
Uso de la secuenciación ultraprofunda 
(NGS) para el diagnóstico y tratamiento 

del cáncer 

Alumno: Carlos Zamorano 
Tutora: Katherine Marcelain 



Contenidos 

Cáncer 
• Definición 
• Cómo se produce 
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Cáncer 

National Cancer 
Institute 

«Enfermedades en que las células 
anormales se dividen sin control y 

pueden invadir otros tejidos.» 

«Las células cancerosas pueden 
diseminarse a otras partes del 

cuerpo por el sistema sanguíneo y 
por el sistema linfático.» 

World Health 
Organization 
«Proceso de crecimiento y 

diseminación incontrolados de 
células. Puede aparecer 

prácticamente en cualquier lugar 
del cuerpo.» 

«El tumor suele invadir el tejido 
circundante y puede provocar 
metástasis en puntos distantes 

del organismo.» 

http://www.cancer.gov/espanol/cancer/que-es http://www.who.int/topics/cancer/es/ 



Cáncer 

Carcinógenos 
Alteración al 

material 
genético 

División 
descontrolada 

https://www.aecc.es/SOBREELCANCER/ELCANCER/Paginas/Origendelaenfermedad.aspx 



Diagnóstico histopatológico 

http://nextnature.net/wp-content/uploads/2009/05/breast_cancer.jpg 

Rakha, E. et al. Breast Cancer Research 2010 12:207. 

http://articles.latimes.com/2011/oct/24/news/la-heb-mammogram-
breast-cancer-20111024 



Tipificación por Inmunohistoquímica 

HER2/neu ESR1 

The Human Protein Atlas (www.proteinatlas.org) 

PGR 



Mutaciones somáticas 

http://cinicosdesinope.com/salud/sintomas-que-podrian-prevenirte-el-cancer/ 



Medicina personalizada contra el cáncer 

Martini, M. et al. Nat Rev Clin Oncol. 2011 Nov 15;9(2):87-97. 

Tumores histológicamente indistinguibles son heterogéneos a nivel 
molecular 

Optimización quimioterapia e introducción de nuevos fármacos 

Mejor comprensión de las bases moleculares del cáncer 

Marrone, M. et al. PLoS Currents 2014;6. 



Nuevas tecnologías de diagnóstico 
qPCR 

NGS 

    

http://www.lifetechnologies.com/cl/es/home/life-science/pcr/real-time-pcr/qpcr-education.html 

    

Data Sheet: Sequencing. TruSeq Amplicon - Cancer Panel (Illumina) 



Nuevas tecnologías de diagnóstico 

Meldrum, C. et al. Clin Biochem Rev. 2011;32(4):177-95. 



Next-Generation Sequencing 
Ultra Deep (Illumina) 

Data Sheet: Sequencing. TruSeq Amplicon - Cancer Panel (Illumina) 



Conclusiones 

El cáncer es, en esencia, una enfermedad genética y las alteraciones al ADN 
generan cambios somáticos que conllevan el proceso oncogénico y manejan 

la progresión del tumor. 

Las nuevas tecnologías (NGS) son un apoyo a la toma de decisiones clínicas 
en el que cada vez hay más opciones disponibles de tratamiento dirigido. 

Para predecir con precisión la respuesta a las terapias dirigidas se necesitan 
equipos integrados de patólogos moleculares, genetistas, oncólogos y, 
BIÓLOGOS DE SISTEMAS Y BIOINFORMÁTICOS (Informático Médico). 
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