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Introduccion: Las mutaciones germinales en
BRCA1/BRCA2 son el principal factor de riesgo para
cancer de mama (CM) familiar. Estos genes explican una
fraccion de los casos, los demas se asocian con genes de
baja penetrancia.

Objetivo: Identificar mutaciones relacionadas con el des-
arrollo de CM y/u ovario familiar en genes de alta y baja
penetrancia en pacientes del Suroccidente colombiano.

Materiales y métodos: A 72 pacientes (58 familias) con CM
y/u ovario familiar del Suroccidente colombiano se les rea-
liz6 barrido completo de los genes BRCA1/BRCA2 mediante
SSCP’s y secuenciacion. Las variantes de significado clinico
desconocido (VUS) fueron evaluadas mediante herramientas
in silico.

Para las variantes RAD51 135G>c, XRCC3 T241M,
ATM5557G>A, ATMIVS24-9delT, ATMIVS38-8T>C,
CHEK2*1100delC se llevé a cabo un estudio de casos
(n=54) y controles (n=59) y se calcularon los OR.

Resultados: Para BRCA1 cuatro familias (6,9%) presen-
taron mutaciones, encontramos tres VUS sobre las cuales
se practicaron herramientas bioinformaticas; se concluyd
que dos son probablemente deletéreas. Para BRCA2 ocho
familias (13,8%) presentaron mutaciones, encontramos tres
VUS: de las cuales se concluyé que dos son probablemente
deletéreas. Ninguna de estas mutaciones ha sido reportada
previamente en Colombia.

Para XRCC3 T241M la frecuencia del alelo M fue mayor
en casos que en controles; los portadores del alelo M tienen
2,63 veces incrementado el riesgo de CM.

Conclusiones: Dos variantes en BRCA1, dos en BRCA2 y
la variante XRCC3 T241 M son marcadores importantes para
ser tenidos en cuenta en el diagndstico de predisposicion a
CMy/u ovario familiar en pacientes del Suroccidente colom-
biano.
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Introduccién: La tamizacion de cancer cervical con cito-
logia ha alcanzado coberturas aceptables en Colombia, pero
el alto porcentaje de falsos negativos y la ausencia de un
programa organizado dificultan un impacto favorable; por
lo que las pruebas de VPH implementadas en un programa
organizado de tamizacion fueron recomendadas en el pais.

Objetivo: Evaluar el desempeno del programa de tami-
zacion basado en pruebas ADN-VPH en el sistema de salud
colombiano.

Materiales y métodos: Ensayo comunitario en Colombia
desarrollado en tres fases: planeacion, intervencion y eva-
luacion. En la fase de intervencion se realizo diseiio/difusion
de estrategias de comunicacion a mujeres, capacitacion a
profesionales de salud, tamizacién con prueba VPH o cito-
logia y seguimiento a mujeres en seis municipios del pais.
Finalmente, se evaluaron los resultados de la implementa-
cion de estas estrategias y de desenlaces clinicos.

Resultados: La prueba VPH fue bien aceptada entre muje-
res pero no entre patdlogos y citdlogos. Profesionales de la
salud sobreestiman la sensibilidad de la citologia y mues-
tran sobre-preocupacion por la infeccion por VPH en mujeres
menores de 30 anos. En 4 anos 31.753 mujeres fueron inclui-
das, 16.375 con prueba VPH y 15.328 con citologia. La
prevalencia de VPH de alto riesgo fue de 11,0%, de anor-
malidades citoldgicas 4,5%, y de persistencia de la infeccion
30,8%. Las tasas de deteccion de NIC2+ y NIC3+ fueron signifi-
cativamente mayores con la prueba VPH que con la citologia.

Conclusiones: El programa de tamizacion con pruebas
ADN-VPH muestra resultados favorables en deteccion de
lesiones en relacion a la citologia; sin embargo, es impres-
cindible superar las barreras propias del sistema de salud.
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