GUIA PARA PACIENTES Y FAMILIAS
Mi estudio genético encontrd una variante en AIP
Adenomas hipofisarios aislados familiares

¢Qué significa y qué puedo hacer?

Tu estudio encontrd una variante patogénica en el gen AIP. Esto significa que tienes un riesgo aumentado de
tumores benignos de la hipofisis (adenomas hipofisarios), sobre todo los que producen hormona de crecimiento o
prolactina. Estos tumores suelen aparecer en la infancia, la adolescencia o la juventud. La mayoria de las personas
con la variante nunca desarrolla un tumor, pero los controles permiten detectarlo a tiempo y evitar sus
consecuencias, como el crecimiento excesivo. Esta guia te ayuda a entender tu resultado y a preparar tu plan de
cuidado.

° Lo que Si significa 0 Lo que NO significa

e Tienes un riesgo aumentado de tumores, en su e No significa que tengas cancer: la mayoria de
gran mayoria benignos, en algunas glandulas. estos tumores son benignos.

e Los controles periddicos permiten detectarlos a e No es culpa de nadie: la variante se hereda o
tiempo y evitar sus complicaciones. aparece por azar.

e Tus familiares pueden estudiarse para saber si e No significa que debas tomar decisiones de
tienen la misma variante. inmediato: hay tiempo para informarte.

ﬁ éQué es el gen AIP?

Todas las personas tenemos dos copias del gen AIP. Este gen produce una proteina que frena el crecimiento de las
células de la hipofisis, una glandula en la base del cerebro que controla muchas hormonas.

Los tumores asociados a AIP suelen producir hormona de crecimiento. En nifios y adolescentes, antes de que
terminen de crecer, esto causa gigantismo (crecimiento muy acelerado y estatura muy alta); en adultos causa
acromegalia (crecimiento de manos, pies y rasgos de la cara). Otros tumores producen prolactina, que causa
alteraciones de la menstruacién, salida de leche por los pezones o baja del deseo sexual. Estos tumores no son
cancer, pero pueden crecer y comprimir los nervios de la vision.

° ¢Qué manifestaciones puede tener?

Frecuencia aproximada a lo largo de la vida:

Manifestacion Poblacién general Con variante en AIP
Adenoma de la hipéfisis (cualquier tipo) raro (que dé sintomas) ~20-30%
Tumor productor de hormona de crecimiento . a

R . . muy raro el tipo mas frecuente
(gigantismo o acromegalia)
Tumor productor de prolactina u otros raros menos frecuentes

Cifras de series internacionales (Marques 2020). Los tumores asociados a AIP suelen aparecer antes de los 30 afios y pueden ser mds grandes
y agresivos que los habituales. Muchas personas con la variante, sobre todo adultas, nunca desarrollan un tumor.

Recuerda: la mayoria de las personas con una variante en AIP nunca desarrolla un tumor. Detectarlo
temprano, sobre todo en nifios, evita el gigantismo y otras complicaciones.
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é¢Como se hereda?

La variante se hereda de forma autosémica dominante: basta una copia alterada para tener el riesgo aumentado.
Puede venir de la madre o del padre, y afecta por igual a hombres y mujeres. Cada hijo o hija de una persona con
la variante tiene un 50% de probabilidad de heredarla.

Persona con la variante Pareja sin la variante

En cada embarazo: 50% de probabilidad de heredar la variante

Mi plan de cuidado

No existen guias NCCN para AIP. Estas son las recomendaciones de los grupos internacionales con mayor
experiencia (Marques 2020). Tu equipo de salud las adaptara a tu edad.

Qué hacer Desde cuando Con qué frecuencia

Nifios, adolescentes y adultos jovenes

Control clinico con medicion de estatura, velocidad de

. 4 aiios Anual hasta los 30 afos
crecimiento y desarrollo puberal
IGF-1y prolactina en sangre 4 aios Anual hasta los 30 afios
. P 10 afios (o al diagnéstico, si Cada 5 afios hasta los 30
Resonancia de hipofisis p .
es después) afios
Todas las personas
Consultar ante crecimiento muy acelerado, cambios en manos,
pies o cara, dolor de cabeza persistente, alteraciones de la . .
s . L . Siempre Siempre
vision, alteraciones de la menstruacion o salida de leche por
los pezones
Vida saludable: no fumar, moderar el alcohol, mantener un . ,
Siempre Todos los dias

peso adecuado, hacer actividad fisica y protegerse del sol

Después de los 30 afios, el riesgo de un tumor nuevo es bajo; los controles pueden suspenderse o espaciarse si no hay sintomas. En adultos
que se enteran de su variante sin sintomas, se sugiere una evaluacion inicial con exdmenes y resonancia.
Si tienes un tumor de la hipofisis

Los tumores productores de hormona de crecimiento se tratan habitualmente con cirugia por la nariz
(transesfenoidal) en un centro con experiencia vy, si es necesario, con medicamentos. Los tumores asociados a
AIP pueden responder menos a algunos medicamentos (analogos de somatostatina), por lo que tu resultado
es util para tu endocrindlogo.
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¢Qué significa para mi familia?

© 0 09060600

Comparte tu resultado con tus familiares de primer grado (padres, hermanos e hijos). Una copia del
informe del laboratorio les facilitara el estudio.

Ellos pueden estudiarse solo para la variante que se encontré en ti. Es un examen mas simple y
econdémico que el tuyo.

Hombres y mujeres pueden tener y transmitir la variante; los tumores son algo mds frecuentes en
hombres.

Hijos e hijas pueden estudiarse en la infancia, cerca de los 4 afios, porque los controles comienzan a
esa edad y el gigantismo se puede prevenir.

Planificacion familiar existen opciones como el diagndstico genético preimplantacional. Consultalas
en asesoramiento genético.

Si un familiar no tiene la variante, su riesgo vuelve a ser similar al de la poblacion general (salvo que
tenga otros antecedentes).

Preguntas frecuentes

éVoy a tener un tumor?
Probablemente no: la mayoria de las personas con una variante en AIP nunca lo desarrolla. Si aparece, suele ser
antes de los 30 afos, por eso los controles se concentran en esa etapa.

¢Es cancer?
No. Los adenomas de la hipdfisis son tumores benignos. Pueden causar problemas por las hormonas que
producen o por su tamafio, pero no se diseminan.

¢Es normal sentirme angustiado o preocupado?

Si, es muy comun. Hablarlo con tu familia, con tu equipo de salud o con un psicélogo puede ayudar. En Chile
existen fundaciones y organizaciones que acompafian a pacientes y familias. Tu equipo puede orientarte sobre
cuales corresponden a tu situacién.

Recuerda: conocer tu resultado te permite adelantarte. Con informacidn, controles y acompafiamiento,
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Esta guia entrega informacion general y no reemplaza la consulta con tu médico o genetista.
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