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Informacion sobre las mutaciones en el
gen TSC2

En esta informacion se explica de qué manera puede afectarle a usted y a su familia el
tener una mutacion en el gen TSC2.

En este recurso, la palabra “familia” hace referencia a las personas que se relacionan con
usted por sangre. No estan relacionados con usted mediante el matrimonio o la
adopcion. A estos familiares también los lamamos parientes consanguineos.

El gen TSC2 normalmente ayuda a prevenir el cancer. Una mutacion en este gen hace
que deje de funcionar como deberia.

Es importante entender que tener una mutacion en este gen no significa que padecera
cancer. Significa que tiene un mayor riesgo de padecer ciertos tipos de cancer. El tipo
de cancer puede variar entre las personas que tienen mutaciones en este gen, incluso
dentro de la misma familia.

;Cual es el riesgo de padecer cancer si tengo una
mutacion del gen TSC2?

Si tiene una mutacién en el gen TSC2, esto significa que tiene una afeccién llamada
complejo de esclerosis tuberosa (CET).

El gen TSC2 aumenta el riesgo de padecer ciertos tipos de cancer y tumores
generalmente benignos, entre ellos:

e Tumores cutaneos (como angiofibromas en la cara, placas fibrosas en la frente,
fibromas ungueales o placas de Shagreen) e hipopigmentacién de la piel (manchas
en forma de hoja de fresno).

¢ Tumores del sistema nervioso central (llamados nédulos subependimarios, tuberes
corticales o astrocitoma subependimario de células gigantes).

e Tumores de laretina, llamados hamartoma astrocitico de la retina. Laretinaesla
capa de tejido situada detras del globo ocular que percibe laluz y le ayuda a ver.
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e Tumores cardiacos llamados rabdomiomas.
e Tumores en losrifiones llamados quistes renales o angiomiolipoma.
¢ Linfangioleiomiomatosis (LAM, quistes pulmonares que suelen afectar a las

mujeres).

Las mutaciones en el gen TSC2 también pueden aumentar el riesgo de tener otros tipos
de cancer o tumores, aunque esto es menos comun. Algunos de los tipos de cancer y
tumores menos comunes relacionados con el gen TSC2 pueden ser:

e Cancerderinon.

¢ Oncocitoma (tumor renal generalmente benigno).

A medida que conozcamos mas sobre estas mutaciones, es posible que descubramos
que aumentan el riesgo de padecer otros tipos de cancer. Su asesor genético le dara
mas informacion sobre su riesgo de padecer cancer si tiene una mutacion.

;Qué puedo hacer conrespecto al riesgo de padecer
cancer si tengo una mutacion del gen TSC2?

Su asesor genético revisara sus resultados. Luego, le dira con qué cancer se relacionala
mutacion que usted tiene. A medida que investiguemos mas sobre estas mutaciones,
sabremos qué tan probable es el riesgo de que padezca otros tipos de cancer.

Su asesor genético también revisara sus antecedentes personales y familiares de cancer
y le dara recomendaciones sobre las pruebas la deteccién del cancer. Es posible que le
recomiende que comience arealizarse exdmenes de deteccion del cancer a una edad
mas temprana o que se los haga con mas frecuencia que la mayoria de las personas.
También puede aconsejarle que se realice examenes de deteccion especializados para
ayudar a detectar el cancer lo antes posible.

Algunas de estas pruebas de deteccion del cancer podrian ser:

e Examen ocular con un oftalmélogo (oculista).

Examen de la piel completo a partir de una edad temprana.

Evaluaciéon neurologica e imagenologia cerebral.

Pruebas de deteccién del cancer de rinon.

Ecocardiograma (ECG) para comprobar si hay problemas de conduccion cardiaca.
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e Pruebas de la funcién pulmonar e imagenologia para detectar quistes pulmonares.

e Examen dental para buscar crecimientos de la encia y defectos en el esmalte dental.

Algunas de estas pruebas de deteccion se realizaran una vez al aio. Otras pueden
realizarse con mas o menos frecuencia. Su asesor genético hablara con usted sobre las
recomendaciones de deteccidn y con qué frecuencia debe seguirlas. También hablara
con usted sobre si existen otras opciones de deteccidn o prevenciéon que puedan ser
adecuadas para usted.

;Qué significa una mutacion en el gen TSC2 para mis
parientes consanguineos?

Si tiene una mutacidn, sus padres, hermanos e hijos bioldgicos tienen un 50 % de
probabilidad de tener la misma mutacion. Los miembros lejanos de su familia también
pueden correr el riesgo de tener la misma mutacion.

Los hombres y las mujeres tienen las mismas posibilidades de transmitir una mutacion
en su familia. Solo necesita heredar una mutacién de uno de los padres para tener un
mayor riesgo de cancer.

Su asesor genético revisara sus antecedentes familiares y hablara con usted sobre si
recomienda exdmenes genéticos para sus parientes consanguineos.

:Qué significa esto para la planificacion familiar?

Sitiene una mutacion en el gen TSC2y planea tener hijos, existen opciones para prevenir
que sus hijos hereden la mutacion. Es posible que desee considerar hablar sobre estas
opciones con su pareja reproductiva y un asesor genético.

;Qué sucede si no tengo una mutacion?

Si usted no tiene una mutacion o si encontramos una variante de significado incierto
(VUS), su asesor genético revisara sus antecedentes personales y familiares de cancer.
Hablara con usted sobre las pautas generales de deteccion del cancer que debe seguir.

Una variante de significado incierto es una cambio en el gen, pero no se sabe con
certeza todavia si esto esta relacionado con un riesgo mayor de padecer cancer. La
mayoria de los cambios que aparecen en la variante de significado incierto son normales
y no afectan la salud.
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Detalles de contacto

Si tiene alguna pregunta o inquietud, hable con su asesor genético del Servicio de
Genética Clinica. Puede comunicarse de lunes a viernes, de 9:00 a. m.a 5:00 p. m.
al 646-888-4050.

Si tiene preguntas o inquietudes, contactese con su proveedor de cuidados de la
salud. Un integrante de su equipo de atencion le respondera de lunes a viernes de
9 a.m.a5p. m. Fuera de ese horario, puede dejar un mensaje o hablar con otro
proveedor de MSK. Siempre hay un médico o un enfermero de guardia. Si no esta
seguro de como comunicarse con su proveedor de cuidados de la salud, llame

al 212-639-2000.

Para obtener mas recursos, visite www.mskcc.org/pe y busque en nuestra biblioteca
virtual.
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tel:+1-646-888-4050
https://www.mskcc.org/pe
https://www.mskcc.org/public-notices/health-information-from-msk-cancer-experts

Diganos qué piensa
Diganos qué piensa

Sus comentarios nos ayudaran a mejorar la informacién educativa que brindamos.
Su equipo de atencién no puede ver nada de lo que escriba en este formulario para
comentarios. No lo use para consultar sobre su atencidn. Si tiene preguntas sobre
su atencion, comuniquese con su proveedor de cuidados de la salud.

Cuando leemos los comentarios, no podemos responder preguntas. No escriba su
nombre ni suinformacion personal en este formulario para comentarios.

—¢Estainformacion fue facil de entender?

:Qué podriamos haber explicado mejor?

No escriba su nombre ni suinformacion personal.
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