
Un estudi millora la predicció
del risc de patir c~mcer hereditari
¯ L’ICO participa en un treball internacional que ha estat publicat a la revista «Nature genetics»
UHOSPITALET I EFEIDdG

¯ Invesfigadors intemacionals han
desenvolupat un m~tode depurat
per a la identificació de persones
amb fisc de parir determinats crin-
cers hereditaris com a conse-
qübncia de la síndrome de Lynch.
L’estudi es publica ala revista Na-
tute Genetics i ha comptat amb la
parficipació d’invesfigadors del
Programa de Chncer Hereditari
de l’Instittu Catalh d’Oncologia
(ICO-Idibell). Tots els tipus de chn-
cer són conseqübncia d’altera
cions en el material genbtic de les
c~l.hfles, que fan que aquestes
perdin la seva funció i es conver-
teixin en malignes.

Segons dades de I’ICO, en el

90% o 95% dels casos de persones ................. heredithria que incrementa el risc
amb chncer aquestes han nascut Tots els tipus de c~ncer arriben
amb els gens funcionant correcta- per alteracions en el material
ment fins que, per factors externs, gen~tic de les c~l.lules, que es
per errors que es poden produir converteixen en malignes
durant la replicació normal de .........................................................................
I’ADN o pel pas del temps, el ma
terial genbfic, que sempre havia
funcionat correctament, s’espatlla.

Quan els gens adopten altera-
cions o mutacions, les cbl.lules no
realitzen la seva funció de mane-
ra adequada. Un percentatge petit
de persones ja neix amb un error
en el material genbtic que aug-
menta molt les possibilitats de pa-
rir chncer. Quan aquesta és la prin-
cipal causa de raparició de la ma-
lalfia, es paria de predisposició

L’equip investigador ha
recopilat dades de milers de
variants identificades en els
gens reparadors a tot el món

heredithria al chncer o de chncer
hereditafi, que es pot atribuir a en
tre el 5 i el lO% dels tumors.

La síndrome de Lynch, anome-
nada també chncer colorectalhe-
reditari no associat a poliposi (en
angl~s HNPCC), és una malalfia

de patir diversos tumors, espe-
cialment c~ncer de c610n i endo-
metri. Es calcula que és responsa-
ble d’entre el 2 i el 5% dels casos.

Causes gen(~tiques
La investigació publicada a Natu-
re genetics s’ha centrat a estudiar
les causes gen~tiques de la sín-
drome de Lynch. Sovint, el resul-
tat de l’estudi genbfic de pacients
amb aquesta síndrome no és in-
formatiu, ja que s’identifiquenva
riants gen~tiques de les quals no
es coneixla rellev~ncia: no se’n pot
predir el significar biol6gic ni la re-
percussió clínica i es desconeix si
aquests pacients presenten un

risc més elevat de patir altres c~n-
cers, o si els seus familiars també
estan en risc.

L’equip investigador ha recopi
lat dades de milers de variants
gen~fiques identificades en els
gens reparadors a tot elmón, can-
didates a ser responsables de la
síndrome de Lynch, i amb aques-
ta informació s’ha elaborar una
base de dades pública.

El model ha perm~s essencial-
ment que dades de seqüenciació
puguin traduir-se en informació
útil clínicament que pugui ufilitzar-
se en rassessorametu gen~tic de
les famflies, permetent l’estudi
predictiu de familiars en risc i, si
són portadors, ajudar-los a pren-
dre les mesures de prevenció i se-
guiment adequades.

L’Institut Catalh d’Oncologia
(ICO) i rIdibell formen part del
~~Health Universitat de Barcelona
Campus~, (HUBc), una alianqa 
~~hub~~ que engloba trenta enti-
tats dedicades a la formació, la in-
vestigació ila transferencia de co-
neixement en el terreny de les
cibncies de la salut.
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