
S-6
IATREIA / VOLUMEN 33 / SUPLEMENTO 1 / JULIO / 2020

2. Determinación de la frecuencia de variantes
genéticas en los genes BRCA1 y BRCA2 y su

correlación con el tipo histológico de neoplasia
mamarias en caninos en Antioquia - Colombia 

Luiggi Arango-Vásquez1, Gustavo Mendoza-Fandiño2 

INTRODUCCIÓN 
Las neoplasias son condiciones multifactoriales ca-
racterizadas por la pérdida del control de la división 
celularintron 8 and exon 9 of BRCA1 and exons 12, 24, 
27 of BRCA2 were sequenced in order to detect the 
genetic variations. In addition to six previously iden-
tified polymorphisms, six novel single nucleotide po-
lymorphisms (SNPs. La función de los genes BRCA1 y 
BRCA2 es central para la regulación de la proliferación 
celular y el mantenimiento de la estabilidad genómica. 
Para sus funciones, BRCA1 y BRCA2 forman comple-
jos proteicos. Los dominios de unión están localizados 
principalmente en los exones 13 y 11 respectivamente.  
Las variantes Genéticas, localizadas en los dominios de 
unión, generan alteraciones estructurales y funciona-
les de la proteína and recent research indicated that 
genetic variations of BRCA1 are also related to canine 
mammary tumors (CMTs. Variantes en BRCA1 y BRCA2 
han sido asociadas al desarrollo de neoplasias mama-
riasintron 8 and exon 9 of BRCA1 and exons 12, 24, 27 
of BRCA2 were sequenced in order to detect the ge-
netic variations. In addition to six previously identified 
polymorphisms, six novel single nucleotide polymor-
phisms (SNPs. El tipo de neoplasia más frecuente en 
caninos hembras compromete la glándula mamaria, 
con reportes de prevalencia del 16.8 al 40 %. 

PLANTEAMIENTO DE PROBLEMA
La pérdida de la función de los genes BRCA1 y 
BRCA2 se relaciona con variantes en los exones 13 
y 11 respectivamente. Determinar la frecuencia de 
W1576Stop en el exón 13 de BRCA1 y K801Q, I830V, 
T1425P, K1435R en el exón 11 de BRCA2 busca contri-
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buir al reporte epidemiológico de la población canina 
con neoplasias mamarias en Antioquia-Colombia. 

OBJETIVO GENERAL
Determinar la frecuencia de variantes genéticas en el exón 
13 de BRCA1 y exón 11 de BRCA2 y correlacionarlas con 
el tipo histológico en caninos de Antioquia-Colombia. 

METODOLOGÍA
Es un estudio descriptivo, se recolectaron muestras san-
guíneas para la extracción de DNA y de tejido mamario 
neoplásico para el análisis histopatológico. Se diseñaron 
cebadores para la amplificación de las regiones que con-
tienen las variantes genéticas. las variantes genéticas, se 
detectarán por secuenciamiento bidireccional, analiza-
rán en el programa Seq-Scanner y compararán con la 
secuencia de referencia, GCA_000002285.2, reportada en 
UCSC Genome Browser. La correlación de los tipos histo-
lógicos y las variantes se harán en el programa SPSS v21.

RESULTADOS PARCIALES
Se cuenta con 58 muestras de caninos con neopla-
sias mamarias. La mediana de la edad fue de 10 años 
(RIC 8 - 11). La mediana de la edad de aparición de la 
neoplasia mamaria fue de 8 años (RIC 6,5 – 10,5). A 41 
muestras se les ha realizado análisis histopatológico, El 
90,2 % (n = 37) se reportaron como malignas, y el 9,8 % 
(n = 4) como benignas. El carcinoma mamario mixto y 
el grado histológico II fueron los más frecuentemente 
reportados con un 35,1 % (n = 13) y 48,6 % (n = 18) res-
pectivamente. El 38 % de las muestras eran castrados 
antes de la aparición de la neoplasia, la mediana de la 
edad para este grupo fue de 9 años (RIC 6 -11,8). Para el 
grupo de los no castrados la mediana de la edad fue 9 
años (RIC 6-14). El tipo histológico más común, en los 
individuos castrados, fue carcinoma mamario solido 
simple (45 % n = 5), y en los individuos no castrados 
fue el Carcinoma mixto mamario (53 % n = 9). A 49 
muestras se les ha realizado análisis genético para el 
exón 13 de BRCA1, la variante W1567Stop no fue de-
tectada.  Veintitrés muestras fueron analizadas para las 
variantes K801Q y I830V en el exón 11 de BRCA2, la 
frecuencia fue de 56,5 % y 4,3 % respectivamente.

RESULTADOS ESPERADOS
Determinar la presencia de las variantes genéticas 
analizadas con alta frecuencia y establecer su rela-
ción con los tipos histológicos.
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DISCUSIÓN
La frecuencia de la variante K801Q en el exón 11 de 
BRCA2 es más alta que la reportada por Maués y co-
laboradore en el 2018. La variante K801Q en el exón 
11 de BRCA2, según tres algoritmos de predicción, 
produce daño deletereo que afecta la funcion de la 
proteina.
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