
Acta Bio/6gica Colombiana, Vol 6 No.2, 2001 115

DIAGN6STICO MOLECULAR DEL CANCER DE MAMA POR EL ONCOGEN
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Se evaiuo la presencia del gen Her2-jneu en una muestra de 28 pacientes con diagnostico de
cancer de mama a quienes se Ies realizaron biopsias 0 masrecrornfas desde enero de 2000 a
febrero de 2002. Las laminas embebidas en parafina fueron suministradas por la Comparifa de
Parologos del Cauca y el Departamento de Patologia del Hospital Universitario San Jose
de Popayan; Cauca. Se utilize la recnica de Hibridizacion In situ por Fluorescencia (FISH) para
visualizar copias del gen Her-Zyneu. Las muestras fueron analizadas sin conocer previamente
el tipo hisrologico ni el estadio de la neoplasia con el fin de evitar sesgos. Se observaron hasra 60
nucleos por muestra. Se analizaron 28 muesrras (100%), de las cuales, 36% (10 muestras)
evidenciaron ser positivas para la arnplificacion del gen. Las pacientes eran en su mayona nodule
positivas y con esradfos clfnicos IIAen adelante. Los resultados corroboran los reportes cientfficos
respecto a la presencia de este gen en cancer de mama. Finalmente, se reirera la necesidad de
continuar este tipo de estudios que conduzcan a entender las bases moleculares de esta grave
patologra en Colombia.
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En Colombia las malformaciones congenitas constiruyen la rercera causa de monalidad
infantil, en el caso de la holoprosencefalia esta entidad tiene su mayor incidencia en personas
de estrato socioeconomico bajo y su etiolcgla principal es de tipo poligenico-ambiental (Cohen
1989). En este rrabajo realizaremos la descripcion de un caso de holoprosencefalia mediante
caracterizacion genetica y por imagen.
Una nina can PAN 2.900 g, TAN 35 ern, CC 27 em, presenta sfndrome de dificulrad respiraroria
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 implantacion baja rotados, e inclusion de pulgares. Se rea-
liza TAC de craneo donde se encuentra holoprosencefalia, con leve caracterizacion del tallo.
Se realiza cariotipo linfocitario en sangre periferica para bandas G, encontrandose sin alteraciones
estructurales 0 numericas, con una composici6n femenina 46, XX.
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La holoprosencefalia es una secuencia malformativa, embriologicamente es un defecto a nivel
del mesodermo precordial y como tal diversos grad as que van desde severos hasta casas menos
leves como hipotelorismo can diversos grados de defeeto de linea media. La causa es variable
incluyendo desde anomalras cromosornicas tales como el Sfndrome de Patau hasra genopatfas
de tipo dominante, recesiva 0 ligada a X recesiva.
En nuestro caso como la pareja no presenta antecedentes familiares y son primos en tercer
grade de consaguinidad nos inclinamos po- una etiologfa aurosormca recesiva aunque como
antes mencionamos la mayor incidencia es de tipo multifactorial, asociada a grupos familiares
de estrato social bajo y cuyo factor preponderanre es la desnutrici6n.
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En esta era de la genetica, cad a vez, es mas posible que tengamos las herramientas de la Cenetica
Molecular a nuestra disposicion. La metodologra del clonaje posicional, la cual termina con el
aislamiento y caracterizacion de genes que contienen varianres asociadas a [a caractertstica
estudiada, se inicia can la identificaci6n de la regi6n cromos6mica que contiene e! gen (0 genes)
responsables del fenotipo estudiado. Estas regiones son identificadas en la actuahdad a traves de
dos metodo'ogras generales: Las parametricas y las No-parametricas. En general, las primeras
arrojan valores de ligamiento (Lad score) y son mas robustas, mientras que las segundas arrojan
valores de asociacion "alelica". La aplicaci6n de estas metodologfas permiten la economfa de
recursos al identificar a ciencia cierta, de modo indirecto, si determinado gen es 0 no el causante
de la caracterfstica estudiada, pues de otro modo siempre cabrfa la posibilidad de que la hetero-
geneidad genetica esre afectando e! fenotipo estudiado. EI secuenciamiento de bases de la regi6n
codificante de un gen (exones) es un procedimiento basrante costoso, por tanto vale la pena esra-
seguros a priori de cual es el gen que contiene [as polimorfismos 0 mutaciones que estamos
buscando. Esras metodologfas se facilitan en la actualidad dada la disponibilidad de mapas
densos de marcadores polim6rficos como STRs (microsatelites 0 Short Tandem Repeats) y SNPs
(Single Nucleotide Polimorphisms).
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Un total de 50 pumas (Puma conc%r) procedentes de Colombia, Peru y Bolivia fueron analizados
para 7 marcadores microsatelites (FCA 08, 43, 45, 96, 126, 176, 391). EI ADN fue obtenido a
partir de muestras de pelo, sangre y trocitos de pieles. Los marcadores en los que se detect6 un
mayor numero de alelos fueron Fca 391 (16 alelos) y Fca 96 (13 alelos) mienrras que Fca 45 (4
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