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Trazabilidad de Revisiones

Rev.

Fecha Descripcion modificaciones
1 1-4-2011 Edicién inicial
4-7-2011 Los tiempos de demora para cada prueba se
2 contabilizan en dias laborables.
3 3-10-2011 Se afade la determinacién de mutaciones en c-MPL
Se anade la deteccién de traslocacion FUS/CREB3L1
Se modifican los nombres de las determinaciones; se
4 00.6-2017 |rEcurre al orden alfabético para los listados; se incluye el

tipo de muestra en los titulos; se afiaden nuevas
determinaciones
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1. OBJETO

Establecer la Biblioteca de pruebas/servicios que realiza el Laboratorio de Oncologia
Molecular.

2. ALCANCE

Todo el Servicio de Oncologia Molecular.

3. GENERALIDADES

En este documento se recoge el catalogo de prestaciones/servicios/pruebas que realiza el
Servicio de Oncologia Molecular.

En primer lugar se incluye el Listado de las Pruebas Realizadas en el Laboratorio de
Oncologia Molecular y, a continuacion, la Biblioteca de Servicios propiamente dicha,
ordenados por orden alfabético. Los titulos de las pruebas se construyen colocando en

primer lugar el nombre del gen/genes analizados o la patologia correspondiente.

En cada muestra se especifican las técnicas preanaliticas y analiticas requeridas y el plazo
estimado de entrega de resultados mediante la generacion de informes. Se incluye ademas
un apartado de observaciones donde se reflejan, si procede, datos tales como el protocolo
en el que se basa la determinacion, la significacion de la prueba, los criterios requeridos

para su realizacidn o si la muestra es enviada a un laboratorio externo.

Al final del documento se incluye, bajo el epigrafe de MUESTRAS, los requerimientos de las

mismas, asi como las condiciones de envio.
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Listado de las Pruebas Realizadas en el Laboratorio de Oncologia Molecular

1p y 19q: determinacion de pérdida de brazos cromosémicos mediante MLPA en biopsia tejido en fresco o congelacion
1p y 19q: determinacion de pérdida de brazos cromosoémicos mediante MLPA en biopsia tejido en parafina
ABL: Determinacion de mutaciones de resistencia a tratamiento en LMC en sangre o médula 6sea EDTA
Adenopoliposis atenuada: Protocolo estudio caso indice en sangre con EDTA

Adenopoliposis familiar: Protocolo estudio caso indice en sangre con EDTA

AML1/ETO (RUNX1/RUNX1T1): Deteccion de reordenamiento en sangre o médula dsea con EDTA
AML1/ETO (RUNX1/RUNX1T1): PCR cuantitativa seguimiento en sangre o médula dsea con EDTA

APC: Determinaciéon de mutacién conocida en sangre con EDTA

APC: Estudio de grandes deleciones mediante MLPA en sangre con EDTA

BCL1/IGH: Deteccion de reordenamiento en biopsia tejido en parafina

BCL1/IGH: Deteccion de reordenamiento en biopsia tejido en fresco o congelacion

BCL1/IGH: Deteccion de reordenamiento en sangre o médula dsea con EDTA

BCL2/IGH: Deteccion de reordenamiento en biopsia tejido en parafina

BCL2/IGH: Deteccion de reordenamiento en biopsia tejido en fresco o congelacion

BCL2/IGH: Deteccion de reordenamiento en sangre o médula dsea con EDTA

BCR/ABL p210 y/o p190: Deteccion de reordenamiento en sangre o médula 6sea con EDTA

BCR/ABL p210 y/o p190: PCR cuantitativa seguimiento en sangre o médula dsea con EDTA

BRAF (V600): Determinacion de mutaciones en biopsia tejido en fresco o congelacion

BRAF (V600): Determinacion de mutaciones en biopsia tejido en parafina

BRAF (V600): Determinacion de mutaciones en sangre o médula osea con EDTA

BRCA1 y BRCA2: Determinacion de mutaciones mas frecuentes en poblacion de Asturias en sangre con EDTA
BRCA1 y BRCA2: Protocolo cancer de mama y ovario hereditario caso indice en sangre con EDTA
BRCA1: Determinacion de la mutacion ¢.211 A>G (p.R71G) en sangre con EDTA

BRCA1: Determinacion de mutacion (p.GIn1111Asnfs) en sangre con EDTA

BRCA1: Determinacion de mutacion (p.Gly559Val fs) en sangre con EDTA

BRCA1: Determinacion de mutacion (p.Pro968Leufs) en sangre con EDTA

BRCA1: Determinacion de mutacion conocida en sangre con EDTA

BRCA1: Estudio de grandes deleciones mediante MLPA en sangre con EDTA

BRCA2: Determinacion de mutacion (p.Asn1344Hisfs) en sangre con EDTA

BRCA2: Determinacion de mutacidn conocida en sangre con EDTA

BRCA2: Estudio de grandes deleciones mediante MLPA en sangre con EDTA

CALR: Determinacion de mutaciones calreticulina en sangre o médula 6sea con EDTA

CBFB/MYH11: Deteccion de reordenamiento en sangre o médula dsea con EDTA

CBFB/MYH11: PCR cuantitativa seguimiento en sangre o médula dsea con EDTA

CDKN2A: Analisis mutacional en sangre con EDTA

CDKN2A: Determinacion de mutacion conocida en sangre con EDTA

CEBPA: Andlisis mutacional en sangre o médula dsea con EDTA

CSF3R/SPTAN: PCR cuantitativa seguimiento en sangre o médula dsea con EDTA

CSF3R: Deteccidon de mutaciones (exon 14) en sangre o médula 6sea con EDTA

DICER1: Andlisis mutacional en biopsia tejido en parafina

DICER1: Andlisis mutacional en biopsia tejido en fresco o congelacion

DICER1: Andlisis mutacional en sangre con EDTA

DICER1: Determinacion de mutacidn conocida en biopsia tejido en parafina

DICER1: Determinacion de mutacion conocida en biopsia tejido en fresco o congelacion

DICER1: Determinacion de mutacion conocida en sangre con EDTA

DNA/RNA: obtencion para estudios posteriores en biopsia tejido en parafina

DNA/RNA: obtencion para estudios posteriores en biopsia tejido en fresco o congelacién

DNA/RNA: obtencion para estudios posteriores en sangre o médula ésea con EDTA

E2A/PBX1 t(1;19): Deteccion de reordenamiento en sangre o médula ésea con EDTA

E2A/PBX1: PCR cuantitativa seguimiento en sangre o médula dsea con EDTA

EGFR: Determinacion de mutacion p.T790M mediante PCR digital en biopsia tejido en fresco o congelacion
EGFR: Determinacion de mutacion p.T790M mediante PCR digital en biopsia tejido en parafina

EGFR: Determinacion de mutacion p.T790M mediante PCR digital en otros fluidos o muestras bioldgicas
EGFR: Determinacién de mutacion p.T790M mediante PCR digital en plasma

Cartera de Servicios OM. Ed.04 Pagina 4 de 24



- EGFR: Determinacion de mutaciones en dominio TK en biopsia tejido en parafina

- EGFR: Determinacion de mutaciones en dominio TK en biopsia tejido en fresco o congelacion

- EGFR: Determinacion de mutaciones en dominio TK en otros fluidos o muestras bioldgicas

- EGFR: Determinacion de mutaciones en dominio TK en plasma

- Estudio Pre-Trasplante (Powerplex) en sangre con EDTA

- EWSR1/ATF1: Deteccion de reordenamiento en biopsia tejido en fresco o congelacion

- EWSR1/ATF1: Deteccion de reordenamiento en biopsia tejido en parafina

- EWSR1/FLI1; EWSR1/ERG: Deteccion de reordenamiento en biopsia tejido en fresco o congelacion

- EWSR1/FLI1; EWSR1/ERG: Deteccion de reordenamiento en biopsia tejido en parafina

- EWSR1/WT1: Deteccion de reordenamiento en biopsia tejido en fresco o congelacion

- EWSR1/WT1: Deteccion de reordenamiento en biopsia tejido en parafina

- FIP1L1/PDGFRA: Deteccion de reordenamiento en sangre o médula dsea con EDTA

- FLT3 (ITDS): Determinacion de mutaciones en sangre o médula 6sea con EDTA

- FUS/CHOP (TLS/CHOP): Deteccion de reordenamiento en biopsia tejido en fresco o congelacion

- FUS/CHOPS (TLS/CHOP): Deteccion de reordenamiento en biopsia tejido en parafina

- FUS/CREBL2; FUS/CREBL1: Deteccion de reordenamiento en biopsia tejido en fresco o congelacion

- FUS/CREBL2; FUS/CREBL1: Deteccion de reordenamiento en biopsia tejido en parafina

- Glioma: protocolo estudio de biologia molecular en biopsia tejido en fresco o congelacion

- Glioma: protocolo estudio de biologia molecular en biopsia tejido en parafina

- Identidad de muestras bioldgicas (Powerplex) en biopsia tejido en fresco o congelacion

- Identidad de muestras bioldgicas (Powerplex) en biopsia tejido en parafina

- Identidad de muestras bioldgicas (Powerplex) en otros fluidos o0 muestras bioldgicas

- Identidad de muestras bioldgicas (Powerplex) en sangre o médula ésea con EDTA

- IDH1 (R132) e IDH2 (R170): Determinacion de mutaciones en biopsia tejido en fresco o congelacion

- IDH1 (R132) e IDH2 (R170): Determinacion de mutaciones en biopsia tejido en parafina

- IDH1 (R132) e IDH2 (R170): Determinacion de mutaciones en sangre o médula dsea con EDTA

- IGH: Deteccion de reordenamiento (monoclonalidad B) en biopsia tejido en fresco o congelacion

- IGH: Deteccion de reordenamiento (monoclonalidad B) en biopsia tejido en parafina

- IGH: Deteccion de reordenamiento (monoclonalidad B) en otros fluidos o muestras bioldgicas

- IGH: Deteccion de reordenamiento (monoclonalidad B) en sangre o médula dsea con EDTA

- IGHV: Determinacion de estado mutacional en sangre o médula 6sea con EDTA

- Inestabilidad de microsatélites en biopsia tejido en fresco o congelacion

- Inestabilidad de microsatélites en biopsia tejido en parafina

- JAK2 (exon 12): Determinacion de mutaciones en sangre o médula 6sea con EDTA

- JAK2 (V617F): Determinacion de mutacion en sangre o médula 6sea con EDTA

- KIT (exon 17): Determinacion de mutaciones en biopsia tejido en fresco o congelacion

- KIT (exon 17): Determinacion de mutaciones en biopsia tejido en parafina

- KIT (exon 17): Determinacion de mutaciones en sangre o médula 6sea con EDTA

- KIT (exones 8 y 17): Determinacion de mutaciones en biopsia tejido en fresco o congelacion

- KIT (exones 8 y 17): Determinacion de mutaciones en biopsia tejido en parafina

- KIT (exones 8 y 17): Determinacion de mutaciones en sangre o médula 6sea con EDTA

- KIT: Analisis mutacional en biopsia tejido en fresco o congelacién

- KIT: Analisis mutacional en biopsia tejido en parafina

- KIT: Analisis mutacional en sangre o médula ésea con EDTA

- KRAS, NRAS y BRAF: Determinacién de mutaciones en biopsia tejido en fresco o congelacion

- KRAS, NRAS y BRAF: Determinacién de mutaciones en biopsia tejido en parafina

- KRAS, NRAS y BRAF: Determinacion de mutaciones en otros fluidos o muestras bioldgicas

- Leucemia aguda linfoblastica B: protocolo estudio biologia molecular al diagndstico en sangre o médula 6sea con EDTA

- Leucemia aguda mieloblastica: protocolo estudio biologia molecular al diagndstico en sangre o médula ésea con EDTA

- Linfoma al diagndstico: determinacién de monoclonalidad By T en biopsia tejido en fresco o congelacién

- Linfoma al diagnéstico: determinacién de monoclonalidad B y T en biopsia tejido en parafina

- Linfoma al diagndstico: determinacién de monoclonalidad By T en sangre o médula 6sea con EDTA

- Linfoma del manto al diagndstico: determinacion de monoclonalidad B y traslocacion BCL1/IGH en biopsia tejido en
fresco o congelacion

- Linfoma del manto al diagndstico: determinacion de monoclonalidad B y traslocaciéon BCL1/IGH en biopsia tejido en
parafina
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- Linfoma del manto al diagndstico: determinacion de monoclonalidad B y traslocacion BCL1/IGH en sangre o médula dsea

con EDTA

Linfoma folicular al diagndstico: determinacion de monoclonalidad B y traslocacién BCL2/IGH en biopsia tejido en fresco

o congelacion

- Linfoma folicular al diagndstico: determinacion de monoclonalidad B y traslocacion BCL2/IGH en biopsia tejido en
parafina

- Linfoma folicular al diagndstico: determinacion de monoclonalidad B y traslocacion BCL2/IGH en sangre o médula dsea
con EDTA

- MGMT: Estatus de metilacion del promotor. MSP-PCR en biopsia tejido en fresco o congelacion

- MGMT: Estatus de metilacion del promotor. MSP-PCR en biopsia tejido en parafina

- MLH1, MSH2, MSH6: Determinacion de mutaciones caso indice en sangre con EDTA

- MLH1: Estatus de metilacion del promotor. MSP-PCR en biopsia tejido en fresco o congelacion

- MLH1: Estatus de metilacion del promotor. MSP-PCR en biopsia tejido en parafina

- MLH1: Estudio de grandes deleciones mediante MLPA en sangre con EDTA

- MLL/AF4: Deteccion de reordenamiento en sangre o médula dsea con EDTA

- MLL/AF4: PCR cuantitativa seguimiento en sangre o médula dsea con EDTA

- MPL (exon 10): Determinacion de mutaciones en sangre o médula dsea con EDTA

- MSH2: Determinacién de mutacién conocida en sangre con EDTA

- MSH2: Estudio de grandes deleciones mediante MLPA en sangre con EDTA

- MSH6: Estudio de grandes deleciones mediante MLPA en sangre con EDTA

- Mutacioén conocida sindrome céncer familiar en sangre con EDTA

- MUTYH: Determinacién de mutaciones en el gen completo en sangre con EDTA

- MUTYH: Determinacién de mutaciones mas frecuentes en sangre con EDTA

- MYD88 (L265P): Deteccion de mutacion en biopsia tejido en fresco o congelacion

- MYD88 (L265P): Deteccidon de mutacion en biopsia tejido en parafina

- MYD88 (L265P): Deteccidon de mutacion en sangre o médula dsea con EDTA

- NF1: Determinacion de mutaciones caso indice en sangre con EDTA

- NF2: Determinacion de mutaciones caso indice en sangre con EDTA

- NPM1/ALK: Deteccion de reordenamiento en biopsia tejido en fresco o congelacion

- NPM1/ALK: Deteccion de reordenamiento en biopsia tejido en parafina

- NPM1/ALK: Deteccion de reordenamiento en sangre o médula dsea con EDTA

- NPM1: Estudio mediante PCR cuantitativa en sangre o médula 6sea con EDTA

- PAX3/FOXO1A; PAX7/FOXO1A: Deteccion de reordenamiento en biopsia tejido en fresco o congelacion

- PAX3/FOXO1A; PAX7/FOXO1A: Deteccion de reordenamiento en biopsia tejido en parafina

- PDGFRA (exones 12,14,18): Determinacion de mutaciones en biopsia tejido en fresco o congelacion

- PDGFRA (exones 12,14,18): Determinacion de mutaciones en biopsia tejido en parafina

- PDGFRA (exones 12,14,18): Determinacion de mutaciones en sangre o médula 6sea con EDTA

- PML/RARa: Deteccion de reordenamiento en sangre o médula 6sea con EDTA

- PML/RARa: PCR cuantitativa seguimiento en otros fluidos o muestras bioldgicas

- PML/RARa: PCR cuantitativa seguimiento en sangre o médula dsea con EDTA

- PRSS1: Determinacion de mutacion conocida en sangre con EDTA

- Quimerismo post trasplante hematopoyético en sangre con EDTA

- Quimerismo: Estudio en médula désea

- RB: Estudio de grandes deleciones mediante MLPA en sangre con EDTA

- RET: Analisis mutacional en biopsia tejido en fresco o congelacién

- RET: Analisis mutacional en biopsia tejido en parafina

- RET: Analisis mutacional en sangre con EDTA

- RET: Determinacién de mutacién conocida en biopsia tejido en fresco o congelacién

- RET: Determinacion de mutacién conocida en biopsia tejido en parafina

- RET: Determinaciéon de mutacién conocida en sangre con EDTA

- SDHB y SDHD: Determinacion de mutaciones en sangre con EDTA

- SDHB: Analisis mutacional en sangre con EDTA

- SDHB: Determinacién de mutacién conocida en sangre con EDTA

- SDHB: Estudio de grandes deleciones mediante MLPA en sangre con EDTA

- SDHC: Analisis mutacional en sangre con EDTA

- SDHC: Estudio de grandes deleciones mediante MLPA en sangre con EDTA
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- SDHD: Analisis mutacional en sangre con EDTA

- SDHD: Determinacién de mutacién conocida en sangre con EDTA

- SDHD: Estudio de grandes deleciones mediante MLPA en sangre con EDTA

- SIL/TAL: Deteccion de reordenamiento en sangre o médula dsea con EDTA

- SIL/TAL1: PCR cuantitativa seguimiento en sangre o médula dsea con EDTA

- SYT/SSX1; SYT/SSX2: Deteccion de reordenamiento en biopsia tejido en fresco o congelacion

- SYT/SSX1; SYT/SSX2: Deteccion de reordenamiento en biopsia tejido en parafina

- TCRG: Deteccién de reordenamiento (monoclonalidad T) en biopsia tejido en fresco o congelacion
- TCRG: Deteccion de reordenamiento (monoclonalidad T) en biopsia tejido en parafina

- TCRG: Deteccién de reordenamiento (monoclonalidad T) en sangre o médula dsea con EDTA

- TEL/AML1 (ETV6/RUNX1): Deteccion de reordenamiento en sangre o médula 6sea con EDTA

- TEL/AML1 (ETV6/RUNX1): PCR cuantitativa seguimiento en sangre o médula dsea con EDTA

- TP53: Analisis mutacional biopsia tejido en fresco o congelacion

- TP53: Andlisis mutacional en LLC en sangre con EDTA

- TP53: Andlisis mutacional en sangre con EDTA

- Tricoleucemia: Determinacion de mutaciones en BRAF (V600) en biopsia en tejido en parafina

- Tricoleucemia: Determinacion de mutaciones en BRAF (V600) en sangre o médula 6sea con EDTA
- UGT1A1 (variante UGT1A1*28): genotipado en sangre con EDTA

- VHL: Analisis mutacional en sangre con EDTA

- VHL: Determinacion de mutacion conocida en sangre con EDTA
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Biblioteca de Servicios del Laboratorio de Oncologia Molecular

1p y 19q: determinacion de pérdida de brazos cromosdmicos mediante MLPA en biopsia tejido en
fresco o congelacion

Técnica utilizada: obtencion de DNA, técnica MLPA (electroforesis capilar).

Plazo de entrega de resultados: 30-50 dias laborables

Observaciones: Apoyo diagnéstico en oligodendrogliomas

1p y 19q: determinacion de pérdida de brazos cromos6micos mediante MLPA en biopsia tejido en
parafina

Técnica utilizada: obtencion de DNA, técnica MLPA (electroforesis capilar).

Plazo de entrega de resultados: 30-50 dias laborables

Observaciones: Apoyo diagnéstico en oligodendrogliomas

ABL: Determinacion de mutaciones de resistencia a tratamiento en LMC en sangre o médula ésea
EDTA

Técnica utilizada: Obtencion de RNA, PCR y secuenciacion

Plazo de entrega de resultados: 15-45 dias laborables

Observaciones: Determinacion de mutaciones de resistencia a tratamiento con inhibidores de tirosin kinasa
en LMC sobre ABL de BCR-ABL. Consultar antes de enviar muestra.

Adenopoliposis atenuada: Protocolo estudio caso indice en sangre con EDTA
Técnica utilizada: Obtencion de DNA y RNA, MLPA, PCR y secuenciacion
Plazo de entrega de resultados: 2-4 meses
Observaciones: Solicitar desde consulta de cancer familiar. Parte del estudio se envia a laboratorio externo.
Determinaciones incluidas:
- APC: Estudio de grandes deleciones mediante MLPA en sangre con EDTA
- APC: secuenciacion completa del gen y regiones intrénicas adyacentes
- MUTYH: Determinacion de mutaciones mas frecuentes en sangre con EDTA

Adenopoliposis familiar: Protocolo estudio caso indice en sangre con EDTA
Técnica utilizada: Obtencién de DNA y RNA, MLPA, PCR y secuenciacion
Plazo de entrega de resultados: 2-4 meses
Observaciones: Solicitar desde consulta de cancer familiar. Parte del estudio se envia a laboratorio externo
Determinaciones incluidas:
- APC: Estudio de grandes deleciones mediante MLPA en sangre con EDTA
- APC: secuenciacién completa del gen y regiones intronicas adyacentes

AML1/ETO (RUNX1/RUNX1T1): Deteccion de reordenamiento en sangre o médula ésea con EDTA
Técnica utilizada: Obtencién de RNA y PCR cualitativa

Plazo de entrega de resultados: 7-20 dias laborables

Observaciones: Apoyo diagndstico en leucemia aguda mieloblastica. Protocolo utilizado BIOMED-1

AML1/ETO (RUNX1/RUNX1T1): PCR cuantitativa seguimiento en sangre o médula 6sea con EDTA
Técnica utilizada: Obtencién de RNA y PCR cuantitativa en tiempo real con sonda Tagman

Plazo de entrega de resultados: 7-20 dias laborables

Observaciones: Seguimiento EMR en leucemia aguda mieloblastica. Protocolo utilizado EACR

APC: Determinacién de mutacion conocida en sangre con EDTA
Técnica utilizada: Obtencién de DNA, PCR y secuenciacién

Plazo de entrega de resultados: 30 dias laborables

Observaciones: Solicitar desde consulta de cancer familiar.

APC: Estudio de grandes deleciones mediante MLPA en sangre con EDTA
Técnica utilizada: Obtencion de DNA; MLPA

Plazo de entrega de resultados: 3-6 meses

Observaciones: Adenopoliposis familiar. Solicitar desde consulta de cancer familiar

BCL1/IGH: Deteccion de reordenamiento en biopsia tejido en parafina

Técnica utilizada: Obtencion de DNA, PCR multiple de DNAg y electroforesis capilar
Plazo de entrega de resultados: 4-20 dias laborables
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Observaciones: Protocolo utilizado BIOMED-2

BCL1/IGH: Deteccion de reordenamiento en biopsia tejido en fresco o congelacion
Técnica utilizada: Obtencidon de DNA, PCR multiple de DNAg y electroforesis capilar
Plazo de entrega de resultados: 4-20 dias laborables

Observaciones: Protocolo utilizado BIOMED-2

BCL1/IGH: Deteccion de reordenamiento en sangre o médula 6sea con EDTA
Técnica utilizada: Obtencidon de DNA, PCR multiple de DNAg y electroforesis capilar
Plazo de entrega de resultados: 4-20 dias laborables

Observaciones: Protocolo utilizado BIOMED-2

BCL2/IGH: Deteccion de reordenamiento en biopsiatejido en parafina

Técnica utilizada: Obtencidon de DNA, PCR multiple de DNAg y electroforesis capilar
Plazo de entrega de resultados: 4 -20 dias laborables

Observaciones: Protocolo utilizado BIOMED-2

BCL2/IGH: Deteccion de reordenamiento en biopsia tejido en fresco o congelacion
Técnica utilizada: Obtencion de DNA, PCR multiple de DNAg y electroforesis capilar
Plazo de entrega de resultados: 4 -20 dias laborables

Observaciones: Protocolo utilizado BIOMED-2

BCL2/IGH: Deteccion de reordenamiento en sangre o médula 6sea con EDTA Técnica utilizada:
Obtencién de DNA, PCR multiple de DNAg y electroforesis capilar

Plazo de entrega de resultados: 4 -20 dias laborables

Observaciones: Protocolo utilizado BIOMED-2

BCR/ABL p210 y/o p190: Deteccion de reordenamiento en sangre o médula 6sea con EDTA
Técnica utilizada: Obtencion de RNA y PCR cualitativa

Plazo de entrega de resultados: 3-14 dias laborables

Observaciones: Apoyo diagndstico en leucemia mieloide crénica y leucemia aguda linfocitica B. Protocolo
utilizado BIOMED-1

BCR/ABL p210 y/o p190: PCR cuantitativa seguimiento en sangre o médula 6sea con EDTA
Técnica utilizada: Obtencién de RNA y PCR cuantitativa en tiempo real con sonda Tagman

Plazo de entrega de resultados: 7-20 dias laborables

Observaciones: Seguimiento EMR en leucemia mieloide crénica y leucemia aguda linfocitica B. Protocolo
utilizado EACR

BRAF (V600): Determinacién de mutaciones en biopsia tejido en fresco o congelacién
Técnica utilizada: obtencion de DNA, PCR especifica de alelos y sondas Scorpion.
Observaciones: Toma de decisiones terapéuticas en melanoma y en cancer colorrectal metastasico.

BRAF (V600): Determinacién de mutaciones en biopsia tejido en parafina
Técnica utilizada: obtencion de DNA, PCR especifica de alelos y sondas Scorpion.
Observaciones: Toma de decisiones terapéuticas en melanomay en cancer colorrectal metastasico.

BRAF (V600): Determinacién de mutaciones en sangre o médula osea con EDTA
Técnica utilizada: obtencion de DNA, PCR especifica de alelos y sondas Scorpion.
Observaciones: Toma de decisiones terapéuticas en melanomay en cancer colorrectal metastasico.

BRCA1 y BRCA2: Determinacién de mutaciones mas frecuentes en poblacién de Asturias en sangre
con EDTA

Técnica utilizada: obtencién de DNA, PCR especifica de alelo, PCR multiplex y electroforesis capilar.

Plazo de entrega de resultados: 7-20 dias laborables

Observaciones: Método de cribado de cancer de mama y ovario familiar. Solicitar desde consulta de cancer
familiar.

BRCA1y BRCA2: Protocolo cancer de mamay ovario hereditario caso indice en sangre con EDTA

Técnica utilizada: Obtencion de DNA y RNA; PCR y secuenciacion completa de todos los exones y 10 pb de
regiones intrénicas adyacentes
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Plazo de entrega de resultados: 3-6 meses
Observaciones: Cancer de mama y ovario familiar. Solicitar desde consulta de cancer familiar.
Parte del estudio se envia a laboratorio externo.
Determinaciones incluidas:
- BRCA1 y BRCA2: Determinacion de mutaciones mas frecuentes en poblacion de Asturias en sangre con
EDTA
- BRCAL: Estudio de grandes deleciones mediante MLPA en sangre con EDTA de grandes deleciones
mediante MLPA en sangre con EDTA
- BRCA2: Estudio de grandes deleciones mediante MLPA en sangre con EDTA de grandes deleciones
mediante MLPA en sangre con EDTA
- Secuenciacion completa de los dos genes y regiones intrénicas adyacentes

BRCAL1: Determinacion de la mutacion ¢.211 A>G (p.R71G) en sangre con EDTA
Técnica utilizada: Obtencion de DNA, PCR y secuenciacion

Plazo de entrega de resultados: 30 dias laborables

Observaciones: Solicitar desde consulta de cancer familiar

BRCAL: Determinacién de mutacion (p.GIn1111Asnfs) en sangre con EDTA
Técnica utilizada: Obtencion de DNA, PCR y secuenciacion

Plazo de entrega de resultados: 30 dias laborables

Observaciones: Solicitar desde consulta de cancer familiar

BRCAL1: Determinacién de mutacion (p.Gly559Val fs) en sangre con EDTA
Técnica utilizada: Obtencion de DNA, PCR y secuenciacion

Plazo de entrega de resultados: 30 dias laborables

Observaciones: Solicitar desde consulta de cancer familiar

BRCAL: Determinacién de mutacion (p.Pro968Leufs) en sangre con EDTA
Técnica utilizada: Obtencion de DNA, PCR y secuenciacion

Plazo de entrega de resultados: 30 dias laborables

Observaciones: Solicitar desde consulta de cancer familiar

BRCAZ1: Determinacién de mutacidon conocida en sangre con EDTA
Técnica utilizada: Obtencién de DNA, PCR y secuenciacién

Plazo de entrega de resultados: 30 dias laborables

Observaciones: Solicitar desde consulta de cancer familiar

BRCAZ1: Estudio de grandes deleciones mediante MLPA en sangre con EDTA

Técnica utilizada: Obtencion de DNA; MLPA

Plazo de entrega de resultados: 3-6 meses

Observaciones: Cancer de mama y ovario familiar. Solicitar desde consulta de cancer familiar

BRCAZ2: Determinacién de mutacién (p.Asn1344Hisfs) en sangre con EDTA
Técnica utilizada: Obtencién de DNA, PCR y secuenciacién

Plazo de entrega de resultados: 30 dias laborables

Observaciones: Solicitar desde consulta de cancer familiar

BRCAZ2: Determinacién de mutacién conocida en sangre con EDTA
Técnica utilizada: Obtencién de DNA, PCR y secuenciacién

Plazo de entrega de resultados: 30 dias laborables

Observaciones: Solicitar desde consulta de cancer familiar

BRCAZ2: Estudio de grandes deleciones mediante MLPA en sangre con EDTA

Técnica utilizada: Obtencion de DNA; MLPA

Plazo de entrega de resultados: 3-6 meses

Observaciones: Cancer de mamay ovario familiar. Solicitar desde consulta de cancer familiar

CALR: Determinacion de mutaciones calreticulina en sangre o médula 6sea con EDTA

Técnica utilizada: Obtencion de DNA, PCR con oligonucledtidos fluorescentes y electroforesis capilar
Plazo de entrega de resultados: 7-30 dias laborables
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Observaciones: Apoyo diagndstico en neoplasias mieloproliferativas en pacientes en los que JAK2 no esta
mutado.

CBFB/MYH11: Deteccion de reordenamiento en sangre o médula 6sea con EDTA

Técnica utilizada: Obtencién de RNA y PCR cualitativa

Plazo de entrega de resultados: 7-20 dias laborables

Observaciones: Apoyo diagndstico en leucemia aguda mieloblastica. Protocolo utilizado BIOMED-1

CBFB/MYH11: PCR cuantitativa seguimiento en sangre o médula ésea con EDTA

Técnica utilizada: Obtencion de RNA y PCR cuantitativa en tiempo real con sonda Tagman

Plazo de entrega de resultados: 7-20 dias laborables

Observaciones:; Seguimiento EMR en leucemia leucemia aguda mieloblastica. Protocolo utilizado EACR

CDKN2A: Analisis mutacional en sangre con EDTA

Técnica utilizada: Obtencion de DNA, MLPA, PCR y secuenciacion
Plazo de entrega de resultados: 2-4 meses

Observaciones: Solicitar desde consulta de cancer familiar

CDKN2A: Determinacidon de mutacion conocida en sangre con EDTA
Técnica utilizada: Obtencion de DNA, PCR y secuenciacion

Plazo de entrega de resultados: 30 dias laborables

Observaciones: Solicitar desde consulta de cancer familiar

CEBPA: Andlisis mutacional en sangre o médula 6sea con EDTA
Técnica utilizada: Obtencion de DNA, PCR y secuenciacion

Plazo de entrega de resultados: 30 dias laborables

Observaciones: Factor pronéstico en leucemia aguda mieloblastica

CSF3R/SPTAN: PCR cuantitativa seguimiento en sangre o médula 6sea con EDTA
Técnica utilizada: Obtencién de RNA y PCR cuantitativa en tiempo real con sonda Tagman
Plazo de entrega de resultados: 7-20 dias laborables

Observaciones: Seguimiento EMR en leucemia mieloide crénica atipica

CSF3R: Deteccién de mutaciones (exon 14) en sangre o médula 6sea con EDTA
Técnica utilizada: Obtencién de DNA, PCR y secuenciacién

Plazo de entrega de resultados: 30 dias laborables

Observaciones: Apoyo diagndstico en SMP

DICERL1: Analisis mutacional en biopsia tejido en fresco o congelacion
Técnica utilizada: Obtencién de DNA, PCR y secuenciacién

Plazo de entrega de resultados: 2-4 meses

Observaciones: Solicitar desde consulta de cancer familiar

DICERL1: Analisis mutacional en sangre con EDTA
Técnica utilizada: Obtencién de DNA, PCR y secuenciacién
Plazo de entrega de resultados: 2-4 meses

Observaciones: Solicitar desde consulta de cancer familiar

DICERL: Determinacion de mutacién conocida en biopsia tejido en parafina
Técnica utilizada: Obtencién de DNA, PCR y secuenciacién

Plazo de entrega de resultados: 30 dias laborables

Observaciones: Solicitar desde consulta de cancer familiar

DICER1: Determinacion de mutacion conocida en biopsia tejido en fresco o congelacién
Técnica utilizada: Obtencion de DNA, PCR y secuenciacion

Plazo de entrega de resultados: 30 dias laborables

Observaciones: Solicitar desde consulta de cancer familiar

DICER1: Determinacion de mutacion conocida en sangre con EDTA

Técnica utilizada: Obtencion de DNA, PCR y secuenciacion
Plazo de entrega de resultados: 30 dias laborables
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Observaciones: Solicitar desde consulta de cancer familiar

DNA/RNA: obtencion para estudios posteriores en biopsiatejido en parafina
Técnica utilizada: Obtencion de DNA/RNA

Plazo de entrega: 2-5 dias laborables

Observaciones: Consultar

DNA/RNA: obtencion para estudios posteriores en biopsia tejido en fresco o congelacion
Técnica utilizada: Obtencion de DNA/RNA

Plazo de entrega: 2-5 dias laborables

Observaciones: Consultar

DNA/RNA: obtencion para estudios posteriores en sangre o médula ésea con EDTA
Técnica utilizada: Obtencion de DNA/RNA

Plazo de entrega: 2-5 dias laborables

Observaciones: Consultar

E2A/PBX1 t(1;19): Deteccién de reordenamiento en sangre o médula ésea con EDTA
Técnica utilizada: Obtencion de RNA y PCR cualitativa

Plazo de entrega de resultados: 7-20 dias laborables

Observaciones: Apoyo diagndstico en leucemia linfoblastica B. Protocolo utilizado BIOMED-1

E2A/PBX1: PCR cuantitativa seguimiento en sangre o médula 6sea con EDTA

Técnica utilizada: Obtencion de RNA y PCR cuantitativa en tiempo real con sondas TagMan
Plazo de entrega de resultados: 7-20 dias laborables

Observaciones: Apoyo diagnéstico en leucemia linfoblastica B. Protocolo utilizado EACR

EGFR: Determinacion de mutacién p.T790M mediante PCR digital en biopsia tejido en fresco o
congelacién

Técnica utilizada: Obtencién de DNA, PCR digital con ensayo especifico

Plazo de entrega: 5-10 dias laborables

Observaciones: Toma de decisiones terapéuticas en cancer de pulmén refractario a tratamiento

EGFR: Determinacién de mutacion p.T790M mediante PCR digital en biopsia tejido en parafina
Técnica utilizada: Obtencién de DNA, PCR digital con ensayo especifico

Plazo de entrega: 5-10 dias laborables

Observaciones: Toma de decisiones terapéuticas en cancer de pulmén refractario a tratamiento

EGFR: Determinaciéon de mutacion p.T790M mediante PCR digital en otros fluidos o muestras
biolbgicas

Técnica utilizada: Obtencién de DNA, PCR digital con ensayo especifico

Plazo de entrega: 5-10 dias laborables

Observaciones: Toma de decisiones terapéuticas en cancer de pulmon refractario a tratamiento

EGFR: Determinacién de mutacidon p.T790M mediante PCR digital en plasma

Técnica utilizada: Obtencién de DNA, PCR digital con ensayo especifico

Plazo de entrega: 5-10 dias laborables

Observaciones: Toma de decisiones terapéuticas en cancer de pulmon refractario a tratamiento

EGFR: Determinacién de mutaciones en dominio TK en biopsia tejido en parafina

Técnica utilizada: obtencion de DNA o RNA, PCR especifica de alelos y sondas Scorpion

Plazo de entrega de resultados: 5-20 dias laborables

Observaciones: Factor pronéstico/predictor de respuesta a terapia en cancer de pulmén no microcitico

EGFR: Determinacién de mutaciones en dominio TK en biopsia tejido en fresco o congelacion
Técnica utilizada: obtencién de DNA o RNA, PCR especifica de alelos y sondas Scorpion

Plazo de entrega de resultados: 5-20 dias laborables

Observaciones: Factor prondéstico/predictor de respuesta a terapia en cancer de pulmén no microcitico

EGFR: Determinacién de mutaciones en dominio TK en otros fluidos o muestras biolégicas
Técnica utilizada: obtencién de DNA o RNA, PCR especifica de alelos y sondas Scorpion
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Plazo de entrega de resultados: 5-20 dias laborables
Observaciones: Factor prondstico/predictor de respuesta a terapia en cancer de pulmén no microcitico

EGFR: Determinacién de mutaciones en dominio TK en plasma

Técnica utilizada: obtencion de DNA o RNA, PCR especifica de alelos y sondas Scorpion

Plazo de entrega de resultados: 5-20 dias laborables

Observaciones: Factor pronéstico/predictor de respuesta a terapia en cancer de pulmén no microcitico

Estudio Pre-Trasplante (Powerplex) en sangre con EDTA

Técnica utilizada: Determinacién de marcadores genéticos para estudio de quimerismo mediante analisis de
secuencias polimorficas repetitivas (STR). Electroforesis capilar

Plazo de entrega: 3-20 dias laborables

Observaciones: Consultar antes de enviar

EWSR1/ATF1: Deteccion de reordenamiento en biopsia tejido en fresco o congelacion
Técnica utilizada: obtencion de RNA y PCR cualitativa, secuenciacion.

Plazo de entrega de resultados: 7-20 dias laborables

Observaciones: Apoyo diagndstico. Sarcoma de células claras.

EWSR1/ATF1: Deteccion de reordenamiento en biopsia tejido en parafina
Técnica utilizada: obtencion de RNA y PCR cualitativa, secuenciacion.

Plazo de entrega de resultados: 7-20 dias laborables

Observaciones: Apoyo diagndstico. Sarcoma de células claras.

EWSR1/FLI1; EWSR1/ERG: Deteccion de reordenamiento en biopsia tejido en fresco o congelacion
Técnica utilizada: obtencion de RNA y PCR cualitativa, secuenciacion.

Plazo de entrega de resultados: 7-20 dias laborables

Observaciones: Apoyo diagndstico. Translocaciones mas frecuentes en sarcoma de Ewing.

EWSR1/FLI1; EWSR1/ERG: Deteccion de reordenamiento en biopsia tejido en parafina
Técnica utilizada: obtencion de RNA y PCR cualitativa, secuenciacion.

Plazo de entrega de resultados: 7-20 dias laborables

Observaciones: Apoyo diagndstico. Translocaciones mas frecuentes en sarcoma de Ewing.

EWSR1/WT1: Deteccién de reordenamiento en biopsia tejido en fresco o congelacién
Técnica utilizada: obtencion de RNA y PCR cualitativa, secuenciacion.

Plazo de entrega de resultados: 7-20 dias laborables

Observaciones: Apoyo diagndstico. Tumor desmoplasico células redondas y pequefas.

EWSR1/WT1: Deteccién de reordenamiento en biopsia tejido en parafina

Técnica utilizada: obtencion de RNA y PCR cualitativa, secuenciacion.

Plazo de entrega de resultados: 7-20 dias laborables

Observaciones: Apoyo diagndstico. Tumor desmoplasico células redondas y pequefas.

FIP1L1/PDGFRA: Deteccidon de reordenamiento en sangre o médula 6sea con EDTA
Técnica utilizada: Obtencién de RNA y PCR cualitativa

Plazo de entrega de resultados: 7-20 dias laborables

Observaciones: Apoyo diagndstico en sindrome hipereosinofilico.

FLT3 (ITDS): Determinacion de mutaciones en sangre o médula 6sea con EDTA
Técnica utilizada: Obtencién de DNA y RNA, PCR, electroforesis capilar, secuenciacion
Plazo de entrega de resultados: 7-30 dias laborables

Observaciones: Factor pronéstico en leucemia aguda mieloide

FUS/CHOP (TLS/CHOP): Deteccidn de reordenamiento en biopsia tejido en fresco o congelacién
Técnica utilizada: obtencién de RNA y PCR cualitativa, secuenciacion.

Plazo de entrega de resultados: 7-20 dias laborables

Observaciones: Apoyo diagndstico. Liposarcoma mixoide

FUS/CHOPS (TLS/CHOP): Deteccidn de reordenamiento en biopsia tejido en parafina
Técnica utilizada: obtencién de RNA y PCR cualitativa, secuenciacion.
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Plazo de entrega de resultados: 7-20 dias laborables
Observaciones: Apoyo diagndstico. Liposarcoma mixoide

FUS/CREBL2; FUS/CREBL1: Deteccién de reordenamiento en biopsia tejido en fresco o congelacion
Técnica utilizada: obtencion de RNA y PCR cualitativa, secuenciacion.

Plazo de entrega de resultados: 7-30 dias laborables

Observaciones:; Apoyo diagnéstico. Sarcoma fibromixoide de bajo grado.

FUS/CREBL2; FUS/CREBL1: Deteccién de reordenamiento en biopsia tejido en parafina
Técnica utilizada: obtencion de RNA y PCR cualitativa, secuenciacion.

Plazo de entrega de resultados: 7-30 dias laborables

Observaciones:; Apoyo diagndstico. Sarcoma fibromixoide de bajo grado.

Glioma: protocolo estudio de biologia molecular en biopsia tejido en fresco o congelacion
Determinaciones incluidas:

- 1p y 19q: determinacion de pérdida de brazos cromosémicos mediante MLPA

- IDH1 (R132) e IDH2 (R170): Determinacién de mutaciones

- MGMT: Estatus de metilacion del promotor. MSP-PCR
Plazo de entrega de resultados: 50 dias laborables

Glioma: protocolo estudio de biologia molecular en biopsia tejido en parafina
Determinaciones incluidas:
- 1p y 19q: determinacion de pérdida de brazos cromosémicos mediante MLPA
- IDH1 (R132) e IDH2 (R170): Determinacién de mutaciones
- MGMT: Estatus de metilacion del promotor. MSP-PCR
Plazo de entrega de resultados: 50 dias laborables

Identidad de muestras biolégicas (Powerplex) en biopsia tejido en fresco o congelacion
Técnica utilizada: Obtencion de DNA. Determinacion de identidad mediante andlisis de secuencias
polimérficas repetitivas (STR). Electroforesis capilar

Plazo de entrega: 3-20 dias laborables

Observaciones: Consultar antes de enviar

Identidad de muestras biolégicas (Powerplex) en biopsia tejido en parafina

Técnica utilizada: Obtencién de DNA. Determinacion de identidad mediante andlisis de secuencias
polimérficas repetitivas (STR). Electroforesis capilar.

Plazo de entrega: 3-20 dias laborables

Observaciones: Consultar antes de enviar

Identidad de muestras biolégicas (Powerplex) en otros fluidos o muestras biolégicas
Técnica utilizada: Obtencién de DNA. Determinacion de identidad mediante analisis de secuencias
polimérficas repetitivas (STR). Electroforesis capilar.

Plazo de entrega: 3-20 dias laborables

Observaciones: Consultar antes de enviar

Identidad de muestras biolégicas (Powerplex) en sangre o médula 6sea con EDTA

Técnica utilizada: Obtencién de DNA. Determinacion de identidad mediante analisis de secuencias
polimérficas repetitivas (STR). Electroforesis capilar.

Plazo de entrega: 3-20 dias laborables

Observaciones: Consultar antes de enviar

IDH1 (R132) e IDH2 (R170): Determinacién de mutaciones en biopsia tejido en fresco o congelacién
Técnica utilizada: Obtencién de DNA, PCR y secuenciacién del exon correspondiente 6 MLPA

Plazo de entrega de resultados: 30-50 dias laborables

Observaciones: Factor prondstico / apoyo diagndstico en gliomas

IDH1 (R132) e IDH2 (R170): Determinacion de mutaciones en biopsia tejido en parafina
Técnica utilizada: Obtencion de DNA, PCR y secuenciacion del exon correspondiente 6 MLPA
Plazo de entrega de resultados: 30-50 dias laborables

Observaciones: Factor prondstico / apoyo diagndstico en gliomas
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IDH1 (R132) e IDH2 (R170): Determinacion de mutaciones en sangre o médula 6sea con EDTA
Técnica utilizada: Obtencion de DNA, PCR y secuenciacion del exon correspondiente 6 MLPA
Plazo de entrega de resultados: 30-50 dias laborables

Observaciones: Factor prondéstico / apoyo diagndstico en gliomas/leucemia aguda mieloblastica

IGH: Deteccién de reordenamiento (monoclonalidad B) en biopsia tejido en fresco o congelacién
Técnica utilizada: Obtencion de DNA, PCR multiple de DNAg y electroforesis capilar

Plazo de entrega de resultados: 4 -20 dias laborables laborables

Observaciones: Protocolo utilizado BIOMED-2

IGH: Deteccion de reordenamiento (monoclonalidad B) en biopsia tejido en parafina
Técnica utilizada: Obtencion de DNA, PCR mudltiple de DNAg y electroforesis capilar
Plazo de entrega de resultados: 4 -20 dias laborables laborables

Observaciones: Protocolo utilizado BIOMED-2

IGH: Deteccién de reordenamiento (monoclonalidad B) en otros fluidos o muestras bioldgicas
Técnica utilizada: Obtencion de DNA, PCR multiple de DNAg y electroforesis capilar

Plazo de entrega de resultados: 4 -20 dias laborables laborables

Observaciones: Protocolo utilizado BIOMED-2

IGH: Deteccién de reordenamiento (monoclonalidad B) en sangre o médula 6sea con EDTA
Técnica utilizada: Obtencion de DNA, PCR multiple de DNAg y electroforesis capilar

Plazo de entrega de resultados: 4 -20 dias laborables laborables

Observaciones: Protocolo utilizado BIOMED-2

IGHV: Determinacion de estado mutacional en sangre o médula 6sea con EDTA
Técnica utilizada: Obtencion de DNA, PCR muiltiple y secuenciacion

Plazo de entrega de resultados: 10-45 dias laborables

Observaciones: Factor pronéstico en LLC.

Inestabilidad de microsatélites en biopsia tejido en fresco o congelacién
Técnica utilizada: Obtencién de DNA, PCR multiple y electroforesis capilar.
Plazo de entrega de resultados: 5-30 dias laborables

Observaciones: Método de cribado de cancer de colon hereditario no polipésico.

Inestabilidad de microsatélites en biopsia tejido en parafina

Técnica utilizada: Obtencién de DNA, PCR multiple y electroforesis capilar.
Plazo de entrega de resultados: 5-30 dias laborables

Observaciones: Método de cribado de cancer de colon hereditario no polipésico.

JAK2 (exon 12): Determinacién de mutaciones en sangre o médula 6sea con EDTA

Técnica utilizada: Separacion celular, purificacion de granulocitos, obtencion de DNA, PCR y secuenciacién
Plazo de entrega de resultados: 7-30 dias laborables

Observaciones: Apoyo diagnéstico en sospecha de policitemia vera en pacientes en los que la mutacion
V617F de JAK2 fue negativa.

JAK2 (V617F): Determinacién de mutacion en sangre o médula 6sea con EDTA

Técnica utilizada: Obtencién de DNA, PCR especifica de alelo

Plazo de entrega de resultados: 3-20 dias laborables

Observaciones: Apoyo diagndstico en sospecha de sindrome mieloproliferativo crénico (SMPC).

KIT (exon 17): Determinacion de mutaciones en biopsia tejido en fresco o congelacion

Técnica utilizada: obtencion de DNA o RNA, PCR y secuenciacion; PCR especifica de alelos; PCR digital.
Plazo de entrega de resultados: 30-50 dias laborables

Observaciones: Apoyo diagndstico en mastocitosis.

KIT (exon 17): Determinacion de mutaciones en biopsia tejido en parafina

Técnica utilizada: obtencién de DNA o RNA, PCR y secuenciacién; PCR especifica de alelos; PCR digital.
Plazo de entrega de resultados: 30-50 dias laborables

Observaciones: Apoyo diagndstico en mastocitosis.
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KIT (exon 17): Determinacion de mutaciones en sangre o médula 6sea con EDTA

Técnica utilizada: obtencion de DNA o RNA, PCR y secuenciacion; PCR especifica de alelos; PCR digital.
Plazo de entrega de resultados: 30-50 dias laborables

Observaciones: Apoyo diagndstico en mastocitosis.

KIT (exones 8y 17): Determinacion de mutaciones en biopsia tejido en fresco o congelacion
Técnica utilizada: obtencion de DNA o RNA, PCR y secuenciacion

Plazo de entrega de resultados: 30-50 dias laborables

Observaciones: Apoyo diagndstico en LAM.

KIT (exones 8y 17): Determinacién de mutaciones en biopsia tejido en parafina
Técnica utilizada: obtencion de DNA o RNA, PCR y secuenciacion

Plazo de entrega de resultados: 30-50 dias laborables

Observaciones: Apoyo diagndstico en LAM.

KIT (exones 8y 17): Determinacion de mutaciones en sangre o médula 6sea con EDTA
Técnica utilizada: obtencion de DNA o RNA, PCR y secuenciacion

Plazo de entrega de resultados: 30-50 dias laborables

Observaciones: Apoyo diagndstico en LAM.

KIT: Analisis mutacional en biopsia tejido en fresco o congelacion

Técnica utilizada: obtencion de DNA, PCR y secuenciacion exones 9,10,11,13,17

Plazo de entrega de resultados: 30-50 dias laborables

Observaciones: Factor pronéstico / predictor de respuesta a terapia en GIST y en melanoma.

KIT: Analisis mutacional en biopsia tejido en parafina

Técnica utilizada: obtencién de DNA, PCR y secuenciacién exones 9,10,11,13,17

Plazo de entrega de resultados: 30-50 dias laborables

Observaciones: Factor prondéstico / predictor de respuesta a terapia en GIST y en melanoma.

KIT: Andlisis mutacional en sangre o médula 6sea con EDTA

Técnica utilizada: obtencion de DNA, PCR y secuenciacion exones 9,10,11,13,17

Plazo de entrega de resultados: 30-50 dias laborables

Observaciones: Factor pronéstico / predictor de respuesta a terapia en GIST y en melanoma.

KRAS, NRAS y BRAF: Determinacién de mutaciones en biopsia tejido en fresco o congelacién
Técnica utilizada: obtencion de DNA, PCR especifica de alelos y sondas Hilyte y QXL.

Plazo de entrega de resultados: 20 dias laborables

Observaciones: Toma de decisiones terapéuticas en cancer de colon.

KRAS, NRAS y BRAF: Determinacién de mutaciones en biopsia tejido en parafina
Técnica utilizada: PCR especifica de alelos y sondas Hilyte y QXL.

Plazo de entrega de resultados: 20 dias laborables

Observaciones: Toma de decisiones terapéuticas en cancer de colon.

Leucemia aguda linfoblastica B: protocolo estudio biologia molecular al diagnéstico en sangre o
médula 6sea con EDTA
Determinaciones incluidas:
- BCR/ABL p210 y/o p190: Deteccién de reordenamiento
- E2A/PBX1 t(1;19): Deteccién de reordenamiento
- MLL/AF4: Deteccién de reordenamiento
- TEL/AML1 (ETV6/RUNX1): Deteccion de reordenamiento
- IGH: Deteccidn de reordenamiento (monoclonalidad B)
- TCRG: Deteccion de reordenamiento (monoclonalidad T)
Plazo de entrega de resultados: 20 dias laborables

Leucemia aguda mieloblastica: protocolo estudio biologia molecular al diagnéstico en sangre o
médula 6sea con EDTA
Determinaciones incluidas:

- FLT3 (ITDS): Determinacion de mutaciones

- NPM1: Determinacion de mutaciones
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- AML1/ETO (RUNX1/RUNX1T1): Deteccién de reordenamiento
- CBFB/MYHL11: Deteccion de reordenamiento
- CEBPA: Andlisis mutacional

Plazo de entrega de resultados: 30 dias laborables

Linfoma al diagndstico: determinacion de monoclonalidad B y T en biopsia tejido en fresco o
congelacién
Técnica utilizada: Obtencién de DNA, PCR muiltiple y electroforesis capilar
Plazo de entrega de resultados: 4 -20 dias laborables
Observaciones: Protocolo utilizado BIOMED-2
Determinaciones incluidas:
- IGH: Deteccién de reordenamiento (monoclonalidad B)

- TCRG: Deteccion de reordenamiento (monoclonalidad T)

Linfoma al diagndstico: determinacion de monoclonalidad B y T en biopsiatejido en parafina
Técnica utilizada: Obtencién de DNA, PCR mudiltiple y electroforesis capilar
Plazo de entrega de resultados: 4 -20 dias laborables
Observaciones: Protocolo utilizado BIOMED-2
Determinaciones incluidas:
- IGH: Deteccién de reordenamiento (monoclonalidad B)

- TCRG: Deteccion de reordenamiento (monoclonalidad T)

Linfoma al diagndstico: determinacion de monoclonalidad B y T en sangre o médula 6sea con EDTA
Técnica utilizada: Obtencion de DNA, PCR multiple de DNA y electroforesis capilar
Plazo de entrega de resultados: 4 -20 dias laborables
Observaciones: Protocolo utilizado BIOMED-2
Determinaciones incluidas:
- IGH: Deteccién de reordenamiento (monoclonalidad B)

- TCRG: Deteccion de reordenamiento (monoclonalidad T)

Linfoma del manto al diagnéstico: determinacién de monoclonalidad B y traslocacién BCL1/IGH en
biopsia tejido en fresco o congelacién
Técnica utilizada: Obtencién de DNA, PCR multiple de DNAg y electroforesis capilar
Plazo de entrega de resultados: 4-20 dias laborables
Observaciones: Protocolo utilizado BIOMED-2
Determinaciones incluidas:
- IGH: Deteccidn de reordenamiento (monoclonalidad B)

- BCL1/IGH: Deteccién de reordenamiento

Linfoma del manto al diagnéstico: determinacién de monoclonalidad B y traslocacién BCL1/IGH en
biopsiatejido en parafina
Técnica utilizada: Obtencién de DNA, PCR muiltiple de DNAg y electroforesis capilar
Plazo de entrega de resultados: 4-20 dias laborables
Observaciones: Protocolo utilizado BIOMED-2
Determinaciones incluidas:
- IGH: Deteccidn de reordenamiento (monoclonalidad B)

- BCL1/IGH: Deteccién de reordenamiento

Linfoma del manto al diagnéstico: determinacion de monoclonalidad B y traslocacion BCL1/IGH en
sangre o médula 6sea con EDTA
Técnica utilizada: Obtencién de DNA, PCR muiltiple de DNAg y electroforesis capilar
Plazo de entrega de resultados: 4-20 dias laborables
Observaciones: Protocolo utilizado BIOMED-2
Determinaciones incluidas:
- IGH: Deteccion de reordenamiento (monoclonalidad B)

- BCL1/IGH: Deteccion de reordenamiento
Linfoma folicular al diagndstico: determinacion de monoclonalidad B y traslocacién BCL2/IGH en

biopsia tejido en fresco o congelacion
Técnica utilizada: Obtencion de DNA, PCR multiple de DNAg y electroforesis capilar
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Plazo de entrega de resultados: 4-20 dias laborables
Observaciones: Protocolo utilizado BIOMED-2
Determinaciones incluidas:

- IGH: Deteccion de reordenamiento (monoclonalidad B)

- BCL2/IGH: Deteccién de reordenamiento

Linfoma folicular al diagndstico: determinaciéon de monoclonalidad B y traslocacion BCL2/IGH en
biopsiatejido en parafina
Técnica utilizada: Obtencion de DNA, PCR multiple de DNAg y electroforesis capilar
Plazo de entrega de resultados: 4-20 dias laborables
Observaciones: Protocolo utilizado BIOMED-2
Determinaciones incluidas:
- IGH: Deteccién de reordenamiento (monoclonalidad B)

- BCL2/IGH: Deteccién de reordenamiento

Linfoma folicular al diagndstico: determinacién de monoclonalidad B y traslocacion BCL2/IGH en
sangre o médula 6sea con EDTA
Técnica utilizada: Obtencion de DNA, PCR multiple de DNAg y electroforesis capilar
Plazo de entrega de resultados: 4-20 dias laborables
Observaciones: Protocolo utilizado BIOMED-2
Determinaciones incluidas:
- IGH: Deteccién de reordenamiento (monoclonalidad B)

- BCL2/IGH: Deteccién de reordenamiento

MGMT: Estatus de metilacién del promotor. MSP-PCR en biopsia tejido en fresco o congelacién
Técnica utilizada: obtencion de DNA, conversion con bisulfito, MSP (Methylation Specific PCR)

Plazo de entrega de resultados: 50 dias laborables

Observaciones: Factor pronoéstico /predictor de respuesta a terapia en gliomas

MGMT: Estatus de metilacion del promotor. MSP-PCR en biopsia tejido en parafina
Técnica utilizada: obtencion de DNA, conversién con bisulfito, MSP (Methylation Specific PCR)
Plazo de entrega de resultados: 50 dias laborables

Observaciones: Factor pronéstico /predictor de respuesta a terapia en gliomas

MLH1, MSH2, MSH6: Determinacion de mutaciones caso indice en sangre con EDTA
Técnica utilizada: Obtencién de DNA y RNA; MLPA, PCR y secuenciacién completa de todos los exones y
regiones intrénicas adyacentes
Plazo de entrega de resultados: 3-6 meses
Observaciones: Cancer de colon hereditario no polipésico. Solicitar desde consulta de cancer familiar. Parte
del estudio se envia a laboratorio externo.
Determinaciones incluidas:
- MLH1: Estudio de grandes deleciones mediante MLPA en sangre con EDTA de grandes deleciones
mediante MLPA en sangre con EDTA
- MSH2: Estudio de grandes deleciones mediante MLPA en sangre con EDTA de grandes deleciones
mediante MLPA en sangre con EDTA
- MSH6: Estudio de grandes deleciones mediante MLPA en sangre con EDTA de grandes deleciones
mediante MLPA en sangre con EDTA
- Secuenciacién completa de los genes y regiones intrénicas adyacentes

MLH1: Estatus de metilacién del promotor. MSP-PCR en biopsia tejido en fresco o congelacién
Técnica utilizada: obtencion de DNA, conversién con bisulfito, MSP (Methylation Specific PCR)

Plazo de entrega de resultados: 30-50 dias laborables

Observaciones: Cancer de colon hereditario no polipésico. Solicitar desde consulta de cancer familiar

MLH1: Estatus de metilacion del promotor. MSP-PCR en biopsiatejido en parafina

Técnica utilizada: obtencién de DNA, conversion con bisulfito, MSP (Methylation Specific PCR)

Plazo de entrega de resultados: 30-50 dias laborables

Observaciones: Cancer de colon hereditario no polipésico. Solicitar desde consulta de cancer familiar

MLH1: Estudio de grandes deleciones mediante MLPA en sangre con EDTA
Técnica utilizada: Obtencion de DNA; MLPA
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Plazo de entrega de resultados: 3-4 meses
Observaciones: Cancer de colon hereditario no polipésico. Solicitar desde consulta de cancer familiar

MLL/AF4:; Deteccion de reordenamiento en sangre o médula 6sea con EDTA

Técnica utilizada: Obtencion de RNA y PCR cualitativa

Plazo de entrega de resultados: 7-20 dias laborables

Observaciones: Apoyo diagnéstico en leucemia linfocitica B. Protocolo utilizado BIOMED-1

MLL/AF4: PCR cuantitativa seguimiento en sangre o médula 6sea con EDTA

Técnica utilizada: Obtencion de RNA y PCR cuantitativa en tiempo real con sondas TagMan
Plazo de entrega de resultados: 7-20 dias laborables

Observaciones: Apoyo diagndstico en leucemia linfocitica B. Protocolo utilizado EACR

MPL (exon 10): Determinacidon de mutaciones en sangre o médula 6sea con EDTA

Técnica utilizada: Obtencion de DNA, PCR especifica de alelos con oligonucleétidos fluorescentes y
electroforesis capilar

Plazo de entrega de resultados: 7-30 dias laborables

Observaciones: Apoyo diagndéstico en mielofibrosis idiopatica y trombocitemia esencial en pacientes en los
gue la mutacion V617F de JAK2 fue negativa.

MSH2: Determinacién de mutacién conocida en sangre con EDTA
Técnica utilizada: Obtenciéon de DNA, PCR y secuenciacion

Plazo de entrega de resultados: 30 dias laborables

Observaciones: Solicitar desde consulta de cancer familiar.

MSH2: Estudio de grandes deleciones mediante MLPA en sangre con EDTA

Técnica utilizada: Obtencién de DNA; MLPA, electroforesis capilar

Plazo de entrega de resultados: 3-4 meses

Observaciones: Cancer de colon hereditario no poliposico. Solicitar desde consulta de cancer familiar

MSH6: Estudio de grandes deleciones mediante MLPA en sangre con EDTA

Técnica utilizada: Obtencién de DNA; MLPA, electroforesis capilar

Plazo de entrega de resultados: 3-4 meses

Observaciones: Cancer de colon hereditario no polipésico. Solicitar desde consulta de cancer familiar

Mutacién conocida sindrome cancer familiar en sangre con EDTA
Técnica utilizada: Obtencién de DNA, PCR y secuenciacién

Plazo de entrega de resultados: 30 dias laborables

Observaciones: Solicitar desde consulta de cancer familiar.

MUTYH: Determinaciéon de mutaciones en el gen completo en sangre con EDTA

Técnica utilizada: Obtencién de DNA y RNA, PCR y secuenciacion

Plazo de entrega de resultados: 3-6 meses

Observaciones: Poliposis adenomatosa atenuada. Solicitar desde consulta de cancer familiar. Parte del
estudio se envia a laboratorio externo

MUTYH: Determinacion de mutaciones mas frecuentes en sangre con EDTA

Técnica utilizada: Obtencién de DNA y RNA, PCR y secuenciacion

Plazo de entrega de resultados: 2-4 meses

Observaciones: Poliposis adenomatosa atenuada. Solicitar desde consulta de cancer familiar.

MYD88 (L265P): Deteccion de mutacién en biopsia tejido en fresco o congelaciéon

Técnica utilizada: Obtencién de DNA, PCR especifica de alelos con oligonucleétidos fluorescentes y
electroforesis capilar

Plazo de entrega de resultados: 30 dias laborables

Observaciones: Apoyo diagndstico en macroglobulinemia de Waldenstrom.

MYD88 (L265P): Deteccién de mutacién en biopsia tejido en parafina

Técnica utilizada: Obtencion de DNA, PCR especifica de alelos con oligonucleétidos fluorescentes y
electroforesis capilar

Plazo de entrega de resultados: 30 dias laborables
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Observaciones: Apoyo diagndstico en macroglobulinemia de Waldenstrém.

MYDB88 (L265P): Deteccién de mutacién en sangre o médula 6sea con EDTA

Técnica utilizada: Obtencion de DNA, PCR especifica de alelos con oligonucleétidos fluorescentes y
electroforesis capilar

Plazo de entrega de resultados: 30 dias laborables

Observaciones:; Apoyo diagndstico en macroglobulinemia de Waldenstrém.

NF1: Determinacién de mutaciones caso indice en sangre con EDTA
Técnica utilizada: Obtencion de DNA y RNA; PCR y secuenciacion completa de todos los exones y 10 pb de
regiones intrénicas adyacentes
Plazo de entrega de resultados: 3-6 meses
Observaciones: Neurofibromatosis tipo 1. Solicitar desde consulta de cancer familiar. Parte del estudio se
envia a laboratorio externo.
Determinaciones incluidas:
- NF1: Estudio de grandes deleciones mediante MLPA en sangre con EDTA de grandes deleciones
mediante MLPA en sangre con EDTA
- Secuenciacion completa del gen y regiones intronicas adyacentes

NF2: Determinacién de mutaciones caso indice en sangre con EDTA
Técnica utilizada: Obtencion de DNA y RNA; PCR y secuenciacion completa de todos los exones y 10 pb de
regiones intrénicas adyacentes
Plazo de entrega de resultados: 3-6 meses
Observaciones: Neurofibromatosis tipo 2. Solicitar desde consulta de cancer familiar. Se envia a laboratorio
externo.
Determinaciones incluidas:
- NF2: Estudio de grandes deleciones mediante MLPA en sangre con EDTA de grandes deleciones
mediante MLPA en sangre con EDTA
- Secuenciacion completa del gen y regiones intronicas adyacentes

NPM1/ALK: Deteccién de reordenamiento en biopsia tejido en fresco o congelacién
Técnica utilizada: Obtencién de RNA y PCR cualitativa

Plazo de entrega de resultados: 7-20 dias laborables

Observaciones: Apoyo diagnéstico en linfoma anaplasico T.

NPM1/ALK: Deteccién de reordenamiento en biopsia tejido en parafina
Técnica utilizada: Obtencién de RNA y PCR cualitativa

Plazo de entrega de resultados: 7-20 dias laborables

Observaciones: Apoyo diagnéstico en linfoma anaplasico T.

NPM1/ALK: Deteccién de reordenamiento en sangre o médula 6sea con EDTA
Técnica utilizada: Obtencién de RNA y PCR cualitativa

Plazo de entrega de resultados: 7-20 dias laborables

Observaciones: Apoyo diagnéstico en linfoma anaplasico T.

NPM1: Estudio mediante PCR cuantitativa en sangre o médula 6sea con EDTA
Técnica utilizada: Obtencién de RNA y PCR cuantitativa en tiempo real con sonda Tagman
Plazo de entrega de resultados: 7-20 dias laborables

Observaciones: Seguimiento EMR en leucemia aguda mieloblastica.

PAX3/FOXO1A; PAX7/FOXO1A: Deteccion de reordenamiento en biopsia tejido en fresco o
congelacién

Técnica utilizada: obtencion de RNA y PCR cualitativa, secuenciacion.

Plazo de entrega de resultados: 7-20 dias laborables

Observaciones: Apoyo diagnéstico. Rabdomiosarcoma alveolar.

PAX3/FOXO1A; PAX7/FOXO1A: Deteccion de reordenamiento en biopsiatejido en parafina
Técnica utilizada: obtencién de RNA y PCR cualitativa, secuenciacion.

Plazo de entrega de resultados: 7-20 dias laborables

Observaciones: Apoyo diagnéstico. Rabdomiosarcoma alveolar.
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PDGFRA (exones 12,14,18): Determinacion de mutaciones en biopsia tejido en fresco o congelacion
Técnica utilizada: obtencion de DNA o RNA, PCR y secuenciacion

Plazo de entrega de resultados: 30-50 dias laborables

Observaciones: Factor pronéstico/predictor de respuesta a terapia en GIST.

PDGFRA (exones 12,14,18): Determinacion de mutaciones en biopsia tejido en parafina
Técnica utilizada: obtencion de DNA o RNA, PCR y secuenciacion

Plazo de entrega de resultados: 30-50 dias laborables

Observaciones: Factor pronéstico/predictor de respuesta a terapia en GIST.

PDGFRA (exones 12,14,18): Determinacion de mutaciones en sangre o médula 6sea con EDTA
Técnica utilizada: obtencion de DNA o RNA, PCR y secuenciacion

Plazo de entrega de resultados: 30-50 dias laborables

Observaciones: Factor pronostico/predictor de respuesta a terapia en GIST.

PML/RARa: Deteccién de reordenamiento en sangre o médula 6sea con EDTA

Técnica utilizada: Obtencion de RNA y PCR cualitativa

Plazo de entrega de resultados: 1-5 dias laborables

Observaciones: Apoyo diagndéstico en leucemia promielocitica. Protocolo utilizado BIOMED-1

PML/RARa: PCR cuantitativa seguimiento en otros fluidos o muestras bioldgicas
Técnica utilizada: Obtencion de RNA y PCR cuantitativa en tiempo real con sonda Tagman
Plazo de entrega de resultados: 7-20 dias laborables

Observaciones: Seguimiento EMR en leucemia promielocitica. Protocolo utilizado EACR

PML/RARa: PCR cuantitativa seguimiento en sangre o médula 6sea con EDTA
Técnica utilizada: Obtencion de RNA y PCR cuantitativa en tiempo real con sonda Tagman
Plazo de entrega de resultados: 7-20 dias laborables

Observaciones: Seguimiento EMR en leucemia promielocitica. Protocolo utilizado EACR

PRSS1: Determinacion de mutacién conocida en sangre con EDTA
Técnica utilizada: Obtencién de DNA, PCR y secuenciacién

Plazo de entrega de resultados: 30 dias laborables

Observaciones: Solicitar desde consulta de cancer familiar.

Quimerismo post trasplante hematopoyético en sangre con EDTA

Técnica utilizada: Separacion de granulocitos y linfocitos CD3+ mediante técnicas de centrifugacién en
gradiente de Ficoll y técnicas inmunomagnéticas. Obtencion de DNA de cada fraccién celular. Determinacién
de quimerismo mediante andlisis de secuencias polimérficas repetitivas (STR). Electroforesis capilar

Plazo de entrega: 3-20 dias laborables

Observaciones: Consultar antes de enviar

Quimerismo: Estudio en médula 6sea

Técnica utilizada: Obtencién de DNA. Determinacion de quimerismo mediante analisis de secuencias
polimérficas repetitivas (STR). Electroforesis capilar

Plazo de entrega: 3-20 dias laborables

Observaciones: la determinacién de quimerismo en médula 6sea a los 14 dias post-trasplante ayuda a
predecir el éxito o fallo en el injerto en pacientes sometidos a trasplante de cordén umbilical.

RB: Estudio de grandes deleciones mediante MLPA en sangre con EDTA
Técnica utilizada: Obtenciéon de DNA; MLPA

Plazo de entrega de resultados: 3-4 meses

Observaciones: Retinoblastoma familiar. Solicitar desde consulta de cancer familiar

RET: Anédlisis mutacional en biopsia tejido en fresco o congelacion

Técnica utilizada: Obtencion de DNA y RNA, PCR y secuenciacion

Plazo de entrega de resultados: 3-6 meses

Observaciones: Carcinoma medular de tiroides familiar; feocromocitoma; neoplasia endocrina multiple (tipo Il)

RET: Anédlisis mutacional en biopsia tejido en parafina
Técnica utilizada: Obtencion de DNA y RNA, PCR y secuenciacion
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Plazo de entrega de resultados: 3-6 meses
Observaciones: Carcinoma medular de tiroides familiar; feocromocitoma; neoplasia endocrina multiple (tipo I1)

RET: Andlisis mutacional en sangre con EDTA

Técnica utilizada: Obtencion de DNA y RNA, PCR y secuenciacion

Plazo de entrega de resultados: 3-6 meses

Observaciones: Carcinoma medular de tiroides familiar; feocromocitoma; neoplasia endocrina multiple (tipo I1)

RET: Determinacién de mutacion conocida en biopsia tejido en fresco o congelacion
Técnica utilizada: Obtencidon de DNA, PCR y secuenciacion

Plazo de entrega de resultados: 30 dias laborables

Observaciones: Solicitar desde consulta de cancer familiar.

RET: Determinacién de mutacion conocida en biopsia tejido en parafina
Técnica utilizada: Obtencion de DNA, PCR y secuenciacién

Plazo de entrega de resultados: 30 dias laborables

Observaciones: Solicitar desde consulta de cancer familiar.

RET: Determinacion de mutacién conocida en sangre con EDTA
Técnica utilizada: Obtencion de DNA, PCR y secuenciacion

Plazo de entrega de resultados: 30 dias laborables

Observaciones: Solicitar desde consulta de cancer familiar.

SDHB y SDHD: Determinacion de mutaciones en sangre con EDTA

Técnica utilizada: Obtencion de DNA y RNA, PCR y secuenciacion (exones 1-4 de SDHD y 1-8 de SDHB)
Plazo de entrega de resultados: 2-4 meses

Observaciones: Paraganglioma familiar; feocromocitoma.

SDHB: Anélisis mutacional en sangre con EDTA

Técnica utilizada: Obtencién de DNA y RNA, PCR y secuenciacién (exones 1-8 de SDHB)
Plazo de entrega de resultados: 2-4 meses

Observaciones: Paraganglioma familiar; feocromocitoma

SDHB: Determinacién de mutacidon conocida en sangre con EDTA
Técnica utilizada: Obtencién de DNA, PCR y secuenciacién

Plazo de entrega de resultados: 30 dias laborables

Observaciones: Solicitar desde consulta de cancer familiar.

SDHB: Estudio de grandes deleciones mediante MLPA en sangre con EDTA
Técnica utilizada: Obtencion de DNA; MLPA

Plazo de entrega de resultados: 3-4 meses

Observaciones: Paraganglioma familiar; feocromocitoma

SDHC: Andlisis mutacional en sangre con EDTA

Técnica utilizada: Obtencién de DNA y RNA, PCR y secuenciacién (exones 1-6)
Plazo de entrega de resultados: 2-4 meses

Observaciones: Paraganglioma familiar; feocromocitoma

SDHC: Estudio de grandes deleciones mediante MLPA en sangre con EDTA
Técnica utilizada: Obtencion de DNA; MLPA

Plazo de entrega de resultados: 3-4 meses

Observaciones: Paraganglioma familiar; feocromocitoma

SDHD: Anédlisis mutacional en sangre con EDTA

Técnica utilizada: Obtencion de DNA y RNA, PCR y secuenciacion (exones 1-4 de SDHD)
Plazo de entrega de resultados: 2-4 meses

Observaciones: Paraganglioma familiar; feocromocitoma

SDHD: Determinacién de mutacidn conocida en sangre con EDTA

Técnica utilizada: Obtencion de DNA, PCR y secuenciacion
Plazo de entrega de resultados: 30 dias laborables
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Observaciones: Solicitar desde consulta de cancer familiar.

SDHD: Estudio de grandes deleciones mediante MLPA en sangre con EDTA
Técnica utilizada: Obtencion de DNA; MLPA, electroforesis capilar

Plazo de entrega de resultados: 3-4 meses

Observaciones: Paraganglioma familiar; feocromocitoma

SIL/TAL: Deteccion de reordenamiento en sangre o médula 6sea con EDTA
Técnica utilizada: Obtencion de RNA y PCR cualitativa

Plazo de entrega de resultados: 7-20 dias laborables

Observaciones: Apoyo diagndstico en leucemia aguda linfocitica T. Protocolo utilizado
BIOMED-1

SIL/TAL1: PCR cuantitativa seguimiento en sangre o médula 6sea con EDTA

Técnica utilizada: Obtencion de RNA y PCR cuantitativa en tiempo real con sonda Tagman
Plazo de entrega de resultados: 7-20 dias laborables

Observaciones: Seguimiento EMR en en leucemia aguda linfocitica T. Protocolo utilizado EACR

SYT/SSX1; SYT/SSX2: Deteccién de reordenamiento en biopsia tejido en fresco o congelacion
Técnica utilizada: obtencion de RNA y PCR cualitativa, secuenciacion.

Plazo de entrega de resultados: 7-20 dias laborables

Observaciones: Apoyo diagndéstico. Sarcoma sinovial

SYT/SSX1; SYT/SSX2: Deteccién de reordenamiento en biopsia tejido en parafina
Técnica utilizada: obtencion de RNA y PCR cualitativa, secuenciacion.

Plazo de entrega de resultados: 7-20 dias laborables

Observaciones: Apoyo diagnéstico. Sarcoma sinovial

TCRG: Deteccién de reordenamiento (monoclonalidad T) en biopsia tejido en fresco o congelacion
Técnica utilizada: Obtencién de DNA, PCR multiple de DNAg y electroforesis capilar

Plazo de entrega de resultados: 4 -20 dias laborables laborables

Observaciones: Protocolo utilizado BIOMED-2

TCRG: Deteccion de reordenamiento (monoclonalidad T) en biopsia tejido en parafina
Técnica utilizada: Obtencién de DNA, PCR multiple de DNAg y electroforesis capilar

Plazo de entrega de resultados: 4 -20 dias laborables laborables

Observaciones: Protocolo utilizado BIOMED-2

TCRG: Deteccion de reordenamiento (monoclonalidad T) en sangre o médula ésea con EDTA
Técnica utilizada: Obtencién de DNA, PCR muiltiple de DNAg y electroforesis capilar

Plazo de entrega de resultados: 4 -20 dias laborables laborables

Observaciones: Protocolo utilizado BIOMED-2

TEL/AML1 (ETV6/RUNX1): Deteccién de reordenamiento en sangre o médula 6sea con EDTA
Técnica utilizada: Obtencién de RNA y PCR cualitativa

Plazo de entrega de resultados: 7-20 dias laborables

Observaciones: Apoyo diagnéstico en leucemia linfocitica B. Protocolo utilizado BIOMED-1

TEL/AML1 (ETV6/RUNX1): PCR cuantitativa seguimiento en sangre o médula ésea con EDTA
Técnica utilizada: Obtencién de RNA y PCR cuantitativa en tiempo real con sonda Tagman

Plazo de entrega de resultados: 7-20 dias laborables

Observaciones: Apoyo diagnéstico en leucemia linfocitica B. Protocolo utilizado EACR

TP53: Andlisis mutacional biopsia tejido en fresco o congelacion

Técnica utilizada: Obtencion de DNA y RNA. PCR y secuenciacion

Plazo de entrega de resultados: 2-4 meses

Observaciones: Sindrome de Li-Fraumeni. Solicitar desde consulta de cancer familiar.

TP53: Andlisis mutacional en LLC en sangre con EDTA

Técnica utilizada: Obtencion de DNA y RNA. PCR y secuenciacion
Plazo de entrega de resultados: 2-4 meses
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Observaciones: Toma de decisiones terapéuticas en LLC. Estudio se realiza sélo cuando hay intencion de
tratamiento. Con certificacion de calidad de ERIC (European Research Iniciative on CLL) para la realizacién
de este estudio desde enero 2017.

TP53: Andlisis mutacional en sangre con EDTA

Técnica utilizada: Obtencion de DNA y RNA. PCR y secuenciacion

Plazo de entrega de resultados: 2-4 meses

Observaciones: Sindrome de Li-Fraumeni. Solicitar desde consulta de cancer familiar.

Tricoleucemia: Determinacién de mutaciones en BRAF (V600) en biopsia en tejido en parafina
Técnica utilizada: obtencion de DNA, PCR especifica de alelos y sondas Scorpion.

Plazo de entrega de resultados: 20 dias

Observaciones: Apoyo diagnéstico en tricoleucemia.

Tricoleucemia: Determinacion de mutaciones en BRAF (V600) en sangre o médula 6sea con EDTA
Técnica utilizada: obtencion de DNA, PCR especifica de alelos y sondas Scorpion.

Plazo de entrega de resultados: 20 dias

Observaciones: Apoyo diagnéstico en tricoleucemia.

UGT1A1l (variante UGT1A1*28): genotipado en sangre con EDTA

Técnica utilizada: obtencion de DNA. PCR y analisis de fragmentos; secuenciacion
Plazo de entrega de resultados: 50 dias laborables

Observaciones: Toxicidad a irinotecan. Consultar antes de enviar muestra.

VHL: Anédlisis mutacional en sangre con EDTA

Técnica utilizada: Obtencion de DNA y RNA, PCR y secuenciacion
Plazo de entrega de resultados: 2-4 meses

Observaciones: Von Hippel Lindau; feocromocitoma

VHL: Determinaciéon de mutacidn conocida en sangre con EDTA
Técnica utilizada: Obtencién de DNA, PCR y secuenciacién

Plazo de entrega de resultados: 30 dias laborables

Observaciones: Von Hippel Lindau; feocromocitoma

MUESTRAS:

Sangre periférica: Un tubo 2-10 ml (con EDTAKG3)

Médula 6sea: Un tubo 0.5 —2ml (con EDTAKG3)

Biopsia fresco*; > 30mg tejido envuelto en gasa estéril con suero salino

Biopsia congelacién*: > 30 mg en nitrégeno liquido o hielo seco.

Tejido parafina*: 5 cortes de 5 um (para una superficie de tejido de 1cm?) en un tubo eppendorf.
Otras muestras: consultar previamente.

*Las muestras de tejido en parafina o biopsias en fresco/congelacion han de ser revisadas por un Pat6logo
para que estime el porcentaje de células tumorales presentes en la muestra y lo refleje en el volante de
solicitud.

Forma de envio. Todas se pueden enviar a temperatura ambiente, excepto las biopsias en congelacion, que
deben transportarse en frio (hielo seco, o nitrégeno liquido, o hielo para trayectos muy cortos).
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