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RESUMEN

Introduccion: el cancer de mama en el
hombre se corresponde con el 1 % del
total de diagnosticos de esta neoplasia a
nivel mundial. Su diagnéstico tardio
debido a la baja concienciacion, la
ausencia de programas de cribado y el
estigma  social asociado a una
enfermedad percibida como femenina
entorpecen el pronéstico y ocasiona un
mayor numero de muertes en estos
pacientes.

Objetivo: describir los desafios en el
asesoramiento genético, las
implicaciones bioéticas y la equidad del

cancer de mama en el paciente
masculino.
Método: se realizO una revision

bibliografica entre junio y septiembre de
2025 en bases de datos como SciELO y
PubMed. Se seleccionaron 26
referencias en espanol, inglés y
portugués. Los criterios de inclusion se

centraron en estudios sobre
asesoramiento genético, la bioética y las
disparidades en la investigacion.

Desarrollo: el asesoramiento genético
enfrenta una paradoja entre su
recomendacion universal y la limitada
evidencia sobre su utilidad clinica en
hombres, agravada por barreras en la
comunicacion del riesgo debido al
estigma. Existe una exclusion
sistematica de los hombres de los
ensayos clinicos, lo que fuerza la
extrapolacion de guias basadas en
mujeres y evidencia serias cuestiones
bioéticas, vulnerando los principios de
autonomia, y de beneficencia.

Conclusiones: el cancer de mama en el
hombre se ve comprometido por
disparidades profundas impulsadas por
la falta de evidencia especifica, barreras
psicosociales y desigualdad en el acceso
a la investigacion.
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ABSTRACT

Introduction: Breast cancer in men
accounts for approximately 1% of all
breast cancer diagnoses worldwide. Late
diagnosis -due to low awareness, the
absence of screening programs, and the
social stigma surrounding a disease
perceived as female- hinders prognosis
and contributes to a higher mortality
rate among male patients.

Objective: To examine the challenges
in genetic counseling, the bioethical
implications, and issues of equity in the
care of male breast cancer patients.

Method: A literature review was
conducted between June and
September 2025 using databases such
as SciELO and PubMed. Twenty-six
references in Spanish, English, and
Portuguese were selected. Inclusion
criteria focused on studies addressing

Development: Genetic  counseling
presents a paradox: while universally
recommended, its clinical utility in men
remains under-supported by evidence.
This gap is exacerbated by barriers to
risk communication rooted in stigma.
Men are systematically excluded from
clinical trials, leading to the

extrapolation of female-based
guidelines. This raises serious
bioethical concerns, particularly

regarding the principles of autonomy
and beneficence.

Conclusions: Male breast cancer care
is undermined by significant disparities
driven by a lack of sex-specific
evidence, psychosocial barriers, and
unequal access to research. Addressing
these gaps requires inclusive clinical
studies, tailored guidelines, and ethical
frameworks that uphold the rights and

genetic counseling, bioethics, and needs of male patients.
disparities in research.

Keywords: Genetic counseling; BRCA2; Male breast cancer; Psychosocial stigma;
Research inequity; Endocrine therapy
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INTRODUCCION

El cancer de mama en el paciente masculino (CMM) constituye una neoplasia rara,
representando menos del 1 % de todos los casos de cancer de mama a nivel mundial y
aproximadamente el 0,3 % de las neoplasias malignas en hombres. En Latinoamérica,
si bien los datos especificos son mas limitados y la baja prevalencia se mantiene, el
diagnostico suele ser mas tardio y con un pronostico desfavorable.(!)

Los hombres son diagnosticados a una edad media mas avanzada (67 anos) en
comparacion con las mujeres (62 anos) y, de manera alarmante, hasta el 47-50 %
presenta afectacion ganglionar axilar al momento del diagnostico, lo que refleja
estadios mas avanzados. Esta presentacion tardia se atribuye a la baja concienciacion,
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la ausencia de programas de cribado y el estigma social que rodea a una enfermedad
percibida como femenina. (-4

La evidencia indica que los hombres tienen un riesgo de muerte entre 1,3 y 1,5 veces
mayor que las mujeres con cancer de mama, incluso después de ajustar por edad,
estadio y tratamiento. Esta brecha en los desenlaces clinicos no solo es atribuible a un
diagnostico mas avanzado, sino también a inequidades en el acceso a cuidados
especializados, una representacion minima en investigacion clinica, y a vacios criticos
en la generacion de evidencia especifica para este grupo poblacional. Comprender y
abordar estos desafios es imperativo para mejorar la supervivencia y la calidad de vida
de los hombres afectados. (-0

Las investigaciones sobre esta tematicaavanzan de forma insuficiente. Se sabe que la
etiologia es multifactorial, con factores genéticos desempeniando un papel crucial. Las
mutaciones germinales en el gen BRCA2 son el factor de riesgo genético mas
importante, presente en aproximadamente el 8 % de todos los casos y confiriendo un
riesgo acumulado de por vida de hasta el 7 %. *7 Otros sindromes, como el de
Klinefelter, y desequilibrios hormonales también incrementan el riesgo. (5.8.9)

Desde el punto de vista clinico y terapéutico, el manejo de la identidad se basa casi por
completo en la extrapolacion de guias establecidas para el cancer de mama femenino.
La mastectomia sigue siendo el procedimiento quirurgico predominante, y el
tamoxifeno es la base de la terapia endocrina adyuvante para tumores con receptores
hormonales positivos, que constituyen mas del 90 % de los casos. Sin embargo,
persisten debates sobre el papel de la cirugia conservadora, la radioterapia y el uso de
inhibidores de aromatasa, que requieren de analogos de GnRH para una supresion
estrogénica efectiva en hombres. (5.10.11)

A pesar de estos avances, persisten vacios de conocimiento criticos. Existe una
necesidad wurgente de comprender las diferencias biologicas sutiles pero
potencialmente significativas entre el cancer de mama en hombres y mujeres, lo que
podria conducir a terapias mas personalizadas. En el ambito psicosocial, los hombres
enfrentan un estigma triple: el autoimpuesto, el estigma social y por parte de los
profesionales de la salud, que impactan negativamente en su busqueda de ayuda,
adherencia al tratamiento y bienestar emocional. 2120 La comunicacion de la
informacion genética y el proceso de asesoramiento genético presentan desafios
Unicos, incluyendo la gestion de la incertidumbre ante variantes de significado incierto
(VUS) y la dificultad para comunicar el riesgo a familiares en un contexto de
masculinidad tradicional. Por otro lado, poblaciones vulnerables, como los hombres
transgénero con riesgo genético elevado, al carecer de directrices claras y evidencia

solida para guiar su manejo, agravan significativamente las disparidades en salud. (13-
17)

En consecuencia, el proposito de esta revision narrativa es describir los desafios en el
asesoramiento genético, las implicaciones bioéticas y la equidad del cancer de mama
en el paciente masculino.

METODO
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Se realizé6 una revision bibliografica en el periodo de julio a septiembre de 2025, se
consultaron articulos originales, reportes de caso y revisiones sistematicas. Se
seleccionaron un total de 26 referencias con cerca del 84 % de los ultimos tres anos,
para garantizar la actualizacion del mismo. Se consultaron las bases de datos de
SciELO, PubMed y el motor de busqueda de Google Académico. Los términos claves
utilizados como estrategia de busqueda fueron Cancer de mama masculino,
Asesoramiento genético en el cancer, Male breast cancer, Gender bias in breast cancer y
Genetic counselling. Se priorizaron articulos en espanol, inglés y portugués. Se
incluyeron estudios centrados en el asesoramiento genético tanto a los pacientes como
a sus familiares; la bioética en la toma de decisiones y la comunicacion al paciente; y
por ultimo, la equidad y disparidades en el acceso de la investigacion del cancer de
mama en el paciente masculino. Se excluyeron investigaciones que no diferenciaran
por sexo o que no abordaran explicitamente los criterios de inclusion.

DESARROLLO
Desafios en la comunicacion del riesgo genético y la utilidad clinica en hombres

El asesoramiento genético en el CMM se enfrenta a una paradoja fundamental.
Aunque las directrices recomiendan su realizacion en todos los casos debido a la alta
prevalencia de mutaciones germinales (especialmente en BRCA2), la evidencia que
sustenta su utilidad clinica y la percepcion del riesgo en estos pacientes es
notablemente limitada. (5.7.8) Un historial familiar fuerte, como tener una madre o
hermana con cancer de mama diagnosticado antes de los 40 anos, es un indicador
clave para las pruebas. Sin embargo, una critica fundamental es que gestionar la
incertidumbre en este contexto va mas alla de simplemente llenar vacios de
conocimiento.

Al profundizar en esta complejidad, surge una desconexion critica: los conceptos de
herencia de los pacientes, a menudo basados en relaciones sociales y experiencias
vividas, pueden diferir significativamente del entendimiento objetivo de los asesores
genéticos. Este desajuste obstaculiza la toma de decisiones informada y se ve
amplificado por su rareza, lo que incrementa la incertidumbre sobre la informacion
genética, el riesgo futuro y las implicaciones familiares. Un comentario crucial aqui es
que los hombres, al ser diagnosticados con una enfermedad socialmente feminizada,
pueden percibir el riesgo a través de un prisma de estigma y aislamiento. Esto puede
llevarles a minimizar la importancia de los resultados o a no compartirlos con sus
familiares en riesgo. (1,7.8,18)

La utilidad clinica de las pruebas genéticas en hombres se ve fuertemente cuestionada
por la falta de evidencia especifica sobre la eficacia de las estrategias de manejo del
riesgo. Por ejemplo, mientras una mastectomia profilactica bilateral reduce el riesgo en
mujeres portadoras de mutaciones BRCA en mas de un 90 %, se desconoce el grado de
reduccion del riesgo en hombres trans tras una cirugia de masculinizaciéon toracica,
que deja tejido residual. Esta incertidumbre se traslada directamente a los hombres
cisgénero con CMM, para quienes las directrices de manejo, extrapoladas de estudios
en mujeres, pueden no ser Optimas. De esta comparacion surge una hipotesis
plausible: la utilidad clinica percibida de las pruebas en hombres podria ser menor que
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en mujeres, debido a la ausencia de intervenciones de reduccion de riesgo validadas
para la fisiologia masculina. (10,14,16,19)

Al discutir modelos teoricos como el Modelo de Compromiso Reciproco (REM, por sus
siglas en inglés), que subraya la educacion centrada en el paciente, surge una
pregunta critica: scomo puede aplicarse de forma eficaz este modelo cuando la propia
base de evidencia sobre la que se asesora es incompleta para los hombres? La
evaluacion de la utilidad clinica esta intrinsecamente ligada a las barreras en la
comunicacion. Si un paciente masculino no comprende o no acepta la relevancia del
riesgo genético para si mismo y su familia (sobre todo para hijas y hermanas), es
menos probable que se adhiera a las recomendaciones o que comunique la
informacion, lo que socava por completo el proposito de la prueba. (7.13,20

Las barreras en la comunicaciéon del riesgo genético son, por tanto, multifacéticas. El
impacto psicologico y el estigma, que pueden hacer que los hombres se sientan
avergonzados o aislados, retrasan la busqueda de asesoramiento y evitan que
compartan los resultados. Se plantea la hipotesis de que la comunicacion suboptima
genera un efecto cascada dentro de la familia, limitando severamente el potencial de
reduccion del cancer. Un problema significativo que se desprende de la literatura es
que, mientras esta se centre principalmente en factores de riesgo biomédicos, la mera
posesion de informacion genética no es suficiente. Para una comunicacion efectiva, se
requiere abordar las construcciones sociales de la herencia y la masculinidad. (1.8.20)

En consecuencia, surge una propuesta concreta: los enfoques de asesoramiento
genético que integren la narrativa del paciente sobre su enfermedad y su lugar dentro
de la dinamica familiar, tal como sugiere el REM, podrian ser mas efectivos para estos
hombres. Por tanto, un area crucial de investigacion seria comparar las tasas de
comunicacion familiar y de pruebas en cascada entre familias con CMM frente a
cancer de mama femenino (CMF), controlando por el estado de la mutaciéon BRCA. El
objetivo de esta investigacion seria cuantificar el impacto del estigma de género como
una barrera independiente, lo que permitiria desarrollar estrategias mas especificas y
efectivas.

Disparidades en el acceso a la investigacion clinica y la equidad

Una de las disparidades mas criticas en la investigacion del CMM es la exclusion
sistematica de los pacientes masculinos de los ensayos clinicos. Se revela que los
hombres representan solo el 0,09 % de los participantes en 131 ensayos clinicos sobre
cancer de mama. Esta infrarrepresentacion tiene consecuencias directas y profundas
en la calidad de la evidencia disponible. Como consecuencia, las guias de practica
clinica, se basan casi exclusivamente en la extrapolacion de datos obtenidos en
mujeres. Esta extrapolacion es problematica dado que existen diferencias biologicas y
epidemiolégicas significativas entre el CMM y el CMF. (1422) Por ejemplo, se senala que
el CMM se diagnostica a una edad mas avanzada, con una enfermedad mas avanzada
y una incidencia abrumadoramente mayor de tumores con receptores hormonales
positivos (el 99% expresan receptores de estrogeno), ademas que los hombres con
CMM tienen un mayor riesgo de segundas neoplasias primarias, lo que complica atun
mas el manejo. (58,22

La falta de evidencia especifica por sexo genera un ciclo vicioso de inequidad en el
tratamiento del cancer de mama masculino. Un ejemplo claro es el uso del tamoxifeno
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como estandar de cuidado, mientras que los inhibidores de aromatasa como
monoterapia no estan recomendados. Criticamente, esta limitacion se basa en
hallazgos de estudios observacionales retrospectivos, y no en ensayos aleatorizados, lo
que revela una grave carencia de datos de alta calidad. De manera similar, la utilidad
de las plataformas genomicas, aunque sugerente, carece de validaciéon en ensayos
clinicos con hombres.

Esta brecha entre la practica observacional y la evidencia rigurosa es un problema
fundamental. La literatura sugiere que, una vez se disponga de datos del "mundo real"
que muestren un beneficio, se podrian emitir recomendaciones firmes; sin embargo,
esto no sucede debido a la falta de evidencia de alto nivel. Surge entonces una
hipotesis crucial: las terapias efectivas en mujeres posmenopausicas con cancer de
mama luminal podrian ser suboptimas para los hombres. Esto se deberia a diferencias
clave en su microambiente hormonal, como una mayor produccion de andrégenos y
una biologia tumoral distintiva.

El reconocimiento de estas diferencias estaria impulsando estudios hacia terapias
dirigidas al receptor de androgenos. No obstante, se plantea una critica evidente: sin la
inclusion prospectiva de hombres en los ensayos clinicos, la validacion de estas
hipotesis prometedoras sera lenta y fragmentada. (.14.21,22) Esta falta de datos perpetiia
el ciclo de inequidad, donde la escasez de evidencia impide el desarrollo de
tratamientos optimos, y la falta de tratamientos 6ptimos desincentiva la generacion de
nueva evidencia.

Las barreras de acceso a la investigacion clinica no son solo un problema de disenio de
estudios, sino también sistémicas. Un comentario relevante es que factores
socioeconomicos, la falta de seguros médicos y el estigma actian como impedimentos
para que los hombres busquen atenciéon en general, lo que inevitablemente reduce su
reclutamiento en estudios. Ademas, se enfatiza que la falta de concienciacion entre los
profesionales de la salud es un factor determinante, ya que muchos meédicos ni
siquiera consideran la posibilidad de incluir a sus pacientes masculinos en ensayos
disponibles. (8.18,20)

Para fomentar la equidad, es imperativo implementar estrategias proactivas. Un
criterio fundamental es la inclusion sistematica de pacientes masculinos en todos los
ensayos de cancer de mama, estableciendo incluso cuotas minimas de reclutamiento.
Paralelo a esto, el desarrollo de ensayos especificos, posiblemente a través de
colaboraciones multinacionales, seria crucial para abordar las particularidades de la
enfermedad. Como area de investigacion concreta, se propone evaluar las barreras
percibidas por los investigadores y los comités de ética para incluir hombres, y
desarrollar herramientas educativas para superar estos sesgos institucionales

Implicaciones bioéticas de la falta de evidencia especifica por sexo

La extrapolacion de la evidencia del CMF al masculino plantea serias cuestiones
bioéticas que afectan a los principios fundamentales de la practica médica. El principio
de beneficencia, que obliga a actuar para el mayor bien del paciente, se ve
comprometido cuando los tratamientos se administran sin una certeza razonable de su
eficacia en hombres. Un ejemplo critico es el uso de inhibidores de la aromatasa con
analogos de GnRH: mientras que los estudios muestran una mayor supresion de
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estradiol, la evidencia de una superioridad clara en supervivencia frente al tamoxifeno
es limitada.

Al administrar una terapia mas compleja y potencialmente mas téxica sin una ventaja
demostrada, se infringe directamente el principio de no maleficencia (no causar dano).
Una critica contundente aqui es que se esta sometiendo a los pacientes a unos efectos
secundarios significativos —como disfuncion sexual, aumento de peso y sofocos— que
contribuyen a altas tasas de abandono, basandose Unicamente en una evidencia
incompleta y extrapolada. Esto representa un problema ético sustancial, ya que el
dano potencial es tangible, mientras que el beneficio permanece incierto.

Quizas el principio mas vulnerado es el de autonomia, base del consentimiento
informado. Se plantea la hipotesis de que el modelo actual de atencién, basado en la
extrapolacion, no respeta la autonomia de los pacientes masculinos, sino que los
encaja en un paradigma de gestion disenado para otro grupo biolégico. La frase
recurrente "no hay datos especificos para hombres" 6 en discusiones sobre
plataformas genomicas o terapias dirigidas vacia de contenido el proceso de
consentimiento. (.6.20-25 Cabe preguntarse: ¢como puede un paciente dar un
consentimiento verdaderamente informado para una quimioterapia adyuvante cuando
la evidencia de su beneficio es extrapolada?

Por ultimo, estas consideraciones éticas se amplifican en el contexto de las pruebas
genéticas. Las cuestiones sobre el derecho a realizar el test, las implicaciones
psicologicas y el estigma asociado se intensifican en los hombres debido a la
naturaleza feminizada de la enfermedad. Por lo tanto, una evaluacion bioética integral
debe cuestionar si el sistema esta priorizando la conveniencia de la extrapolacion sobre
los derechos y el bienestar especifico del paciente, un aspecto que requiere una
reflexion urgente por parte de clinicos y comités de ética.

La falta de evidencia también genera inequidad en el acceso a terapias innovadoras.
Por su parte, los inhibidores de CDK4/6 han demostrado eficacia en ensayos pivotales
que incluyeron predominantemente mujeres, pero igual con una representacion
minima de hombres. Aunque datos del mundo real apoyan su uso, el acceso formal a
estos farmacos para hombres puede verse obstaculizado por etiquetas regulatorias y
politicas de seguros basadas en poblaciones de ensayos exclusivamente femeninas.
Esto crea una situacion injusta donde podrian no recibir terapias potencialmente
salvadoras debido a un déficit en el disefio de la investigacion, no debido a una falta de
eficacia. 2.521) Entonces si existiese una obligacion moral para priorizar la investigacion
en esta afeccion para corregir esta inequidad, las agencias reguladoras y los
financiadores de investigacion podrian exigir o incentivar la inclusiéon de hombres en
los ensayos de cancer de mama como un criterio de equidad y rigor cientifico.

Estrategias para fomentar la equidad en la investigacion y la atencion

Para abordar las disparidades descritas, se requieren estrategias multifacéticas y
concertadas. La estrategia mas directa es la inclusion sistematica de pacientes
masculinos en los ensayos clinicos. Esto puede lograrse mediante el disefio de estudios
que establezcan cuotas minimas para la inscripcion masculina o, idealmente, a través
de ensayos especificos. Dada la rareza de la enfermedad, las colaboraciones
internacionales son esenciales para alcanzar un poder estadistico suficiente.
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Consorcios como el International Male Breast Cancer Program podrian servir como
modelo para disenar y ejecutar estos estudios prospectivos.

El desarrollo de modelos de atencion mas eficaces requiere un enfoque que va mas alla
de lo puramente biomédico. Con el énfasis en el Modelo de Compromiso Reciproco, se
proporciona un marco excelente para el asesoramiento genético y la comunicacion
clinica. Adaptar este modelo a las necesidades psicosociales Unicas de los hombres con
este cancer es crucial. Las intervenciones deben abordar explicitamente el estigma y
los problemas de masculinidad, integrando servicios de apoyo psicologico y grupos de
pares especificos para hombres, como los ofrecidos por la Male Breast Cancer
Coalition. También se destaca que un papel crucial es el apoyo de la pareja y la
familia, lo que sugiere que los modelos de atencion que involucren a los cuidadores
pueden mejorar la adherencia al tratamiento y los resultados psicosociales. (5.14.25)

La educacion es otra piedra angular. Es necesario implementar campanas de
concienciacion publica para disipar el mito de que el cancer de mama es
exclusivamente una enfermedad femenina. Paralelo a la educacion médica continua,
se debe capacitar a los profesionales de la salud para reconocer los sintomas del CMM
y evaluar adecuadamente los factores de riesgo como los antecedentes familiares y las
mutaciones de BRCA y sentirse comodos discutiendo esta enfermedad con pacientes
masculinos, ademas de que la falta de sospecha clinica inicial es un factor
determinante en el diagnéstico tardio. (1,13,20,26)

Por ultimo, la investigacion futura debe priorizar areas especificas. Primero, se
necesita caracterizar en profundidad la biologia molecular mediante estudios
genomicos y transcriptéomicos comparativos con el CMF. Es imperativo realizar
estudios prospectivos sobre la utilidad clinica de las pruebas genéticas y las
plataformas gendémicas en hombres. Tercero, se deben investigar intervenciones
psicosociales disefadas para mejorar la comunicacion del riesgo, reducir el estigma y
apoyar la salud mental de los hombres con esta entidad y sus familias. La hipotesis
subyacente a estas estrategias es que un enfoque integral, que combine la
investigacion biologica rigurosa, la inclusion en ensayos clinicos, modelos de atencion
psicosocialmente informados y una educacion generalizada, puede cerrar las brechas
de equidad y mejorar significativamente los resultados para los pacientes con cancer
de mama masculino.

CONCLUSIONES

El manejo del cancer de mama masculino se encuentra en una encrucijada critica. Si
bien los avances en la comprension de su base genética y biologica son prometedores,
persisten profundas disparidades impulsadas por la falta de evidencia especifica por
sexo, barreras psicosociales significativas y inequidades en el acceso a la investigacion
y la atencion integral. Abordar estos desafios requiere un esfuerzo concertado y
éticamente fundamentado que priorice la inclusion en la investigacion, el desarrollo de
modelos de atencion centrados en el paciente que aborden el estigma unico, y la
implementacion de estrategias de comunicacion que gestionen eficazmente Ila
incertidumbre inherente para empoderar a los pacientes masculinos y sus familias en
la toma de decisiones informadas sobre su salud.
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