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Introducción:  

La intersección entre la genética y la oncología permite una visión más precisa y 

personalizada del cáncer, desde su predisposición hereditaria hasta su tratamiento 

específico. En el ámbito médico, la genética del cáncer se centra en el estudio de 

las mutaciones genéticas que contribuyen al desarrollo y progresión de la 

enfermedad. Estas mutaciones pueden afectar genes clave involucrados en la 

regulación del crecimiento celular, la reparación del ADN y la apoptosis, entre otros 

procesos biológicos. 

 

La identificación de genes susceptibles de cáncer, como BRCA1, BRCA2 y otros, 

permite detectar a individuos con un mayor riesgo hereditario de desarrollar ciertos 

tipos de cáncer, como el cáncer de mama y ovario. Este conocimiento genético 

facilita la implementación de estrategias de prevención y vigilancia clínica, como la 

realización de pruebas genéticas y estudios de imagen más frecuentes. 

 

Además, la genética molecular del cáncer es fundamental para la personalización 

del tratamiento oncológico. El análisis genómico de los tumores permite identificar 

biomarcadores específicos, como mutaciones genéticas o alteraciones 

cromosómicas, que pueden guiar la selección de terapias dirigidas y tratamientos 

innovadores. Esta medicina de precisión en oncología maximiza la eficacia 

terapéutica y minimiza los efectos secundarios adversos para mejorar la calidad de 

vida de los pacientes. 

 

En resumen, la integración de la genética en la oncología médica es crucial para 

una atención más informada y efectiva del cáncer. Desde la identificación de 

factores de riesgo genético hasta la personalización de los regímenes terapéuticos, 

la genética proporciona una base sólida para abordar esta enfermedad compleja de 

manera más precisa y comprensiva. 

 

 

 

 

 

 

 



 

 

  

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

Mutaciones en patología oncológica  

 Ca de colon  

Este tipo de cáncer generalmente se 

origina a partir de pólipos, crecimientos 

benignos en la mucosa intestinal, que con 

el tiempo pueden volverse cancerosos.   

Factores predisponentes   

• Edad  
• Tabaquimso  
• Antecdentes de 

pólipos  
• Dieta baja en fibra  
• Alcoholismo 
• Anyecedentes 

familiares    

Gen afectado 

MLH1, APC 

Ca hígado  

TP53, CTNNB1. 

• Raza/grupo étnico 
• Hepatitis viral crónica 
• Cirrosis 
• Enfermedades metabólicas hereditarias 
• Consumo excesivo de alcohol 
• Tabaco 
• Obesidad 

Genes afectados 

Factores de riesgo  

Es un tipo de crecimiento tisular maligno 

producido por la proliferación contigua de 

células anormales con capacidad de 

invasión y destrucción de otros tejidos y 

órganos, en particular el esófago y el 

intestino delgado 

Ca esófago  

Factores de riesgo 

• ERGE 
•  tabaquismo 
• Alcohol 
• Obesidad 

NOTCH1. 

Genes afectados  

Definición  

Definición  



 



 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 PLAP, NANOG, SOX2 y REX1 

• Historia de 
• Criptorquidia 
• Historia familiar de tumores 
• testiculares en parientes de primer 

grado 
• (padre, hermano) 
• Antecedente de tumor en el 
• testículo contralateral 
• Infertilidad  
• Síndrome 
• de Klinefelter 

Es un tumor germinal gonadal o 

extragonadal que se manifiesta por 

aumento de volumen testicular firme, 

no sensible, sin signos inflamatorios y 

casi siempre unilateral 

Ca Testicular  

ATM, CHEK2, RAD51D y 

PALB2. 

Se define como la proliferación 

incontrolada de las células epiteliales 

(secretoras luminales, células basales y 

células neuroendocrinas raramente) de la 

glándula prostática 

Ca Próstata  

Los únicos factores de riesgo bien 

establecidos para el cáncer de 

próstata son la edad avanzada, los 

antecedentes familiares y la etnia. 

Factores de riesgo  

Principales  

Otros  

BRCA1 y BRCA2 

El melanoma es un tumor maligno 

originado a partir de los melanocitos 

epidérmicos 

• Exposición a la luz solar 
• Edad 
• Sexo 
• Raza 
• Presencia de lunares 
• Antecedentes familiares 
• Antecedentes 

personales 
• Inmunosupresión 

Melanoma  

CDKN2A  

Factores de riesgo  

Mutaciones en patología oncológica  

Definición  

Definición  Definición  

Genes afectados  

Genes afectados  

Genes afectados  

Factores de riesgo  



 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

El cáncer cérvico uterino es una alteración celular que se 

origina en el epitelio del cuello del útero y que se 

manifiesta, inicialmente, a través de lesiones 

intraepiteliales precursoras de bajo y alto grado, de 

avance lento y progresivo hacia cáncer invasor 

Ca  cérvico uterino  

EGFR, MYC (8q24), 

ERBB2 

• Inicio de vida sexual antes de los 18 años 

• Múltiples parejas sexuales 

• Infección por VPH 

• Tabaquismo 

• Infecciones de transmisión sexual 

• Pareja sexual masculina infectada por VPH 

• Tener una pareja que ha tenido múltiples 

parejas 

Es una malignidad causada por la 

alteración en la diferenciación, 

proliferación y acumulación de 

células linfoides en medula ósea  

Factores de 

riesgo  

Leucemia linfoblástica  

• Edad. 
• Raza/grupo étnico. 
• Incidencia según 

el sexo. 
• Gemelo idéntico 

con ALL 
• Tabaquismo 

NOCHT1, NUP214, 

ABL1 y MYB. 

• Infección por virus de Epstein-
Barr/mononucleosis. 

• Edad. 
• Sexo. 
• Antecedentes familiares. 

Factores de riesgo  

BCL-

Padecimiento maligno que se 

origina en los linfocitos B maduros 

localizados en el centro germinal 

de los ganglios linfáticos 

Linfoma no hodking  

Mutaciones en patología 

oncológica  

Definició Definició
Definició

Factores de 

Genes afectados  

Genes afectados  
Genes afectados  



Conclusión:  

La genética ocupa un lugar central en la oncología médica, ofreciendo un enfoque 

invaluable para comprender, prevenir, diagnosticar y tratar el cáncer de manera más 

precisa y personalizada. Desde la identificación de genes susceptibles de cáncer 

hasta la caracterización molecular de los tumores, la genética proporciona 

herramientas esenciales para guiar la atención clínica de los pacientes oncológicos. 

La identificación de mutaciones genéticas hereditarias permite la identificación 

temprana de individuos con un mayor riesgo de desarrollar cáncer, lo que posibilita 

la implementación de estrategias preventivas y de vigilancia clínica más intensiva. 

Además, la genética molecular del cáncer facilita la selección de tratamientos 

dirigidos específicamente a las alteraciones genéticas presentes en los tumores, lo 

que aumenta la eficacia terapéutica y minimiza los efectos secundarios. 
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