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METODOLOGIA 
 • La patologia hemato-oncològica s’ha dividit en tres grups:  

• limfoide  

• mieloide  

• leucèmia aguda limfoblàstica.  

• S’han definit el llistat de gens adequat per a cada 
patologia i tots ells han estat seleccionats atenent a:  

• a seva utilitat diagnòstica i de diagnòstic diferencial amb altres entitats, i 
que per tant permetin a l’equip diagnòstic (hematòleg, patòleg o biòleg) 
realitzar un diagnòstic ben fet 

• La seva utilitat pronòstica i predictiva, sempre que això comporti un canvi 
d’actitud terapèutica. Per exemple, indicació de trasplantament de 
progenitors o altres teràpies cel·lulars, canvi en el seguiment, canvi en el 
tipus de tractament 

• La seva utilitat terapèutica, per la indicació de l’ús de fàrmacs diana  

 



METODOLOGIA 
 • També s’han establert les indicacions del moment l’estudi d’aquests gens, 

considerant diferents situacions:  

• Al diagnòstic per els gens seleccionats en aquesta indicació 

• En primera línia en el moment d’iniciar el tractament inicial 

• En segona línia o ulteriors, quan comporta un canvi de la indicació de 
tractament o l’ús de fàrmacs diana 

 

 



METODOLOGIA 
 PATOLOGIA LIMFOIDE  mostres fixades en formol i incloses en parafina 

• per tal de garantir l’òptima utilització i els resultats de l’estudi molecular als 
casos de patologia limfoide on les mostres a estudi estan fixades en formol, 
caldrà tindre en compte:   

• Avaluar les dades clíniques i biològiques del pacient per definir si el 
pacient te indicació per l‘estudi i si  la mostra que es vol utilitzar és 
l’adequada  

• Per poder assegurar un resultat consistent, la infiltració mínima de tumor 
ha de ser superior al 25%  

• Abans de procedir a l’estudi per NGS, el laboratori de referencia 
determinarà la qualitat del DNA. S’ha de comprovar que s’amplifiquen 
fragments més grans de 300 bp  
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Desenvolupament 

• Existeix molt bon consens dels gens a analitzar en un panell mieloide. 
Practicament tots els panells comercials inclouen els mateixos gens.   

• Promoure l'anàlisi de gens de fusió.  



Solucions panell mieloide 

MYSplus panel is also available, which includes, in addition 

to the standard panel, RNA analysis for over 100 gene 

fusions. 
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Problemes pel seu desenvolupament 

• No existeix cap panell comercial que inclogui tots els gens que hem posat 
com a marcadors  

• No existeix cap panell comercial que inclogui els gens de patologia 
limfoide B i T alhora 

• No existeix cap panell comercial per limfoma T 



Solucions : Leucèmia limfàtica crònica  

 ATM, BCL2, BIRC3, EGR2, 
FBXW7, MYD88. NFKBIE, 
POT1 i TP53,  NOTCH1 (exó 
34+UTR), SF3B1 (exons 14-
16,18), XPO1 (exons 15-16), 
BTK (exó 15), PLCG2 (exons 
19,20 i 24); 4 alteracions en 
el numero de còpies  (CNA) 
[del17p/TP53, del11q/ATM, 
del13q14, trisomy 12 

sondes per capturar 
les IGH i la IGLV3-21 

 IgCaller per 
analitzar l'estat 
mutacional de les IGH 
i la mutació sondes 
per capturar les IGH i 
la mutació IGLV3-
21R110  

+                                    +   
                            

CLLv3 
SOPHIA 



Panell LLC 

Detecció de variants                                         Detecció de CNVs 

 

 

 

 

 

 

                                                  igCallerWEb 



Possibilitats panells comercials limfomes 

Treballant en el desenvolupament d' un panell B i T amb mes de 60 
gens. No podrà fer-se en equipaments petits de sequenciació  
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https://eu-central-1.protection.sophos.com/?d=outlook.com&u=aHR0cHM6Ly9ldXIwMy5zYWZlbGlua3MucHJvdGVjdGlvbi5vdXRsb29rLmNvbS8_&i=NWZkYjRiODY3M2ZiN2EwZGZmZjAzM2Y2&t=ZW8xOGFVaW1BWEFiWkp1QjNhaE5zUS9vd1NkNkYzVlFsYXh6d0FkWDlPST0=&h=7e8979fd30374ff48e086adb22c70c3b
https://eu-central-1.protection.sophos.com/?d=outlook.com&u=aHR0cHM6Ly9ldXIwMy5zYWZlbGlua3MucHJvdGVjdGlvbi5vdXRsb29rLmNvbS8_&i=NWZkYjRiODY3M2ZiN2EwZGZmZjAzM2Y2&t=ZW8xOGFVaW1BWEFiWkp1QjNhaE5zUS9vd1NkNkYzVlFsYXh6d0FkWDlPST0=&h=7e8979fd30374ff48e086adb22c70c3b
https://eu-central-1.protection.sophos.com/?d=outlook.com&u=aHR0cHM6Ly9ldXIwMy5zYWZlbGlua3MucHJvdGVjdGlvbi5vdXRsb29rLmNvbS8_&i=NWZkYjRiODY3M2ZiN2EwZGZmZjAzM2Y2&t=ZW8xOGFVaW1BWEFiWkp1QjNhaE5zUS9vd1NkNkYzVlFsYXh6d0FkWDlPST0=&h=7e8979fd30374ff48e086adb22c70c3b
https://eu-central-1.protection.sophos.com/?d=outlook.com&u=aHR0cHM6Ly9ldXIwMy5zYWZlbGlua3MucHJvdGVjdGlvbi5vdXRsb29rLmNvbS8_&i=NWZkYjRiODY3M2ZiN2EwZGZmZjAzM2Y2&t=ZW8xOGFVaW1BWEFiWkp1QjNhaE5zUS9vd1NkNkYzVlFsYXh6d0FkWDlPST0=&h=7e8979fd30374ff48e086adb22c70c3b
https://eu-central-1.protection.sophos.com/?d=outlook.com&u=aHR0cHM6Ly9ldXIwMy5zYWZlbGlua3MucHJvdGVjdGlvbi5vdXRsb29rLmNvbS8_&i=NWZkYjRiODY3M2ZiN2EwZGZmZjAzM2Y2&t=ZW8xOGFVaW1BWEFiWkp1QjNhaE5zUS9vd1NkNkYzVlFsYXh6d0FkWDlPST0=&h=7e8979fd30374ff48e086adb22c70c3b


Solucions panell leucèmia aguda limfoblàstica 

S'està desenvolupant un 
panell costumitzat de LAL  







Petició 





Temes oberts 

• Es necessari donar més informació als centres d'aquest programa.  

• Necessitat de fer controls de qualitat entre els laboratoris del programa 
per assegurar que donem els mateixos resultats 

• És important avaluar les dades clíniques i biològiques del pacient per 
definir si el pacient te indicació per l‘estudi. No arriba aquesta informació. 
Petició única amb informació rellevant del pacient 

• Consentiment informat comú 

• Important la homogenització dels informes en tots els centres 
participants.  

• Què hem de reportar. Tot el què veiem? O només els gens que hem posat 
d’utilitat diagnòstica, pronòstica, predictiva i terapèutica?  

 

 

 



dcolomer@clinic.cat 


