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Mixoma odontogénico presenta mutaciones
CTNNB1 sin alteraciones en BRAF-V600E

Odontogenic Myxoma shows CTNNB1 mutations without
BRAF-V600E alterations

Resumen

Introduccién: El mixoma odontogénico (MO) es un tumor benigno poco frecuen-
te, de origen mesenquimal, que se desarrolla en los maxilares y presenta un com-
portamiento localmente agresivo. Su patogénesis ain no ha sido completamente
esclarecida, y los mecanismos moleculares involucrados en su desarrollo y progre-
sién permanecen en gran parte desconocidos. Objetivo: Investigar la presencia de
variaciones de nucleétido tinico (SNVs) y la expresion proteica de Beta-Catenina y
BRAF en MO. Materiales y métodos: Se analizaron muestras incluidas en parafina
y fijadas en formol de nueve casos de MO. Se realizaron ensayos inmunohistoqui-
micos para evaluar la expresion proteica de Beta-Catenina y BRAF, y se emplearon
la reacciéon en cadena de la polimerasa (PCR) y la secuenciacién bidireccional para
detectar secuencias génicas en estado silvestre o mutado. Resultados: La Beta-Ca-
tenina present6 inmunorreactividad débil en las células neoplasicas de cuatro casos
(44,4%) y en el epitelio odontogénico de un caso (11,1%). La secuenciacion reveld
un gen CTNNB1 wild type en cuatro casos, mientras que cinco mostraron una mu-
tacion puntual en el codén GAC (G>A), lo que podria resultar en una sustituciéon de
acido aspartico por asparagina. Todos los casos fueron negativos para la expresion
de BRAF-V600E por inmunohistoquimica, y la secuenciacion confirmé la presencia
del gen BRAF wild type en todas las muestras. Discusién: Los mixomas odontogéni-
cos analizados en este estudio presentaron frecuentemente mutaciones en CTNNB1,
acompafiadas de una débil expresion de Beta-Catenina. No se detectaron mutacio-
nes BRAF-V600E, lo que sugiere que las alteraciones en BRAF no estan implicadas
en estos tumores. Conclusiones: Estos hallazgos ofrecen nuevas perspectivas sobre
el perfil molecular del mixoma odontogénico y pueden contribuir al esclarecimiento
de los mecanismos involucrados en su desarrollo y comportamiento biolégico, con
potencial para orientar enfoques futuros para su manejo o tratamiento.
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Abstract

Introduction: Odontogenic myxoma (OM) is a rare benign tumor of mesenchymal
origin that develops in the jaws and exhibits locally aggressive behavior. Its patho-
genesis is not yet fully understood, and the molecular mechanisms involved in its
development and progression remain largely unknown. Objectives: To investigate
the presence of single nucleotide variations (SNVs) and the protein expression of
Beta-Catenin and BRAF in OM. Materials and methods: Formalin-fixed, para-
ffin-embedded samples from nine cases of OM were analyzed. Immunohistoche-
mistry was performed to assess protein expression of Beta-Catenin and BRAF, and
polymerase chain reaction (PCR) followed by bidirectional sequencing was used
to detect wild-type or mutated gene sequences. Results: Beta-Catenin showed
weak immunoreactivity in the neoplastic cells of four cases (44.4%) and in the
odontogenic epithelium of one case (11.1%). Sequencing revealed a wild-type
CTNNBI1 gene in four cases, while five cases presented a point mutation at codon
GAC (G>A), potentially resulting in an aspartic acid to asparagine substitution.

All cases were negative for BRAF-V600E expression by immunohistochemistry,
and sequencing confirmed the presence of the wild-type BRAF gene in all sam-
ples. Discussion: The odontogenic myxomas analyzed in this study frequently
harbored CTNNB1 mutations, accompanied by weak Beta-Catenin expression. No
BRAF-V600E mutations were detected, suggesting that BRAF alterations are not
involved in these tumors. Conclusions: These findings provide new insights into
the molecular profile of odontogenic myxoma and may contribute to clarifying the
mechanisms involved in its development and biological behavior, with potential
implications for future management strategies.
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