
Desarrollado un nuevo método para
diagnosticar cáncer de mama y ovario
hereditario
Investigadores del Instituto Catalán de Oncología han desarrollado y validado

un nuevo método para diagnosticar el síndrome de cáncer de mama y ovario

hereditario basado en la secuenciación masiva de los genes BRCA1 y

BRCA2. El modelo se basa en un análisis genético y bioinformático que se ha

demostrado muy efectivo. El nuevo protocolo ha sido descrito en un artículo

publicado en el 'European Journal of Human Genetics'.
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Los nuevos avances en las técnicas de secuenciación han provocado el

desarrollo de nuevas plataformas para la secuenciación de ácidos nucleicos,

llamadas plataformas de secuenciación masiva o nueva generación de

secuenciación.

Estas mejoras tecnológicas han supuesto una revolución en la investigación
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biomédica. La aparición de secuenciadores de nueva generación y la

posibilidad de combinar muestras de diferentes pacientes ha permitido

adaptar estas nuevas tecnologías en el campo del diagnóstico genético.

Así, expertos del Instituto Catalán de Oncología (ICO), en el Instituto de

Investigación Biomédica de Bellvitge (IDIBELL), han desarrollado un

protocolo completo que permite secuenciar todas las regiones codificadoras

y las regiones adyacentes de los genes BRCA1 y BRCA2, responsables del

cáncer de mama y ovario hereditario.

El modelo, publicado en el European Journal of Human Genetics, se basa en

un análisis genético y bioinformático que se ha demostrado muy efectivo.

"Esta aproximación ha permitido identificar todas las mutaciones puntuales

y pequeñas deleciones e inserciones analizadas, incluso en regiones de

elevada dificultad técnica, como son las regiones homopoliméricas", explica

Conxi Lázaro, directora del estudio.

Algoritmo de secuenciación masiva

El protocolo desarrollado es un algoritmo propio de secuenciación masiva y

análisis bioinformático propio que ha demostrado ser muy eficiente en la

detección de todas las mutaciones existentes y para eliminar falsos

positivos. La validación de este algoritmo para diagnosticar el síndrome

hereditario de cáncer de mama y ovario ha demostrado una sensibilidad y

especificidad del 100% en las muestras analizadas, además de reducir

costes y tiempos de obtención de los resultados.

Asimismo, el equipo de investigación liderado por Lázaro está aplicando el

uso de esta aproximación por los genes responsables de cáncer colorrectal

hereditario, como la poliposis familiar y el síndrome de Lynch.

Hasta un 10% de los cánceres son hereditarios, lo que significa que se

transmiten de padres a hijos mutaciones genéticas que predisponen a

El modelo se basa en un análisis genético y

bioinformático muy efectivo
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padecer diversos tipos de tumores. La identificación de estas mutaciones es

muy importante para prevenir la aparición de tumores en las personas que

tienen predisposición familiar.

El síndrome de cáncer de mama y ovario hereditario es uno de los tipos de

cáncer hereditario que afecta a más personas. La enfermedad está causada

por mutaciones en los genes BRCA1 y BRCA2, que también están

relacionadas con otros tipos de cánceres.

Referencia del artículo

Feliubadaló L, Lopez-Doriga A, Castellsagué E, del Valle J, Menéndez

M, Tornero E, Montes E, Cuesta R, Gómez C, Campos O, Pineda M,

González S, Moreno V, Brunet J, Blanco I, Serra E, Capellá G, Lázaro C.

Next-generation sequencing meets genetic diagnostics: development

of a comprehensive workflow for the analysis of BRCA1 and BRCA2

genes. European Journal of Human Genetics. Dec 19. DOI:

10.1038/ejhg.2012.270. [Epub ahead of print].

Derechos: Creative Commons

TAGS
CÁNCER HEREDITARIO BIOINFORMÁTICA CÁNCER DE MAMA

CÁNCER DE OVARIO SECUENCIACIÓN MASIVA

Creative Commons 4.0
Puedes copiar, difundir y transformar los contenidos de SINC. Lee las
condiciones de nuestra licencia

SALUD

https://www.agenciasinc.es/tag/c%25C3%25A1ncer%20hereditario
https://www.agenciasinc.es/tag/bioinform%25C3%25A1tica
https://www.agenciasinc.es/tag/c%25C3%25A1ncer%20de%20mama
https://www.agenciasinc.es/tag/c%25C3%25A1ncer%20de%20ovario
https://www.agenciasinc.es/tag/secuenciaci%25C3%25B3n%20masiva
https://www.agenciasinc.es/Sobre-nosotros/Licencia-CC
https://www.agenciasinc.es/


 

SALUD

http://www.ciencia.gob.es/portal/site/MICINN/
https://www.agenciasinc.es/%20http://www.fecyt.es/%20

	Desarrollado un nuevo método para diagnosticar cáncer de mama y ovario hereditario

