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Incidencia del cancer  de mama en el mundo  

(20 -30/100.000 mujeres)  

ÅEuropa: 80-100 / 100.000 mujeres 

ÅEstados Unidos: 120 / 100.000 mujeres 

ÅAsia: 20 / 100.000 mujeres 

ÅMujeres hispanas en EEUU: 92 / 100.000 mujeres. 

ÅLatinoamérica varía entre 20 y 70 / 100.000 mujeres, 

siendo Argentina Uruguay y Brasil, los más altos 

En Latinoamérica la incidencia de cáncer de mama aumenta 

con la proporción de ancestría Europea.  



Ancestría europea y riesgo de cáncer de 

mama 
ÅMujeres hispanas en EEUU, OR de 1,79 por cada 25% de 

incremento en ancestría europea (Fejerman 2008). 
ÅMujeres Mexicanas residentes en Mexico se encontró un 

20% de aumento de riesgo de cáncer de mama, por cada 
25% de ancestría europea (Fejerman, 2010). 

ÅUruguay que tiene la más alta incidencia de cáncer de 
mama en Sudamérica. Tiene un promedio de ancestría 
europea de 76,6%, encontrándose una asociación positiva 
del cáncer de mama con el componente de ancestría 
europea (Bonilla 2015) 

ÅEstudio de GWAS en mujeres hispanas de EEUU, describió 
un SNP en el gen del receptor de estrógeno que confiere 
protección al cáncer de mama (OR= 0,6) (Fejerman, 2014) 



ÅLas diferencias en la incidencia de cáncer de 

mama entre Latinoamérica y las poblaciones de 

Europa/EEUU y Canadá, se debería a factores 

genéticos y medioambientales (no genéticos) 



La genética del cáncer de mama en 

las poblaciones latinoamericanas 

genes BRCA1 y BRCA2 



Mutaciones en BRCA1 y BRCA2 :  
15% - 25% en pacientes con 
cáncer de mama 



Mutaciones en BRCA 1 y BRCA2 en pacientes 

seleccionadas por criterios de herencia 

El porcentaje de pacientes con mutación en estos 

grupos varía entre 13,7 y 26,3%, (hasta 2017) 

Study 

Population

Number of 

families

Screening 

method

Number of 

recurrent 

mutations   (% of 

total carriers)

BRCA1 BRCA2 Total Novel

Argentina 57
Sanger 

Sequencing

.10/57 

(17.5%)
.5/57 (8.8%) 24 6 3 (17,5%)

Brazil 16
Sanger 

Sequencing
6/16 (37.5%) 1/16 (6.5%) 6 2 1 (28.6%)

Chile 54 PTT, SSCP 4/54 (7.5%) 7/54 (13%) 8 2 3 (54.5%)

Chile 61 CSGE 7/61 (11.5%) 3/61 (4.9%) 9 3 1 (20%)

Chile 203 CSGE,  MLPA
 11/203 

(5.4%)

12/203    

(5.9% )
14 4 6 (65.2%)

Colombia 53
SSCP, DHPLC, 

PTT
8/53 (15.1%) 5/53 (9.4%) 6 1 3 (76.9%)

Uruguay 42 HDA, PTT 2/42 (4.8%) 5/42 (12%) 7 3 0

Venezuela 51 CSGE 4/51 (7.8%)  3/51 (5.9%) 6 2 1 (28.6%)

Families with mutation (%) Number of Mutations



Mutaciones en BRCA1 y BRCA2 en 

pacientes con cáncer de mama, 

premenopáusicas  

Study 

Population

BRCA1 BRCA2 Total Novel

Argentina 37
Sanger 

Sequencing

4/37  

(10.8%)

1/37  

(2.7%) 
5 2 0

Brazil 38
Sanger 

Sequencing

1/38 

(2.6%%)
2/38 (5.3%) 3 1 0

Cuba 247 PTT, DGGE
1/247    

(0.4%)

1/247     

(0.4%)
2 0 0

Number of 

recurrent 

mutations (% of 

total carriers)

Number of 

patients

Screening 

method

Patients with mutation (%) Number of mutations

El porcentaje de pacientes con mutación en Argentina y 
Brasil varía entre 7,9 y 13,5 % (hasta 2017) 



Análisis de mutaciones en BRCA1 y 

BRCA2 por NGS y Sanger 

BRCA1 BRCA2 Total Novel

Argentina 940

Sanger 

Sequencing, 

NGS, MLPA

105/940 

(11.1%)

74/940 

(7.9%)
58 8 15(61%) 5/940

Brazil 349

Sanger 

Sequencing, 

NGS, MLPA

49/349 

(14%)

26/349 

(7.4%)
43 6 8 (52%) 2/349

Chile 453

Sanger 

Sequencing, 

NGS, MLPA

32/453    

(7%)

39/453     

(8.6%)
71 6 9 (78%) No

Rearrangem

ents

Study 

Population

Number of 

patients

Screening 

method

Families with mutation 

(%)
Number of Mutations

Number of 

recurrent 

mutations (% of 

total carriers)

El porcentaje de pacientes con mutación, analizados 
por NGS en Argentina, Brasil y Chile, varía entre 15,6%  
y 21,4 % (hasta 2017) 



Estudios genéticos en cáncer de 
mama en Latinoamérica 

ÅEscaso número de pacientes analizados en la 
mayoría de las poblaciones LA. 

ÅFalta de análisis por NGS con rastreo 
completo de los genes BRCA1 y BRCA2 
(secuencias codificantes y límites intrón-exón) 

ÅFaltan estudios de variantes genéticas de 
moderada y baja penetrancia (PALB2, CHEK2, 
ATM, entre otros) y su relación con la clínica 



Mutaciones compartidas entre poblaciones  
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