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Descubierta una mutacion genética que
duplica la tendencia a tener cancer de mama

La identificacion de la copia defectuosa del gen puede ayudar a diagnosticar la enfermedad

AR, Madrid
Cuatro equipos cientificos internacionales
han descubierto una nueva mutacion gene-
tica que duplica la susceptibilidad de pade-
cer cancer de mama a quien la posee. Se

trata del gen PAL B2, implicado en la repa-
racion del ADN, de manera que en las per-
sonas con la version defectuosa de dicho
gen aumenta el riesgo de padecer cincer
porque sus células pueden acumular dafios

genéticos que disparan su replicacion in-
controlada. La mutacion es poco frecuente
y no es la primera asociada a la susceptibili-
dad al cincer de mama, pero profundiza el
conocimiento de esta enfermedad.

Los investigadores explican en
la revista Nature Genetics que
han encontrado la mutacion del
FPALB2? en 10 de los 923 casos
estudiados, todos ellos con cén-
cer de mama v antecedentes fa-
miliares. Pero en estos enfermos
el mal no estd relacionado con
las dos mutaciones geneticas
mids importantes y ya conocidas
asociadas al mismo: las de los
genes BRCAS y BRCA2. Sin em-
bargo, no han localizado nin-
gun caso de mutacion  del
PALB2 entre las 1.084 mujeres
sanas del grupo de control de la
imvestigacion. El hallazgo po-
dria ayudar a identificar a las

mujeres con mayor riego de de-
sarrollar cincer de mama, mejo-
rar la prevencion de la enferme-
dad e intentar desarrollar trata-
mientos especificos.
“Estimamos que las muta-
ciones en el gen PALE? contri-
buyen a unos cien casos de cin-
cer de mama en el Reine Unido
cada afo”, explica el cientifico
Nazneen Rahman, del Instituto
de Investigacion del cincer, en
un comunicado de dicha institu-
cion britinica. “Es interesante
destacar que uno de los diez
casos que hemos identificado
era un hombre con este cincer.
lo que puede indicar que el gen

FALRB? esti asociagdo con el ma-
yor riesgo de cincer de mama
muasculino, pero tenemos que in-
vestigar mis a fondo esto para
estar seguros”, comenty el inves-
tigador, que lidera dos de los
cuatro estudios presentados en
Nature Genetics.

Los expertos destacan que
las mutaciones asociadas a los
dosgenes BRCAS y BRCAZ tie-
nen und incidencia mucho ma-
yor en el riesgo de padecer cén-
cer de mama {aproximadamen-
te el 80% a lo largo de la vida),
que la nueva mutacion descu-
bierta. Esos dos genes estiin im-
plicados aproximadamente en-

tre el 5% y el 10% de casos de
esta enfermedad.

Oitras dos investigaciones rela-
cionadas con el PALE? se pre-
sentan en la revista. Resulta que
quienes padecen una extrafa y
grave enfermedad llamada ane-
mia de Fanconi padecen la muta-
cion de este gen en las dos copias
del mismo (cada una heredada
de un progenitor). La anemia de
Fanconi es hereditaria, provoca
dafios en la médula y puede afec-
tar a todos los sistemias del orga-
nismo, con un resgo considera-
ble de desarrollar cincer. Ya se
conocian otros 11 genes relacio-
nados con estd anemia.



