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Incidencia del cancer de mama en el mundo
(20 -30/100.000 mujeres)

A Europa: 800 / 100.000 mujeres

A Estados Unidos: 120 / 100.000 mujeres

A Asia: 20 / 100.000 mujeres

A Mujeres hispanas en EEUU: 92 / 100.000 mujeres.

A Latinoamérica varia entre 20 y 70 / 100.000 mujere:
siendo Argentina Uruguay y Brasil, los mas altos

"enta
con llarproporciondencestriccuropea.




Ancestria europea y riesgo de cancer

maima

A Mujeres hispanas en EEJOR de 1,79 por cada 25% de
Incremento emancestriaeuropea Fejerman2008).

A Mujeres Mexicanasesidentes erMexicose encontrd un
20% de aumento de riesgo de cancer de mama, por cada
25% deancestriaeuropea Fejerman 2010).

A Uruguay que tiene la mas alta incidencia de cancer de
mama en Sudamerica. Tiene un promedicadeestria
europea de 76,6%, encontrandose una asociacion positiva
del cancer de mama con el componentealeestria
europea (Bonilla 2015)

A Estudio de GWAS en mujeres hispanas de EEUU, describi

un SNP en el gen del receptor de estrogeno que confiere
proteccion al cancer de mama (OR= OF&jérman 2014)



A Las diferenciasen la incidenciade cancerde
mamaentre Latinoameéric las poblacionegle
EuropalEEUlY Canadase debefriaa factores
gengiicoy medioambientaldno genéticos)



La genéticadeboanceér dermmama
las paiitacone & latnoamemeanas
genesHBRCAI BRERTC A2
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Mutaciones en BRCA EyBREAZ2:enpaciente
seleccionadasqaricriterios dedherencia

Number of
StUdY Numpgr of  Screening Families with mutation (%  Number of Mutations ref:urrent
Population  families method mutations (% of
total carriers)
BRCA1 BRCA2 Total Novel
: Sanger .10/57 0 0
Argentina 57 Sequencing  (17.5%) 5/57 (8.8%) 24 6 3 (17,5%)
Brazil 16 SANGET o6 (37.50) 1/16 (6.5%) 6 2 1 (28.6%)
Sequencing
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%)
: 11/203 12/203
0
Chile 203 CSGE, MLPA (5.4%) (5.9%) 14 4 6 (65.2%)
. P, DHPIL
Colombia 53 SSCPTT 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%)

El porcentia € deapacientes comnsidtaciornen estos
gruposwaii aenires 13, 26/3226,8%st{ltasta 2017)



Mutaciones en BRCAl1 y BRCA2 en
pacienteson cancer de mama,

Stud Number of
y Number of  Screening Patients with mutation (%) Number of mutations recurrent
Population ) .
patients method mutations (% of
BRCA1L  BRCA2 Total Novel total carriers)
: Sanger 4/37 1/37
Argentina 37 Sequencini (10.8%)  (2.7%) > 2 0
: Sanger 1/38 0
Brazil 38 Sequencin (2.6%%) 2/38 (5.3%) 3 1 0
1/247 1/247
247 PTT, D E 2
Cuba PECE 0406y (0.4%) 0 0

El porcentajedder paeientesoeon umui@Eei @n ensAngentina
Brasilwafioeentte7 49 Y3135 fa(hastan2017)



Analisis de mutaciones en BRCAly
BRCAZ2 por NGS y Sanger

Families with mutation Number of
Study Number of Screening Number of Mutations recurrent Rearrangen

. : % :
Population  patients method (%) mutations (% of ents
BRCA1 BRCA2 Total Novel total carriers)
Sanger
Argentina 940 Sequencing tgi/iio) 7(;'/330) 58 8 15(61%) 5/940
NGS, MLP/ -7 i
Sanger
Brazil 349 Sequencing 4(2/;;? 2(3/2;9) 43 6 8 (52%) 2/349
NGS, MLP/ ° i
Sanger
Chile 453 Sequencing 3(27/?/5)3 ?glgf/s; 71 6 9 (78%) No
NGS, MLP/ ° o7

El potcentajedder paeientescoeon umutdeitom dnabizados
por NGSem Argentina rBrasiiohiGhilervariarenttes 45,6%
y 21 A% l(basta@017)



Estudios genéticos en cancer de
mama en Latinoamerica

A Escaso nimero de pacientamalizados en la
mayoria de las poblaciones LA.

A Falta de analisis por NG®n rastreo
completo de los genes BRCA1 y BRCA2
(secuencias codificantes y limites intréxon)

A Faltan estudios deariantes genéticas de
moderada y baja penetranciéPALB2, CHEK?2,
ATM, entre otros) y su relacion con la clinica






