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LOS PRINCIPALES GENES ALTERADOS EN PATOLOGIA

ONCOLOGICA

Patologias

SINDROME DE COWDEN
Se define

Trastorno IJIeredi‘tarios
que e caracteriza por la
formacién de muchos
tumores benignos

Gen alterado Factores de riesgo

Queratosis acral,
adenomas, cancer de
tiroides, carcinomas,

edades tempranas

PTEN

!

SINDROME PEUTZ-
JEGHERS
Se define

Cancer en el aparato
digestivo, que este
trastorno aumenta el
riesgo de neoplasias
malignas

SINDROME DE LI-
FRAUMENI
Se define

Afeccidn gque hace que
una persona tenga mas
probabilidades de
desarrollar uno o mas
tipos de cancer

Gen alterado Factores de risgo

TP53. CHEKZ2 Antes de los 30 anos
(50%). A los 60 anos [(BO-
20%)

Gen alterado

STK

Factores de riesgo

Poliposis adenomatosa
familiar. Obesidad. alcohol
y tabaco
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Patologias

SINDROME GORLIN
Se define

Una lesién ‘le cancer de
piel que aparece de color
rojizo oscuro y
ligeramente abultada

Factores de riesgo

Gen alterado o
Exposicion a la luz

ultravioleta.Piel blanda,
Edades avanzadas.
exposicion a radiacion,
quimicos.y lesiones o
inflemaciones graves o

PTCH1. SUFU, PTCH2

ESCLEROSIS TUBEROSA

Se define

Trastorno genetico que
afecta la piel, el cerebro y
el sistema nervioso, los
rinones, el corazdén y los
pulmones

MELANOMA FAMILIAR

Se define

Familias en las que 20 mas
familiares de primer grado
tienen un cancer de piel

Gen alterado Factores de riesgo
CDKN2A, CDK4, TERT. Exposicion UV, sistema
MITF inmunitario débil, muchos
lunares, piel blanca,
antecedentes de cancer
de piel

prolongadas de la piel

Gen alterado

TSC1, TSC2

Facres de riesgo

Convulsiones. discapacidades
congénitas. problemas renales,
cardiacos y pulmonares. anomalias
cutaneas
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CANCER DE PROSTATA
HEREDITARIO
Se define

SINDORME BIRT-HOGG-

. SINDROME WERNER
DUBE

Se define Se define

Trastorno h4reditarin que | |
aumente el riesgo de
cancer de rifion, lesiones
benignas en la piel y
quistes pulmonares

Enfermedad por la que se
forman células malignas
en los tejidos de la
prc’thata

Trastorno hereditario caracterizado por
un envejecimiento rapido que comienza
al principio de la adolescencia o la
aduTez

Gen alterado Factoresde riesgo Gen alterado Facores de reisgo

FLCN Edades entre los 20-30
afnos, Baja estatura,
Radicales libres

Edades avanzadas,
lesiones dela piel,
tumores cutaneos

RECQL2

Gen alterado Factores de riesgo

HOXB13 Edades avanzadas, Raza,
Antecedentes familiares,

Obesidad,
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ENFERMEDAD DE DUNCAN

Se define

Trastorno de inmunodeficiencia
que resulta de una anormalidad de
las células T

Gen alterado Factores de riesgo

SH2D1A

AMNEMIA FANCONI

Se define

Se transmite de padres a
hijos ¥ que afecta
principalmente la medula
dsea

Gen alterado

FANCA-FANCM

CANCER DE TIROIDES NO-
MEDULAR FAMILIAR
Se define

Presencia de cancer diferenciado
de tiroides en 2 o mas familiares, en
ausencia de otros sindromes

Gen alterado Factores de riesgo

HABP2 Radiacion ionizante, dieta
baja en yodo, tirciditis de
Hashimoto

Factores de riesgo

Edades de 3- 14 afos,
Infecciones,

Anemia.Obesidad, Bajo
nivel socio economico
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CANCER DE MAMA
HEREDITARIO

Se define

Inicio temprano asociado
a una mutacion en la linea
germinal

Gen alterado

ATM, PALBZ2, BARD1, NBM  Mujer, Edades avanzadas,

Factores de riesgo

CANCER DE OVARIO SINDROME DE LYNCH
HEREDITARIO
Se define Se define

enfermedad autosémica
dominante debido a la

presencia de mutaciones

en los genes reparadores

se asocia a mutaciones
germinales con alta

penetrancia y un patrén

autosémico dominante.

Gen alterado Factores de risgo

MLH1, MSH2, MSH6, Tabaguismo, alcoholismo,
carnes rojas, Obesidad,

PMS2, EPCAM
uso de aspirina o AINES,

Antecedentes
antecedentes familiares

familiares,Origen ectino,

Gen alterado Factores de riesgo

BRIP, RAD51C, RADS1D Edad, nuliparidad,
antecedentes. haber

presentado menopausia



