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La ultima década ha mostrado que el estudio de genes causantes de
enfermedades raras de causa genética, en relacion a su participacion en los
procesos neoplasicos, lleva a una mejor comprensiéon tanto del cancer como de
las enfermedades raras. A pesar de que la lista de alteraciones genéticas
sindrémicas con predisposicion a cancer es cada vez mayor y los tumores
malignos que surgen en este contexto se presentan en una gran variedad de
organos y sistemas, hay un vacio de interés en el estudio de los tumores que
surgen en los pacientes con malformaciones congénitas y/o enfermedades raras
polimalformativas.

Por esta razon, este proyecto creara una nueva linea de investigacion, con vision
a largo plazo, que se llevara a cabo con el apoyo del —Grupo de Trabajo sobre
Cancer en Sindromes Genéticos Polimalformativos|. Para ello, el Grupo de
Trabajo cuenta con la participacion de 14 grupos estables de investigacion,
conformados por 20 reconocidos profesionales biosanitarios entre los que se
encuentran oncélogos, genetistas médicos y bidlogos moleculares.

El objetivo principal de este proyecto es utilizar microarrays de SNP (lllumina's
Human610-Quad BeadChip), expresion (Agilent 60-mer microarrays) y metilacion
(Agilent methylation microarrays) para determinar el perfil molecular de los
tumores de Wilms y hepatoblastomas que se presentan tanto de forma aislada
como en pacientes con sindromes genéticos y/o malformaciones congénitas.
Comparar esos perfiles moleculares nos permitira establecer patrones
especificos para cada uno de los grupos (tumores asociados a malformaciones
congénitas y tumores esporadicos) y ayudara a profundizar en la fisiopatologia
de estas neoplasias asi como en las correlaciones genotipo-fenotipo de los
pacientes. Ademas, pretende identificar marcadores moleculares y desarrollar



modelos que pudieran dar como resultado un futuro test diagnostico de
aplicacion clinica en los pacientes con malformaciones congénitas y/o sindromes
polimalformativos asociados a un mayor riesgo de presentar cancer.
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