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Resumen: Los genes BRCA1 y BRCA2 son genes de herencia autosémica dominante y alta penetrancia, cuya
funcion esta relacionada con la reparacion del dafio al ADN. Sus mutaciones se asocian a un riesgo aumentado
de céancer hereditario, particularmente de mama y de ovario. Los genes BRCA1 y BRCA2 se dividen en
regiones BCCR, donde las mutaciones aumentan preferentemente €l riesgo de cancer de mama, y regiones
OCCR, donde las mutaciones aumentan preferentemente el riesgo de cancer de ovario. Hoy en dia, la deteccién
de mutaciones se basa cada vez mas en NGS, que esta reemplazando a la secuenciacién Sanger. Los pacientes
con datos sugestivos de cancer hereditario de mama u ovario deben someterse a deteccion de mutaciones en
BRCA1 y BRCA2. Los resultados de la deteccion pueden tener un significado incierto, por lo que resulta
esencial ofrecer a paciente un asesoramiento genético. Existen también otros genes asociados a cancer
hereditario de mama y ovario. La deteccién de mutaciones en éstos debe considerarse ante un negativo a
BRCA1 y BRCAZ2 en un paciente de alto riesgo. Los portadores asintométicos de mutaciones en BRCA1 y
BRCA2 pueden beneficiarse de un programa de vigilancia intensificada y, eventualmente, de tratamientos
profilacticos, como la mastectomia bilateral o la salpingo& #8208;00forectomia.
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Titulo: Andlisis de mutaciones en BRCA1y BRCA2 asociadas a cancer de mama Recurso electrénico] = Analysis
of breast cancer-related BRCA1 and BRCA 2 mutations autor, Javier Alvarez Gama ; directora, Maria Elena
Cabezén Navarro.
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