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Mutaciones en el gen MAX
Lo que debe saber sobre las mutaciones en el gen MAX

El sindrome de paraganglioma (PGL, por sus siglas en inglés)/feocromocitoma (PCC, por sus siglas en inglés)
hereditario asociado al gen MAX es una condicion genética causada por mutaciones en el gen del factor X
asociado a MYC (MAX, por sus siglas en inglés). El gen MAX es responsable de suprimir el desarrollo tumoral. Un
cambio, o mutacién, en el gen MAX aumenta el riesgo de tener determinados tipos de tumores en el sistema
neuroendocrino. Los tipos de tumores se describen abajo.

Riesgos de cancer o tumores asociados a las mutaciones en el gen MAX

Las mutaciones en el gen MAX aumentan el riesgo de tener tumores (crecimiento anormal de células) llamados
feocromocitomas (PCC) y paragangliomas (PGL). Los PCC y PGL son tumores del sistema neuroendocrino, que es
el sistema que libera hormonas en el cuerpo. La mayoria de estos tumores son benignos (no cancerosos). Sin
embargo, las personas con mutaciones en el gen MAX parecen tener un mayor riesgo de que estos tumores se
conviertan en malignos (cancerosos), por lo que es importante hacer controles y pruebas de deteccion. Aln no se
sabe si las mutaciones en el gen MAX estan asociadas a otros tipos de tumores o de cancer.

Riesgos para los familiares

Las mutaciones en el gen MAX se heredan de manera autosémica dominante. Esto significa que los hijos, los
hermanos y los padres de las personas con una mutacién en el gen MAX tienen un 50 % de probabilidades de
tener la mutacién. Segun algunos estudios, solo las mutaciones en el gen MAX que se heredan del padre pueden
aumentar el riesgo de que aparezca un tumor. Esto se llama transmisién paterna.

Tratamiento de los riesgos de cancer

Debido a que el gen MAX se descubrié hace poco, aun se desconoce el riesgo de PCC/PGL que tienen de por vida
las personas con una mutacién en el gen MAX. Aunque no hay un consenso sobre las estrategias de control para
las personas que tienen mutaciones en el gen MAX, es razonable considerar la posibilidad de hacer controles
clinicos y bioquimicos anuales durante toda la vida, que pueden servir de guia para los estudios por imagenes. Las
pruebas de deteccién de otras condiciones genéticas asociadas a los PCC/PGL comienzan a los 10 afios, o 10
afos antes de la edad mas temprana de diagnéstico en la familia. Las pruebas de deteccién pueden incluir analisis
hormonales de sangre u orina, tomografias computarizadas (CT, por sus siglas en inglés) o resonancias
magnéticas (MR, por sus siglas en inglés) y examenes fisicos para detectar signos y sintomas de tumores. El
tratamiento de los tumores varia y podria incluir cirugia.
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