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• El adenocarcinoma de páncreas es la cuarta causa de 

mortalidad por cáncer en Europa.

• La gran mayoría de casos de adenocarcinoma de 

páncreas son esporádicos (90%).

• El adenocarcinoma de páncreas es hereditario en el 5-

10% de los casos. La mutación BRCA 2 es la más 

frecuente.

• Factores de riesgo: tabaco, obesidad, alcohol y  

pancreatitis entre otros.

• Mujer de 63 años sin comorbilidades y con antecedentes

familiares de cáncer de colon y cáncer de mama en

edades tempranas (Figura 1)

• 1era neoplasia (2011) : carcinoma ductal in situ de mama

TisN0M0, tumorectomía, tratamiento adyuvante con

radioterapia y tamoxifeno.

• 2nda neoplasia (2012): leiomiosarcoma abdominal

intervenida (R1). Candidata a seguimiento.

• 3era neoplasia (Septiembre de 2016) : tumor en cabeza

de páncreas.

• Primer tratamiento: duodeno pancreatectomía cefálica.

AP: ADC páncreas pT3N1M0, márgenes libres.

• Adyuvancia con capecitabina y gemcitabina 6 meses.
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Alteraciones moleculares en AP,
adaptado de Bailey, Nature 2016

Presentamos el caso de una paciente diagnosticada de un 

adenocarcinoma de páncreas, inicialmente localizado, 

presentando recidiva precoz. 

El screening molecular fue positivo para una mutación 

somática en el gen BRCA2. Ante dicho hallazgo fue tratada 

con un esquema basado en platino presentando un marcado 

beneficio clínico.

• La prevalencia de 

mutaciones en los genes 

reparadores del DNA en el 

adenocarcinoma de 

páncreas se encuentra en 

torno a 24%.

• Un 8% son germinales.

• BRCA2 es la más 

frecuente, en torno 50%. 

El adenocarcinoma de páncreas sigue siendo uno de los

cánceres con mayor mortalidad. La identificación de mutaciones

en pacientes con tumores de páncreas implica un impacto tanto

a nivel de consejo genético sino también desde el punto de vista

terapéutico identificando posibles dianas terapéuticas, objetivo

de una oncología de precisión.
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Las alteraciones en los genes de la reparación del ADN en el 

adenocarcinoma de páncreas han sido descritas por varios grupos, 

hallándose un subgrupo de pacientes que potencialmente pueden 

beneficiarse de tratamientos con platinos o con fármacos dirigidos 

(inhibidores de PARP).

El conocimiento de la biología molecular de los tumores permite 

realizar una selección de los pacientes que pueden potencialmente 

beneficiarse de tratamientos específicos.

Adicionalmente, en dicha paciente, con una historia familiar con 

alta prevalencia de neoplasias, se realizó un estudio germinal en 

el que se halló una mutación germinal en el gen p53, 

diagnosticándose de síndrome de Li-Fraumeni.

El síndrome Li-Fraumeni es 

una enfermedad autosómica 

dominante de predisposición 

genética a la aparición de 

diferentes neoplasias (mama, 

sarcomas, cerebro, leucemia, 

entre otros) en edades 

tempranas. 

Riesgo especifico cancer rel mut p53,
adaptado de Ryan et al, NEJM 2014


