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Oncología de PrecisiónEnrolamiento

Cancer 

mama

ERBB2

PIK3CA

ESR1

mTOR

AKT1

TP53BRCA

PTEN

KRAS

BRAF

MAPK

Todas tienen Cancer 

de Mama: todos son 

diferentes

HR+/Her2-

HR+/Her2+

HR-/Her2+

TNBC

70%

10%

5%

15%



Introduction Oncología de Precisión en Cancer Mama

Fulvestrant

Neratinib

HR+ Her2+ Triple Neg

Her2 -

gBRCA1m

gBRCA2m

Olaparib

New indication

2018
Everolimus



ERBB2 - Biomarkers Cancer Mama

ERBB2 mut predice resistencia a Trastuzumab/Pertuzumab y sensibilidad a Neratinib/Lapatinib

Hotspots ü 79 Variantes

ü 3 hotspots

Ø 3% en HR+, HER2-

Ø 36% en HR+, HER2+

Ø Mutaciones activantes

V777L



Oncología de Precisión Gastrointestinal



Why NGS for tumour profiling?

All in One vs Sequential ddPCR
• COBAS/ddPCR

• SNVs, INDELs

IHQ
• Biomarkers

• Amplif

FISH
• Fusions

• Amplif

Scarce Material

Difficult to obtain

NGS

• SNVs, INDELs

• FUSIONS

• Amplifications

• TMB

• MSI

• Tens to hundreds of genes

RET 1%

ROS 1%

ALK 5%

MET 3%

ERBB2 x%

EGFR 35%



Why NGS for tumour profiling?

All in One vs Sequential



Tumor profilingIntroduction

ü Heterogeneo

ü Escaso material

ü invasivo

ü Gold standard

ü Mas homogeneo

ü Facil re-biopsia

ü No invasivo

ü En desarrollo



Apoptosis

Necrosis

Secretion

Apoptotic bodies

Point mutations

Copy number
alterations

Rearrangements

Methylation
changes

Exosomal DNA

CH
3

CH
3

ctDNA vida media: 

16 min a 2.5hs
Ventajas:

Ø Foto a tiempo real

Ø Monitoreo en tiempo = película

Ø No invasivo

Ø Menos heterogéneo que tejido

Desventajas:

Ø Escaso material en plasma

ctDNAIntroducción



Ø Diagnóstico

Ø Pronóstico

Ø Predicción

ctDNA definitionIntroduction

6 weeks earlier than CT scan



1-3%.            5%.            20%

Phallen et al., Sci. Transl. Med. 9, eaan2415 (2017) 16 August 2017

ctDNA ChallengesIntroduction



ctDNA Challenges

GI Cancers - ASCO 2019



ctDNA Challenges

GI Cancers - ASCO 2019
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OncoSens  - Hospital Aleman BAIntroduction

Estadio IV

üBreast

üNSCLC

üCRC

T0

Dr. Carlos bas

Dr. Gonzalo Gomez Abuin

Dra. Mercedes Tamburelli

Lab Central



OncoSens  - Hospital Aleman BAIntroduction

Estadio IV

ü Breast

ü NSCLC

ü CRC

T0 T1

Tratamiento
3 MESES

Evolución ctDNA

Monitoreo



OncoSens  - Hospital Aleman BAIntroduction

Version 1



Case report 1- Hospital AlemánFCLPA 04071977 

TP53

W91*

57%

ERBB2

3-4X

ERBB2

V777L

4.7%

ERBB2

3-12X

ERBB2

V777L

1.7%

TP53

W91*

3.7%
Trastuzumab

Trastuzumab

resistencia
10800X

(640000X)

5800X

(157800X)

6500X

(137000X)

9158X

(21500X)

o Pobre

pronóstico

o Beneficio: Alta 

dosis de quimio

(epirubicin)

Neratinib

sensibilidad

FCLPA 04071977 

40 años, Dx 2015

Estadio IV

Cancer mama metastasis (Her2+)

Metastasis Pulmón (biopsia)

Match

Biopsia Tejido

Vs

Biopsia Líquida


