1 y BRCA2".

Por otro lado, surge un reto adicional. Estos avances diagndsticos y terapéuticos han hecho
gue resulte necesario integrar las unidades de asesoramiento genético en cancer dentro
del proceso de toma de decisiones urgentes. Asi, y como afirma la Dra. Elena Aguirre
(Hospital Quirénsalud, Zaragoza): “las unidades y los hospitales han hecho frente a un
cambio de paradigma en el que el asesoramiento cldsico se ha convertido en un
asesoramiento mucho mas dindmico y mucho mas répido. Por ejemplo, se ha presenciado
la incorporacion de asesores genéticos en los comités de tumores donde se toman medidas
a tiempo real sobre aquellas pruebas de seguimiento o aquellas medidas reductoras de
riesgo o tratamientos sistémicos que se le pueden ofrecer a la paciente”. Ademas, el
estudio genético se va incorporando a la lista de pruebas moleculares que se solicitan justo
en el momento del diagndéstico del cancer de mama, lo cual requiere la implicacién del
clinico solicitante.

Por ultimo, y en relacién con la importancia evolutiva del abordaje multidimensional del
cancer de mama hereditario, la Dra. Balmaiia, concluia:

“El cadncer de mama hereditario ha servido de paradigma para el desarrollo de terapias
dirigidas para pacientes con cdncer de mama germinal; ha servido para potenciar, por lo
tanto, la indicacion de este estudio genético con finalidad terapéutica y luego expandir el
tratamiento a otras poblaciones con caracteristicas similares. Y, ademas de estos beneficios
en la enfermedad metastdsica, mds adelante, el estudio OlimpyA demostré que el inhibidor
de PARP olaparib en el contexto adyuvante no solo mejora la supervivencia libre de
enfermedad sino también la supervivencia global. Este tratamiento ha sido aceptado por
las agencias reguladoras y actualmente es un farmaco que podemos administrar a nuestras
pacientes”.

X Jornada en Cancer de Mama Hereditario: una década uniendo fuerzas por el avance de
esta patologia oncoldgica

La X Jornada en Cdncer de Mama Hereditario supone la culminacién de una década de
trayectoria de esta iniciativa: un evento anual de referencia para profesionales de diversas
disciplinas con interés compartido por el cancer de mama hereditario surgido de la
colaboracién entre el Grupo GEICAM de Investigacidon en Cancer de Mama'y el grupo SOLTI,
con la posterior incorporacién de SEOM (Sociedad Espaiola de Oncologia Médica).

hallara en las células que surjan de la division de esta.
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Celebrada hoy en Barcelona y coordinada por la Dra. Judith Balmafia, la Dra. Raquel Andrés
y la Dra. Elena Aguirre, la X Jornada en Cdncer de Mama Hereditario se ha desarrollado de
la siguiente manera:

La primera mesa de la jornada ha repasado la evolucidn del cancer de mama hereditario
durante la dltima década. Moderada por el Dr. lvdn Marquez (Hospital Universitario
Gregorio Marafion de Madrid y coordinador en ediciones anteriores de la jornada), este
bloque ha contado con la participacidon de la Dra. Raquel Andrés que se ha centrado en
como ha evolucionado el diagnéstico genético y clinico del cancer de mama hereditario en
los ultimos 10 afos; con la participacién de la Dra. Judith Balmaiia, que ha concretado
como han evolucionado las opciones terapéuticas en cancer de mama hereditario en la
Ultima década y con la intervencion de la Dra. Elena Aguirre, que ha repasado la evolucidn
gue han experimentado las unidades de cancer hereditario y el asesoramiento genético en
cancer de mama hereditario durante el mismo periodo temporal.

El segundo bloque de la jornada ha girado en torno a los factores de riesgo en el desarrollo
del cadncer de mama y, moderado por |la Dra. Teresa Ramon y Cajal (Hospital de la Santa
Creu i Sant Pau y coordinadora en ediciones anteriores de la jornada), ha contado con la
visiéon de: la Dra. Ana Maria Rodriguez-Arana (Hospital Univ. Vall d’"Hebron de Barcelona)
sobre el valor pronéstico de la imagen desde su experiencia en radiologia y del Dr. Miguel
de la Hoya (Hospital Clinico San Carlos de Madrid) sobre el papel de los factores de riesgo
genéticos en la probabilidad de desarrollar cancer de mama.

Finalmente, la jornada ha culminado con dos conferencias adicionales: la primera
“proyectos de investigacion nacionales e internacionales en cdncer de mama hereditario”
ha ido a cargo del Dr. Joan Brunet (Institut Catala d‘Oncologia de Barcelona) y la segunda,
“aproximacioén estadistica a los ensayos clinicos en cancer de mama precoz: el caso del
ensayo OlympiA”, ha sido protagonizada por Guillermo Villacampa (VHIO de Barcelona).

La X Jornada en Cdncer de Mama Hereditario, organizada por SOLTI, GEICAM y SEOM ha

contado con la colaboracidn sin restricciones de AstraZeneca/MSD, Lilly, Gilead, Roche,
Unilabs, Novartis, Pfizer, Healthincode, Longwood y Dr. Reddys.

Programa completo

Sobre el Grupo GEICAM de Investigacion en Cancer de Mama

Fundada en 1995, GEICAM es una organizacion sin animo de lucro que lidera la investigaciéon académica
del cancer de mama en Espafia. Ha realizado mas de 140 estudios en los que han participado mas de
67.000 mujeres y hombres. Actualmente esta formada por mas de 900 expertos de mas de 200 hospitales
espafioles. Su misién es promover la investigacion clinica, epidemiolédgica y traslacional independiente
en oncologia, con un enfoque multidisciplinar y bajo criterios de calidad, para mejorar los resultados en
salud, asi como la prevencion, la educacion médica y la difusiéon del conocimiento de esta enfermedad a
los pacientes y a la sociedad en general.

Visita nuestra web geicam.org y siguenos:

Sobre SOLTI


https://www.doctaforum-events.org/2024/jornadacmh2024/jueves-14-de-marzo/
https://www.instagram.com/geicam_/
https://www.linkedin.com/company/fundacion-geicam/mycompany/
https://www.youtube.com/@geicam-cancerdemama
https://twitter.com/GEICAM
https://www.facebook.com/GEICAM?locale=es_ES
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SOLTI es un grupo referente en investigacion clinica del cancer en Espafia. Con una trayectoria
consolidada de mas de 25 afios, su actividad principal se centra en el disefio y ejecuciéon de estudios
clinicos de base traslacional dentro del &mbito académico. Su interés se ha focalizado en cancer de
mama, pero abre su ambito a otros tumores. SOLTI tiene una experiencia acumulada de 80 ensayos
clinicos y mas de 30 en marcha y esta integrado por 480 investigadores en una red de 100 centros entre
Espaia, Portugal e Irlanda, coordinados por una oficina central en la que trabaja un equipo de mas de
60 personas. SOLTI forma parte de la Sociedad Espafiola de Oncologia Médica (SEOM) y es una
asociacion sin animo de lucro que, ademas de su actividad cientifica, cuenta con un programa de
Educaciéon Médica y para pacientes con multiples iniciativas anuales. La mision de SOLTI es promover,
desde una visién disruptiva, una investigacion innovadora que mejore el bienestar y el pronéstico de los
pacientes con cancer.

Para saber mas sobre SOLTI, visita www.gruposolti.org
Siguenos en Twitter: @_SOLTI Linkedin: SOLTI YouTube: SOLTIResearchGroup Instagram: _solti

Sobre SEOM

La Sociedad Espariola de Oncologia Médica (SEOM) es una sociedad cientifica de ambito nacional,
sin animo de lucro, constituida por mas de 3.300 profesionales del ambito de la Oncologia, con el
objetivo de mejorar la prevencion, el diagnéstico, el tratamiento y el seguimiento del cancer con un
enfoque multidisciplinar. Para ello promueve estudios, actividades formativas y de investigacion,
divulgacion e informacién dirigidos a sus socios, los pacientes y la sociedad en general.

SEOM es el referente de opinién sobre la Oncologia en Espafia y es garante de la defensa y
promocionde la calidad, la equidad y el acceso a la atencién del paciente oncoldgico. Los valores que
la definen son: rigor cientifico, excelencia profesional, innovacién, integridad, compromiso,
independencia, colaboracion y transparencia. Para saber mas sobre la Sociedad Espafiola de
Oncologia Médica, puede visitar su pagina oficial: www.seom.org o seguir en Twitter @_SEOM,
LinkedIn e Instagram @seom_oncologia.

P s inf

Departamento de Comunicacion SEOM

Mayte Brea — maytebrea@seom.org — 663 93 86 42
José Garcia — josegarcia@seom.org — 663 93 86 40

Marisa Barrios —marisabarrios@seom.org — 638 22 94 98

Departamento de Comunicacion SOLTI

Laura Sierra — laura.sierra@gruposolti.orqg — 666 688 068

Departamento de Comunicacion GEICAM

Alabra - Lucia Gallardo - lucia.gallardo@alabra.es - 670 255 129

Alabra — Jose Antonio Gonzalez - joseantonio.gonzalez@alabra.es - 667 752 197

Roser Trilla — rtrilla@geicam.org — 687 98 79 44
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