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GENETICA: AREA DE ENFERMEDADES ONCOLOGICAS (TUMORES SOLIDOS)

CATALOGO DE PRUEBAS 2016-17 / PLAZO DE ENTREGA: variable, consultar. Estas pruebas pueden ampliarse bajo demanda

Biomarcadores. Genética Molecular (tejido incluido en parafina, tejido fresco, citologfa) Técnica

1 BRAF, codones 464, 466, 469 y 600 Pirosecuenciacion

2 C-KIT, mutacion en exones 9, 11, 13y 17 Secuenciacion Sanger

3 EGFRvII RT-PCR

4 EGFR, mutacion en exones 18-21 PCR tiempo real

5 IDHI, mutacion en exon 4 PNA Clamp

6 RAS Fase 1: KRAS, mutacion codones 12, 13y 61 Pirosecuenciacion

7 RAS Fase 2: Mutacion codones 61, 117, 146 de KRASy 12 ,13, 61, 117 y 146 de NRAS Pirosecuenciacion

8 Metilacion del promotor de MGMT Pirosecuenciacion

9 Mutaciones genes BRCAIy BRCA2 Next Generation Sequencing

NGS. Panel de Cancer BRCA1y BRCA2, para la identificacion de alteraciones en los
genes BRCALy BRCA2 para orientar el tratamiento con inhibidores de PARP

10 Panel Oncomine: mutaciones, CNVs y reordenamientos
NGS. Panel de Cancer Oncomine Focus Assay, identificacion de alteraciones: mutaciones,
amplificaciones y traslocaciones en 52 genes con valor predictivo o prondstico en tumores de adultos

11 Hot Spot Cancer Panel, mutacion 50 genes de cancer Next Generation Sequencing
NGS. Panel de Cancer lon AmpliSeq HotSpot ™ v2, identificacion de mutaciones en 50 genes
frecuentemente alterados y potencialmente accionables o con valor prondstico en tumores de adultos

12 PDGFRA, mutacion en exones 10, 12, 14 y 18 Secuenciacion Sanger

13 PIK3CA, mutacion en exones 9y 20 Secuenciacion Sanger

14 TP53, mutacion Secuenciacion Sanger

15 Inestabilidad de microsatelites (MSI), panel de Bethesda para Sindrome de Lynch/Cancer
colorrectal hereditario no polipdsico (HNPCC)

16 LOH 10023 (Region PTEN)

17 LOH 1py 19q

Next Generation Sequencing

Analisis de fragmentos
Analisis de fragmentos
Analisis de fragmentos

Biomarcadores. Citogenética (tejido incluido en parafina, citologfa) Técnica

18 FISH1py19q FISH (2 sondas)
19 FISH ALK FISH (1 sonda
20 FISH CHOP FISH (1 sonda

21 FISH COLIAI-PDGFB
22 FISH EGFR (7p)

23 FISH ERBBZ

24 FISH EWSRI

25 FISH FOX01

26 FISH FUS

)
)
FISH (1 sonda)
FISH (1 sonda)
)
)
)

FISH (1 sonda
FISH (1 sonda
FISH (1 sonda
FISH (1 sonda)

27 FISH para melanoma (RREBI, MYB, CCNDI, CEP6) FISH (4 sondas)

28 FISH ROSI FISH (1 sonda)

29 FISH SYT FISH (1 sonda)

30 FISH TFE3 FISH (1 sonda)

31 HPV, genotipo Hibridacion

Otros Técnica

32 UGTIAI*28, tratamiento con irinotecan Secuenciacion Sanger
33 TYMS (repeticion 28 ph) + DPD (IVS14+1 G>A) + MTHFR (c.C677T), varios

tratamiento fluoropirimidinas (5-FU)

34 Estudio dirigido de mutaciones

35 Extraccion de DNA de sangre periférica, médula dsea, tejido incluido en parafina o
citologia, saliva, raspado/hisopo bucal

36 Extraccion de RNA de sangre periférica, médula dsea, tejido incluido en parafina o citologia

Secuenciacion Sanger
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