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FACTORES DE RIESGO Y SINDROMES GENÉTICOS ASOCIADOS A 
CÁNCER EN NIÑOS Y ADOLESCENTES

• No se conocen las causas de la mayoría de los cánceres
infantiles.

• Cerca de un 5% de todos los cánceres en los niños son
causados por una mutación génetica.

• Aumenta el riesgo de cáncer en niños y adolescentes en
algunos síndromes géneticos.

• Muchos estudios han demostrado que la exposición a la
radiación ionizante puede dañar el ADN y aumentar el
riesgo de cáncer.

• Exposición a infecciones virales como el VEB, HVC,HVB



¿Porqué es importante investigar los síndromes
genéticos asociados a cáncer en los niños?

• Mejora el conocimiento de procesos biológicos y
mecanismos del cancer.

• Da a conocer enlaces entre las enfermedades del adulto y
niños.

• Permite prevenir el diagnóstico tardío de cancer en niños
con factores de riesgo.



¿Cuándo sospechar un síndrome de cáncer
hereditario?                                                                                                                            

• Cáncer en dos o mas familiares cercanos (mismo lado de
familia).

• Inicio temprano

• Tumores primarios múltiples en la misma persona

• Varios tumores consistentes con un mismo síndrome

• Evidencia de trasmisión autosómica dominante: varias
generaciones afectadas y lesiones benignas o anomalías
congénitas.



SÍNDROMES PEDIÁTRICOS CON PREDISPOSICIÓN A CÁNCER

1.-Retinoblastoma hereditario

2.-Síndromes pediátricos asociados a 
Tumor de Wilms

3.-Neurofibromatosis

4.-Síndrome de Costello

5.-Desorden del reparo del ADN



1.- RETINOBLASTOMA

Retinoblastoma hereditario, 
bilateral, multifocal (40%)

• Mutación del Rb1

• 25%: heredado de un padre

• 75% mutación “de novo” muy 
temprano en embriogénesis

• Diagnostico 14-16 meses

Retinoblastoma no hereditario, 
unilateral (60%)

• Mutacion en ambos alelos en 
una celula somatica

• Diagnostico 29-30 meses



¿RETINOBLASTOMA ES SOLO EL INICIO?



2.- PREDISPOSICIÓN A TUMOR DE WILMS



3.-NEUROFIBROMATOSIS tipo 1

• Patrón de herencia autosómica
dominante

• Incidencia 1:3000

• 50% no hay HF, son mutaciones nuevas

• Diagnóstico es clínico

• Usualmente no es util test genetico

• Riesgo de desarrollar tumores: 2-5%

• Niños: gliomas opticos, LMCJ

• Adolescentes y Adultos: TVNPM,
feocromocitoma, RMS, meningioma



NEUROFIBROMATOSIS tipo 2

• Patron de herencia autosómica 
dominante

• Incidencia 1:40,000

• Alto riesgo de schwannomas
vestibulares bilateral

• Catarata juvenil



3.- SÍNDROME DE COSTELLO

• Patrón de herencia desconocido

• Fascies de duende (Noorms,
nan)papilomatosis nasales, RM.

• Riesgo de tumores: 15-20%
Neuroblastoma, ca vejiga)

• Sreenig cada 3-4m

SINDROME FASCIO-CUTANEO-ESQUELETICO



4.- DESORDENES DEL REPARO DEL ADN



SINDROME DE LI-FRAUMENI

CRITERIOS (LI-FRAUMENI, 1988)

• Un individuo <45 años con sarcoma +

• Pariente de 1er grado <45 años con cualquier cancer +

• Pariente de primer o segundo grado con cualquier cancer debut< 45años
o con sarcoma a cualquier edad.

• Cancer primarios multiples

CRITERIOS (BIRCH, 1994)

• Un individuo <45 años con sarcoma o cancer infantil o tumor cerebral o CAC
+

• Pariente de 1er o 2do grado con tipico SLF a cualquier edad +

• Pariente de primer o segundo grado con cualquier cancer debut< 60 años



SINDROME DE LI-FRAUMENI

• Incidencia 1:5000

• Mutaciones del p53 

• Riesgo de cancer: 80-90% (30-40% antes de los 16a)

• Cancer: carcinoma adrenocortical, sarcomas, ca mama, 
tumor cerebral.



TUMORES EN PACIENTES CON MUTACION DE LINEA 
GERMINAL DEL P53



SCREENING DE CANCER HEREDITARIO
NIÑOS

En hijos o hermanos de pacientes con:

• Retinoblastoma bilateral: Fondo de ojo cada 2-3 meses hasta 
los 2 años y luego cada 4-6 meses hasta 5 años.

• Tumor de Wilms familiar: ecografía abdominal cada 4 meses 
hasta 10 años.

• Neurofibromatosis

• NF1: evaluación oftalmológica hasta lo 5 años

• NF2: evaluación oftalmológica y RMN cerebral cada 6 
meses desde los 10 años



¿Cuándo hacer un examen genético?

1. Si el paciente tiene una probabilidad razonable de
portar un gen susceptible de cancer hereditario.

2. Cuando el test genético está disponible y puede
ser adecuadamente evaluable.

3. Cuando los resultados van a influenciar el manejo
médico o ayudar en el diagnóstico de un cáncer
hereditario.



¿Para qué enfermedades se recomienda hacer
examen genético?

• Retinoblastoma

• Tumor de Wilms 

• NEM, 2A y 2B

• Poliposis adenomatosa familiar

• Sd von Hippel-Lindau



• El cáncer asociado a síndromes genéticos son poco
frecuentes.

• Cada vez que se diagnostique alguna neoplasia asociada a
algún síndrome hereditario requiere que se amplíe estudios
para descartar alguna asociación genética.

• Cada vez que se diagnostique un síndrome hereditario debe
ser controlado para diagnóstico precoz de alguna de las
neoplasias con las que se asocia si es que se presentara.

Conclusiones
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