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El cáncer: una 
enfermedad genética



Cáncer hereditario Cáncer esporádico

Formas genéticas del cáncer



Formas genéticas del cáncer
Cáncer hereditario y cáncer esporádico

Mutación en los 
gametos

Mutaciones somáticas

Se producen en el tejido no germinal

No son heredables

Mutaciones somáticas
(ej., mama)

Mutaciones germinales

Afectan a todas las
células de la 

descencencia

Presentes en los gametos

Son heredables

Causan los síndromes de cáncer familiar

No heredables



Cáncer 
hereditario
Herencia 

autosómica 
dominante

Se transmite igual entre 

hombres y mujeres

No salta ninguna generación

Cada descendiente tiene

el 50% de heredar la 

mutación.

Normal

Afecto



Cáncer hereditario
Herencia 
autosómica 
dominante: 
algunos ejemplos



Dnacey JE ey al. Cell 148, February 3, 2012



Dnacey JE ey al. Cell 148, February 3, 2012

Biotipos tumorales











¿Qué hacemos 
en el laboratorio 
de Biología 
Molecular del 
IVO?



Servicio Central

Equipo humano
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Mutaciones somáticas (tumor):

• adquiridas durante la vida

• detectadas en tumor

• posibles dianas terapéuticas en cáncer

Mutaciones en línea germinal:

• presentes desde el nacimiento

• presentes en todas las células 

• pueden indicar predisposición a cáncer
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Aislamiento del ADN línea germinal



Aislamiento del ADN línea germinal



Cáncer de Mama con criterios 
familiares

Cáncer de Ovario
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Cáncer	colorrectal









Análisis de mutaciones en BRCA1/2 por

NGS y MLPA







Aislamiento del ADN tumoral

Revisión histológica

Macrodisección

Corte en Micrótomo Extracción de ADN

Conservación 



Aislamiento del ADN tumoral



GIST
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Cáncer colorrectal
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Melanoma
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p.Q61R / c.182 A>G

Análisis de NRAS mediante secuenciación Sanger
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Cáncer de pulmón
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Análisis de BRAF mediante la plataforma
Cobas y secuenciación Sanger



Sarcomas

Dermatofibrosarcoma 

protuberans
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FISH y RT-PCR seguida de  secuenciación



Cáncer de próstata
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Leucemia	Mieloide	Crónica

Linfomas



Programas de control de calidad

BRCA1/BRCA2
EGFR, KRAS, BRAF
Once a year

EGFR, KRAS, BRAF
Twice a year




