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Origen de la Muestra: BLOQUE DE PARAFINA Q18-4665
Sitio de lesion: COLON

SISTEMA DE ANALISIS MUTACIONAL

El analisis molecular para la deteccion cualitativa de mutaciones en los oncogenes KRAS, NRAS y BRAF se realiza por PCR automatizada
con tecnologia de micro fluidos Idylla (Biocartis) (). Este método es especifico y sensible para deteccion de mutaciones somaticas
asociadas al cancer a partir del ADN genomico de biopsias tumorales. Esta tecnologia tiene un limite de deteccion (LOD) < 5% del alelo
mutante inmerso en ADN gendémico (2,

EVALUACION HISTOPATOLOGICA

BIOPSIA DE COLON:
ADENOCARCINOMA MODERADAMENTE DIFERENCIADO E INVASOR.

EN EL MATERIAL EXAMINADO HAY NFLAMACION EXTENSA Y CELULAS NEOPLASICAS ESCASAS LO QUE PUEDE
AUMENTAR EL NUMERO DE FALSOS NEGATIVO EN LA DETERMINACION DE MUTACIONES.
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LA IMPORTANCIA DEL ANALISIS MUTACIONAL COMBINADO DE LOS GENES KRAS, NRAS, BRAF y EGFR EN PACIENTES CON
CANCER DE COLON Y RECTO METASTASICO.

Hoy en dia el tratamiento del cancer debe ser personalizado. En funcion de las alteraciones genetico-moleculares tumorales se
debe seleccionar la terapia ideal para cada paciente ©).

Las células senescentes KRAS mutadas estimulan la proliferacion celular, la transicion epitelio-mesenquima y la invasion celular por
liberacion de citosinas pro-inflamatorias en su microambiente tumoral 4.

El receptor del factor de crecimiento epidermico (EGFR) ha sido blanco terapeutico para el tratamiento del cancer colorrectal (CCR).
Desde el ano 2008 se demostro que las mutaciones en los "hot spots” de los genes KRAS y NRAS son importantes predictores de
a respuesta a la terapia anti-EGFR, basada en anticuerpos monoclonales en el tratamiento del CCR ©.6.7.8),

Reportes recientes indican que la presencia de mutaciones especificas en los genes BRAF (pV600E, V600D, V600K y V600R) y
EGFR (S492R y S492R2) podrian afectar la respuesta al tratamiento con anticuerpos monoclonales ant-EGFR en aquellos
pacientes con CCR que no se demostraron mutaciones en los "hot spots" convencionales para los genes KRAS y NRAS (.10),

Lo anterior demuestra la importancia del analisis multigenico (KRAS, NRAS, BRAF y EGFR) en pacientes con CCR.

Tabla 1. Polimorfismos analizados para el gen KRAS Tabla 2. Polimorfismos analizados para el gen NRAS
Exon Codon Mutacion Exon Codon Mutacion
2 12 G12C (c.34G>T) 2 12 G12C (c.34G>T) , :
G12R (c.34G>C) G125 (c.34G>A) Tabla 3. Polimorfismos analizados para el gen EGFR
SN R/ G12D (c.35G>A)
G12A (¢.35G>C) G12A (c.35G>C) 2 492 S492R (c.1476C>A)
G12D (c.35G>A) ' S492R2(c.1474A>C
G12V (c.35G>T ( )
G12V (c.35G>T) ot
3 59 A59E (c.176C>A) G13V (c.38G>T)
A59G (c.176C>0G) G13R (c.37G>C)
A59T (c.175G=A) 3 59 A59T (c.175G>A) Tabla 4. Polimorfismos analizados para el gen BRAF.
61 Q61K (c.181C>A; 61 Q61K (c.181C>A) Exéon Codon Mutacion
C.180_181TC>AA) Q61L (c.182A>T) 15 | 600 V60OE (c.1799T>A;
Q61L (c.182A>T) Q61R (c.182A>G) c.1799_1800delinsAA)
QOTR (c.182A>0) Q61H (c.183A>C; c.183A>T) V600D (c.1799_1800delinsAC)
(261H (c 169> c.153A>1) > = V600K (c.1798 1799delinsAA
4 117 K117N (c.351A>C; c.351A>T) 4 117 K117N (c.351G>C; c.351G>T) Lc. - = !ﬂS )
K117N (c.351A>C: c.351A>T) 146 A146T (c.436G>A) V60O0R (c.1798 1799delinsAG)
146 A146T (c.436G>A) A146V (c.437C>T)
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"ESTE NO ES UN DOCUMENTO LEGAL O UNA PRUEBA DIAGNOSTICA PARA SER UTILIZADA POR UN JUEZ. LOS RESULTADOS AQUI REFERIDOS CORRESPONDEN UNICAMENTE
A LA MUESTRA ANALIZADA, LA CUAL FUE PROPORCIONADA POR EL MEDICO TRATANTE, REFERIDOR Y/O PACIENTE. ESTE PANEL ESTA DISENADO PARA DETECTAR
MUTACIONES SOMATICAS CON IMPACTO EN LA TERAPIA BLANCO, DICHA PRUEBA NO DEBE SER UTILIZADA COMO HERRAMIENTA DIAGNOSTICA UNICA, DEBE SER
CORRELACIONADA CON LOS HALLAZGOS CLINICOS, RADIOLOGICOS E HISTOPATOLOGICOS. EL USO DE LA INFORMACION CONTENIDA EN DECISIONES TERAPEUTICAS ES
RESPONSABILIDAD DEL MEDICO. SE PROHIBE LA REPRODUCCION TOTAL O PARCIAL DE LA INFORMACION CONTENIDA EN ESTE REPORTE SIN PREVIA AUTORIZACION POR
ESCRITO DE NANOPHARMACIA DIAGNOSTICA S.A. DE C.V."
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