Endocrinol Diabetes Nutr. 2017;64(Espec Cong 2):17

Endocrinologia, Diabetesy Nutricion

Endocrinologia, Diabetes y Nutricion

T Especial Gongreso 1 Octubr 9017

17 - CARACTERIZACION DEL PERFIL GENETICO DE UN CASO DE CARCINOMA
ANAPLASICO DE TIROIDES

M.A. Chenlo?, S. Pérez, F. OroZ, M.C. Suarez?, J. Rodriguez?, A. Rodriguez2, M.N. Blanco Freire?, |. Bernabeu MoronS, J.M.
Cameselle Teijeirod y C. Alvarez Villamarin?

8Centro de Investigacion en Medicina Molecular y Enfermedades Crénicas (CIMUSIDIS). Grupo de Neoplasia y Diferenciacion
Endocrina. Universidad de Santiago de Compostela. Espafia. bUnidad de Cirugia Endocrina de Tiroides; CServicio de
Endocrinologia y Nutricién; 9Departamento de Anatomia Patol 6gica. Hospital Universitario de Santiago de Compostela. Esparia.

Resumen

Introduccion: El carcinomaindiferenciado o anaplasico (UTC) es uno de los tumores con mas bajaincidencia
pero uno de los més agresivos, con alta tasa de mortalidad por su baja respuesta a quimio y radioterapia.
Aungue puede surgir de forma espontanea, es mas comun que derive de un carcinoma diferenciado, cuya
incidencia si es mayor. Asi, es de esperar que el UTC presente un perfil de alteraciones genéticas comunes,
como las mutaciones de BRAF o RAS. El empleo de nuevas técnicas de secuenciacion permite el estudio
molecular de los mecanismos patogénicos del UTC, pudiendo estos ser nuevas dianas terapéuticas.

Meétodos: Nuestro medio de cultivo humanizado h7H nos permite crecer en paralelo células normalesy
cancerosas del mismo paciente. Se harealizado, de un caso de UTC, RNAseq de dos muestras de tejido de
diferentes zonas del tumor y sus respectivos cultivos primarios, comparando con su tejido/cultivo benigno.

Resultados: Tras la comparacion de ambos tejidos/cultivos, se ha detectado la mutacion de NRAS pero no
BRAF. Se observo lamutacion en EIFLAX, componente esencial parael inicio de latranscripcion, asi como
CTR9 e HIST1H2AH, que juegan un papel en latranscripcidén através de la modificacion de las histonas. En
este estudio, se han observado mutaciones en laregion 3'-UTR de los genes ADAM19, APOL6, DCTN5Sy
PEX13. Asociado a carcinoma indiferenciado, solo se ha detectado TP53.

Conclusiones: Los UTC acumulan mutaciones clave que podrian llegar atener importanciaanivel
terapéutico. Recientemente, se ha visto que mutaciones en las regiones 3y 5'-UTR pueden estar asociadas
con laocurrenciay pronostico del cancer através de su papel en laregulacion de la expresidn génica, por 1o
gue no solo pueden influir las mutaciones en las regiones codificantes. La complejidad en la caracterizacion
del perfil genético pone de manifiesto la necesidad de establecer abordajes terapéuticos personalizados.

2530-0164 © 2017 SEEN y SED. Publicado por Elsevier Espafia, S.L.U. Todos los derechos reservados.



