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Caso Clínico
Motivo de consulta
Nódulo mamario

Enfoque individual (anamnesis, exploración, pruebas complementarias)
Mujer de 35 años con antecedentes personales de artritis reumatoide y antecedentes familiares 
de neoplasias colorrectales. Acude a consulta en 2019 por hallazgo de nódulo mama izquierda. 
Se realiza mamografía (BIRADS V) con toma de biopsia y posterior derivación a Oncología y 
Unidad de Mama.  Hallazgo mutación MLH1 en estudio genético

Enfoque familiar y comunitario
Familiar nuclear en estadio IIA con múltiples casos de cáncer colorrectal en varias generaciones

Juicio clínico (lista de problemas, diagnostico diferencial)
Carcinoma lobulillar infiltrante. Síndrome de Lynch, Síndrome de Muir Torre

Plan de acción y evolución
Seguimiento por Oncología y Aparato Digestivo con gastroscopias y colonoscopias periódicas. 
Revisiones periódicas en consulta de Atención Primaria

Conclusiones
Del total de neoplasias de mama, entre un 5 a un 10% son hereditarias. Las mutaciones más 
frecuentes se localizan en genes BRCA, aunque pueden aparecer en genes reparadores de DNA 
como genes MMR (MSH1, MLH1, MSH6, PMS2), asociados a carcinoma colorrectal hereditario. 
En estos casos, el genograma adquiere un papel protagonista en la consulta de Atención 
Primaria para el diagnóstico y prevención de patología hereditaria
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