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INTRODUCCIÓN

neoplasias mesenquimales más comunes del tracto 
gastrointestinal (1), ubicándose principalmente 
dentro de la pared muscular del estómago y del 
intestino delgado y otros sitios anatómicos en la 

estos tumores de otros sarcomas que se desarrollan 
en el abdomen (3,4). 

plexo mientérico y funcionarían  como células 
marcapasos intestinales que regulan la motilidad 

tienen diferentes características ultraestructurales 
y marcadores inmunofenotípicos, comparados con 

del factor de crecimiento derivado de plaquetas 

dominios extracelular, juxtamembranoso, tirosina 

respectivamente. 

Mutaciones en estos exones generan una activación 
constitutiva de la actividad tirosina quinasa de la 

En aquellos casos que no presentan mutaciones en 

activación constitutiva  de esta actividad tirosina 
quinasa, la cual contribuye a la formación del 
tumor (10). 

MATERIAL Y MÉTODOS

hematoxilina-eosina. 

El análisis inmunohistoquímico indicó que la 

siguiendo las indicaciones del fabricante. La 

las mutaciones en los exones de estos genes, son 
mutuamente excluyentes en la mayoría de tumores 

incluyen deleciones internas y sustituciones de un 

se observa una mayor proporción de duplicaciones. 

gástricos con un curso indolente (11).

En comparación, un curso clínico agresivo con un 
elevado riesgo de recurrencia y corta sobrevida, 

portadores  de deleciones en el exón 11, mientras 

e inclusive sin mutación, se ha observado una muy 
baja sobrevida libre de enfermedad (12,13).

El objetivo del presente trabajo, fue optimizar la 
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RESULTADOS

(datos no mostrados). La muestra provenía de una 

estómago.

permitió la detección de una mutación heterocigota 

durante 10 minutos. La comprobación del 

se encuentran detallados en la Tabla 1.

Tabla 1.- 

y secuenciados en ambas direcciones (forward 

Se realizaron dos procesos de secuenciación. La 
primera sirvió para determinar la presencia de 

una sobreposición de bases típico de una deleción/
inserción en uno de los alelos. 

El análisis de las secuencias, se realizó mediante 

www.serialbasics.com). Las mutaciones se 
describieron en base a las secuencias de referencia 

Para diferenciar entre la secuencia normal y 
mutada (posible deleción/duplicación), se clonó el 

�

constructos generados, estas células se cultivaron 

incubadas a 37 

a digestión con la enzima EcoR1, electroforesis en 

Los plásmidos obtenidos fueron secuenciados en 

la secuencia.



DISCUSIÓN 

tumores del estroma gastrointestinal, pueden 
causar una proliferación celular descontrolada y 
una inhibición de la apoptosis mediante producción 

decreciente, estas mutaciones están presentes 

independientemente del ligando. La mutación 

ha sido reportada y estaría afectando  la estructura 
del dominio juxtamembranoso de la proteína 
que tiene como función prevenir la activación 

que estaría asociada con una corta sobrevida libre 

separadamente los alelos se encontró la mutación, 

aminoacídica del dominio yuxtamembranoso del 
receptor tirosina kinasa. También se encontró un 

exón 11, que no genera un cambio de aminoácido, 

se encontraron mutaciones patogénicas, sólo en el 

aminoácido.

agresivo (10,20), por lo que podemos esperar que en 
nuestro caso, las características del tumor deberían 
ser similares, ya que la mutación se encuentra en la 
misma región. 

factor predictivo de respuesta a tratamiento con un 
inhibidor selectivo de tirosina kinasa (20-21). 

muestra analizada,  se corresponde con el hecho 

alternativas y mutuamente excluyentes en el 

caracterización molecular de la mutación debe 

tratamiento adyuvante (22,23). 

En conclusión, el análisis molecular mediante 

caracterizar las mutaciones genéticas de casos 

mutacional.

Medicina Humana de la Universidad de San Martín 
de Porres.

interés.
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