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Se evalud la presencia del gen Her2-/neu en una muestra de 28 pacientes con diagndstico de
céncer de mama a quienes se les realizaron biopsias © mastectomias desde enero de 2000 a
febrero de 2002. Las ldminas embebidas en parafina fueron suministradas por la Compaiiia de
Patélogos del Cauca y el Departamento de Patologia del Hospital Universitario San José
de Popayan; Cauca. Se utilizé la técnica de Hibridizacién in situ por Fluorescencia (FISH) para
visualizar copias del gen Her-2/neu. Las muestras fueron analizadas sin conocer previamente
el tipo histoldgico ni el estadio de la neoplasia con el fin de evitar sesgos. Se observaron hasta 60
nicleos por muestra. Se analizaron 28 muestras (100%), de las cuales, 36% (10 muestras)
evidenciaron ser positivas para la amplificacién del gen. Las pacientes eran en su mayoria nédulo
positivas y con estadios clinicos |IA en adelante. Los resultados corroboran los reportes cientificos
respecto a la presencia de este gen en cancer de mama. Finalmente, se reitera la necesidad de
continuar este tipo de estudios que conduzcan a entender las bases moleculares de esta grave

patologia en Colombia.
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En Colombia las malformaciones congénitas constituyen la tercera causa de mortalidad
infantil, en el caso de la holoprosencefalia esta entidad tiene su mayor incidencia en personas
de estrato socioeconémico bajo y su etiologia principal es de tipo poligénico-ambiental (Cohen
1989). En este trabajo realizaremos la descripcién de un caso de holoprosencefalia mediante
caracterizacion genética y por imagen.

Una nifia con PAN 2.900 g, TAN 35 cm, CC 27 cm, presenta sindrome de dificultad respiratoria
y distintas malformaciones como microcefalia, displasia de linea media, hipotelorismo ocular,
puente nasal plano, hendidura labial unilateral izquierda completa, hendidura palatina completa,
pabellones auriculares displasicos de implantacién baja rotados, e inclusion de pulgares. Se rea-
liza TAC de crianeo donde se encuentra holoprosencefalia, con leve caracterizacién del tallo.
Se realiza cariotipo linfocitario en sangre periférica para bandas G, encontrandose sin alteraciones

estructurales o numéricas, con una composicién femenina 46, XX.
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