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La Seccion SEOM de Céncer Hereditar
organiza la

IV Jornada de Unidades de Consejo Genético

B A dia de hoy
la principal limitacion
a la explotacion de los resultados
del proyecto del Genoma del
Cancer es, precisamente, el
analisis de datos

SEOM en colaboracién con el Instituto Roche han celebra-
do la cuarta edicién de la Jornada de Unidades de Con-
sejo Genético el pasado 26 de mayo en Madrid. Esta vez
la jornada cientifica ha tenido un formato de taller para
trabajar los recursos bioinformaticos en la interpretacién
de resultados genéticos en estudios BRCA1-2, Sindrome
de Lynch y Poliposis adenomatosa familiar. Los doctores
Luis Robles y Carmen Guillén, coordinador y secretaria,
respectivamente, de la Seccion SEOM de Céancer Heredi-
tario, han coordinado la jornada centrada en el analisis
de los “Recursos bioinformaticos en la consulta de cancer
hereditario” que ha contado para su realizacién con una
ayuda de Genoma Espana.

La bioinformatica se ha erigido en un pilar fundamen-
tal del manejo del cancer. De hecho, indica Joaquin Do-
pazo, Director del Departamento de Bioinformdtica y
Gendmica del Centro de Investigacion Principe Felipe
(Valencia), “a dia de hoy la principal limitacion a la ex-
plotacion de los resultados del proyecto del Genoma del
Cancer es, precisamente, el andlisis de datos, ya que la
produccion esta funcionando a la perfeccion”. Y es que,
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segln los expertos reunidos en este foro, no cabe duda
que la mayor fuente de novedades en la investigacion del
cancer va a venir en los préximos anos de mano de la ge-
némica (sobre todo secuenciacién masiva), y eso requie-
re de un adecuado manejo bioinformatico de los datos.
Sin embargo, este reto se esta afrontando con un impor-
tante déficit de recursos y especialistas bioinformaticos.

Para Dopazo, “la carencia de bioinformaticos es un gra-
ve problema en la actualidad; es mas, sélo un pequefio
porcentaje de los bioinformdticos son especialistas en ge-
némica”. Por ello, anade, “urge formar especialistas en



analisis de datos genémicos si queremos aprovechar las
posibilidades que las tecnologias genémicas nos ofrecen
en la actualidad y si queremos hacer realidad el suefio de
la Medicina Personalizada”.

B Urge formar especialistas en analisis
de datos gendmicos si queremos
aprovechar las posibilidades que las
tecnologias genémicas nos ofrecen
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plicacion en cancer de mama y colon hereditario

Tratando de aportar soluciones practicas a problemas con-
cretos que se plantean en el manejo del cancer de mama
hereditario, se celebré en esta jornada un taller de traba-
jo dirigido por el Dr. Orland Diez Gibert, del Programa de
Medicina Molecular y Genética del Laboratorio de Biolo-
gia Molecular del Hospital Vall d’'Hebrén (Barcelona). En él
se revisaron los resultados obtenidos en el andlisis de los
genes BRCA1 y BRCA2, los principales genes responsables
del cancer de mama y ovario hereditario. Segin explicé el
ponente, “dado que hay variantes genéticas cuyo efecto bio-
légico o clinico es desconocido o tiene una interpretacion
problematica, las bases de datos y las herramientas bioin-
formaticas pueden ayudarnos a obtener informacion para
determinar si se trata de variantes patogénicas o neutras”.

En el cancer de mama hereditario, el analisis de los ge-
nes BRCAT y BRCA2 estd plenamente establecido en
numerosos centros hospitalarios del pais. Sin embargo,
se obtienen con mucha frecuencia resultados genéticos
cuyo significado clinico es controvertido y no permiten
establecer un diagnéstico molecular definitivo o bien una
prevision de riesgo. En estos casos, insisti6 el Dr. Diez,
“se requieren estudios adicionales experimentales y otras
fuentes de informacion, como la consulta de bases de da-
tos o bien el uso de programas bioinformaticos, que tra-
tan de predecir con mas o menos fiabilidad el caracter
patogénico o benigno de la variante genética”.

Por su parte, en el caso del cancer de colon hereditario,
habitualmente los problemas en este ambito radican en
el reconocimiento de las caracteristicas de los sindro-
mes antes de realizar el test y en el correcto manejo
de los pacientes. Tal y como apunta Angel M. Alonso
Sanchez, médico adjunto del Servicio de Genética Mé-
dica del Complejo Hospitalario de Navarra, “tenemos
herramientas potentes en la red para, a partir de datos
clinicos y basados en la evidencia, disenar las mejores
conductas clinicas para cada paciente y familia indivi-
dualmente”. Pero, apostilla, “en muchos casos aln des-
conocemos la repercusion clinica de los cada vez mas
numerosos datos genémicos y protedmicos que gestio-
namos en el estudio de cada paciente”.

En el ambito diagndstico y clinico del cancer heredi-
tario suelen usarse multiples bases de datos, tanto ge-
néticas y moleculares, como clinicas o bibliograficas.
Existen herramientas bioinformaticas mas especificas,
que pueden ser Utiles para ayudar a establecer el efecto
patogénico o neutro de una variante genética identifi-
cada de caracter dudoso. Los programas mas utilizados
habitualmente consideran las modificaciones estructu-
rales o funcionales que causaria en la proteina corres-
pondiente. Otros predicen si la variante identificada al-
teraria el correcto funcionamiento de los mecanismos
de transcripcion del gen.

Recursos bioinformaticos

En general, se pueden dividir estos recursos bioinfor-
maticos en dos grandes categorias: de informacion y
manejo clinico, y de ayuda al diagnéstico molecular.
Las que brindan los recursos para el primer apartado
son plataformas especializadas y aplicaciones informa-
ticas derivadas de ellas. En el segundo grupo, existen
tres servidores internacionales que albergan los datos
del anélisis del proyecto genoma humano: EMBL-Bank
del EBI europeo, DDBJ (DNA Data Bank of Japan) en el

pales bases de datos o sus derivadas”,

CIB/NIG y GenBank en el NCBI de EEUU. “Estas tres

plataformas estan conectadas en alianza para asegurar

la disponibilidad de las secuencias al publico general, y
ninguna revista cientifica o anélisis de diagndstico mo-
lecular puede describir resultados de una secuencia de
nucledtidos o proteica o de su interpretacion sin hacer
referencia a los depdsitos de una de estas tres princi-
recuerda el Dr.
Angel Alonso.
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Entrevista ..

Dra. Raquel Seijas

Dra. Raquel Seijas

Raquel Seijas es una Oncéloga Joven, que actualmente
disfruta de una Ayuda FIS “Rio Hortega” en el Grupo
de Epidemiologia Genética y Molecular del Centro Na-
cional de Investigaciones Oncoldgicas (CNIO), bajo la
supervision de la Dra. Nuria Malats.

Una iniciativa de SEOM pava
Residentes y Adjuntos Jovenes
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¢Dénde y cuando realizé la Carrera Universitaria?

Estudié Medicina en la Universidad de Valladolid en la
promocion 1998-2004.

Las practicas del dltimo afo de carrera (rotatorio) las reali-
cé en el Servicio de Oncologia del Hospital Rio Hortega de
Valladolid, donde coincidi con dos adjuntos que me acon-
sejaron realizar la especialidad en Salamanca, lugar en el
que ambos se habian formado como oncélogos.

B En todas las ramas de la Medicina son
necesarias las tres vertientes:
asistencia, docencia e investigacion.
Actualmente la Oncologia,
es una de las especialidades con mayor
campo abierto en investigacion

¢sDénde y hasta cuando realizé el MIR?

En el Hospital Universitario de Salamanca desde mayo de
2005 hasta mayo de 2009.

¢En qué momento y por qué se dié cuenta que en su cami-
no tenia prioridad la investigacion?

En todas las ramas de la Medicina son necesarias las tres
vertientes de asistencia, docencia e investigacién. Sin em-
bargo, la Oncologia, en el momento actual, es una de las
especialidades con mayor campo abierto en investigacion.
A pesar de los grandes avances de los Gltimos afios sigue
siendo necesaria la bldsqueda de terapias mas especificas
e individualizadas.

¢sComo fueron sus primeros pasos para iniciar su “carrera
investigadora”?

Supongo que uno de los primeros pasos fue la realizacion
de los cursos del Doctorado de Biologia y Clinica del can-
cer en el Centro de Investigacion del Cancer de Salaman-
ca. En este mismo centro empecé mis primeras incursiones
en el laboratorio. Sin embargo, los horarios asistenciales,
unido al gran nimero de guardias, hacia imposible un
aprendizaje correcto de las técnicas de laboratorio, viendo
las etapas finales de los experimentos sin poder ver cémo
llegar hasta alli.

Por eso, mi rotacion externa decidi realizarla en el Centro
Nacional de Investigaciones Oncoldgicas, para dedicarme
plenamente a un proyecto concreto de investigacion, pu-
diendo aprender las técnicas de principio a fin. Para ello,
entré en contacto con el Dr. Real, realizando una estancia
de 2 meses dentro de su Grupo.



¢Cuando empez6 a pensar en solicitar una beca de inves-
tigacion?

Tras mi rotacion por el CNIO, pero finalmente no fue hasta
finalizar la residencia cuando tomé la decision definitiva
y comencé a buscar becas para la realizacion de la tesis
doctoral. Mientras, comencé el desarrollo del trabajo de
tesis bajo la direccion de los Prof. Juan Jests Cruz y Roge-
lio Gonzdlez Sarmiento en el Unidad de Medicina Mole-
cular del Departamento de Medicina de la Universidad de
Salamanca.

¢Donde encontré la informacién sobre ello y qué le ayudo
a decantarse por la beca Rio Hortega?; Nos puedes expli-
car en qué consisten?

Me enteré de algunas de las becas a través de compaiie-
ros del Hospital, de otras en el laboratorio y otras en los
Centros de la Universidad encargados de estos temas, pos-
teriormente la informacion concreta de cada ayuda es ne-
cesario conocerla por Internet.

Para conocer en qué consisten las ayudas lo mejor es leer
la convocatoria disponible en la pagina web del Instituto de
Salud Carlos IIl. Se trata de ayudas para contratos de forma-
cion en investigacion para profesionales sanitarios que hayan
finalizado el periodo de formacion sanitaria especializada.
Sin embargo, no es necesario que el Centro donde se realice
sea exclusivamente de investigacion. Actualmente son de 2
afos de duracién. El contrato es compatible con la realiza-
cion de servicios correspondientes a guardias de 24 horas o
fracciones, siempre que no superen las 96 horas mensuales.

B Lo mas positivo es
poder trabajar y aprender de gente
con un alto nivel tanto cientifico
como personal

¢ Considera que su camino ha sido complicado?

Bueno, lo mas dificil es el tiempo de espera desde que
solicitas la ayuda hasta conocerse la resolucion (alguna
hasta 8 meses), te produce una gran incertidumbre.

¢ Qué valora como mas positivo de su trabajo actual?

Para mi es un privilegio poder estar trabajando en un cen-
tro de referencia en investigacion como es el CNIO. Lo
mas positivo es poder trabajar y aprender de gente con un
alto nivel tanto cientifico como personal, pudiendo entrar
en contacto con distintos grupos del centro, asi como la
oportunidad de asistir a seminarios de personas con reco-
nocido prestigio internacional.

Secciones SEOM

B Las rotaciones durante la residencia
son una buena oportunidad
para conocer como se trabaja en un
determinado Centro

Tras su experiencia, ; Qué cree que deberia tener claro un
residente senior o adjunto joven que se plantea realizar
una beca de este tipo?

Es importante valorar las prioridades personales ya que en
la actualidad hay numerosas becas de investigacion pero
cada una de ella tiene sus matices. En este sentido es im-
portante entrar en contacto con personas que hayan tenido
la experiencia previamente. Por otra parte, las rotaciones
durante la residencia son una buena oportunidad para co-
nocer como se trabaja en un determinado Centro.

sAlgun consejo final?

Para aquellos que se estén planteando solicitar una beca
de investigacion preguntad por vuestro entorno, buscad
por Internet, y jhacedlo cuanto antes!

Dra. Raquel Seijas
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€-oncologia,

la comunidad virtual del aprendizaje del cancer

Certificacion SEOM en Oncologia Médica.
Diploma de Postgrado

Como sociedad cientifica, la Sociedad Espaiola de Oncologia Médica (SEOM), facilita la formacion a sus socios. Para
alcanzar este objetivo se ha establecido un convenio de colaboracién con la plataforma de formacion virtual del Institut
Catala d’ Oncologia: e-oncologia. Una formacioén independiente y de calidad ajustada a las necesidades de los profe-
sionales. Con esta premisa certifica los Cursos e-oncologia.

Ademads, los alumnos que realicen y aprueben un minimo de 250 horas de formacién tendran derecho a un Diploma
Universitario de Postgrado que la Universidad de Girona ha aprobado para todos los participantes de SEOM. El recono-
cimiento podra ser retroactivo para aquellos alumnos que ya han realizado alguno de los cursos siempre que completen
la totalidad de horas necesarias.

Todos los cursos estan también acreditados por la Comision de Formacién Continuada del Sistema Nacional de Salud.
Para obtener cualquiera de las acreditaciones sera necesario aprobar una evaluacién final.

El programa es gratuito para todos los SOCIOS DE SEOM.

Desde su inicio en Noviembre de 2009 se han impartido un total de 12 cursos, 250 horas de formacién, en los que han
participado un total de 1.120 profesionales. El siguiente cuadro expone la evolucion en los tres afios de funcionamiento
y las previsiones para el préximo afio.
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Certificacion SEOM: Resultados cuantitativos
2009 | 2010 | 2011, | 20124

' | |
Horas de formacion
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Horas totales
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{1]: datos sstimados (2): Acumulados

Para el ano 2012, se estima que estaran disponibles hasta 18 cursos, las horas de formacién sobrepasaran las 300 horas
y se dara cobertura de formacién al cancer en todas las vertientes y tipos.
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