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Caso 8

Caracterizacion molecular gen PIK3CA

Tejido 2005 — calidad acidos nucleicos — muy degradada
No amplificacion fragmentos mayores de 200 pb

Sanger no valorable

Estudio mediante PCR en tiempo real con cobas PIK3CA
Deteccion de mutacion PIK3CA p.H1047R
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Estudio de PIK3CA H1047R en tejido y plasma por PCR digital

Tumor 1ml of plasma

PIK3CA
H1047/R .

PIK3CA
HI1047R

- AR SRR

PIK3CAWT PIKSCAWT

49% fraccion alélica mutada 0,5 % fracciéon alélica mutada
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Noviembre 2005, mujer 54 ainos, carcinoma infiltrante lobulillar en
mama derecha

receptor hormonal positivo; HER?2 negativo

6 ciclos de esquema TAC neoadyuvante

Se practic6 mastectomia derecha con linfadenectomia ipsilateral
(ypT4bN1MO) y se tratd posteriormente con radioterapia adyuvante
y hormonoterapia (Letrozol) durante 5 anos.

Un ano después (Nov’12) presento recidiva bioquimica con lesiones
0seas sospechosas, por lo que ingreso a ensayo clinico con
Examestan y Everolimus (CRAD 001YIC04).

De 2015 a 2016 elevacion progresiva de marcadores bioquimicos
(CEA/Calb5.3) sin progresion radioldgica,

Mutacion PIK3CA (c.3140A>G, His1047Arg) detectable en plasma
Inicio Fulvestrant en Abril 2016.

En ese momento, no habia otra técnica que la biopsia liquida para
detectar este tipo de recurrencia, por lo que nunca se habria
detectado de otra manera.

Breast cancer
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Historia ancoldgica

Lesidn mamaria y adenopat[a sospechosa Progres[()n bioqu[mica

BAG: carcinoma lobulillar infiltrante

PAAF: negativo para células malignas
cT3cNOMO

Lesiones éseas radioldgicas
Progresién bioquimica y
radioldogica (6sea, adenopatica)

Mastectomia y linfadenectomia
post quimioterapia neoadyuvante

Fractura 6sea

Letali
ypT4bypN1M etalides
0
QT R Letrozol Exemestano-everolimus Fulvestrant Letrozol
2005 2006 2012 2015 2016 2018 2020 2021 2022
2500 | —=Cal5.3 Seguimiento ctDNA CEA 250
(Ul/mL) (ng/L)

2000 200
PIK3CA deteccion de mutaciones sobre tumor primario (2006)

1500 150
H1047R COBAS PIK3CA Mutation Test I

1000 / 100
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Progresion de CEA, Ca15.3 y mutaciones en P/K3CA en sangre periférica

Progresion bioquimica y radioldgica (6sea, adenopatica) Fractura osea Letalides
Fulvestrant Letrozol
2016 2018 2020 2021 2022
250+ 2500 PIK3CA E545K 3.0
(ug/(Ul/mL) ——CEA (ng/L) (AF;{)( AF%
L) Ca15.3 (U/mL) IK3CA H1047R
: (AF%)
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