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PROCEDIMIENTO DE ENVIO DE MUESTRAS BIOLOGICAS
Y CARTERA DE SERVICIOS

Procedimiento de envio de muestras bioldgicas

LY \'\‘;
1. Tipo de muestras ER N
Estudios genéticos de predisposicion hereditaria a cancer T %
L

Extraer un volumen minimo de 10 ml de sangre periférica del paciente, recogida en tubo/s con
EDTA trisddico (tapdn lila).

Sangre

La muestra debe de ser recibida en nuestro laboratorio en un plazo maximo de 72 horas desde el
momento de la extraccién.

ADN de
Cantidad minima de 3 pug de ADN a una concentracion minima de 30 ng/uL.

CETELIOGEN Bloque de parafina, cortes de parafina (5 cortes de 5 um) o 2 punch de 1mm de didmetro.

ADN de
SeETE Cantidad minima de 1 ug de ADN de tumor a una concentracién minima de 60 ng/uL.

Estudio de secuenciacion masiva (NGS) en Tumores

Tejido

fresco- Bloque de parafina o tubo con 20 a 60 um de tejido (en cortes de 10 um o inferiores).
congelado Requisitos de la muestra:
* Al menos 200 células tumorales por corte.

.. 0
Parafina El tejido tumoral debe representar al menos un 20% de la muestra.

Para garantizar la calidad de los datos generados, solo se aceptard la recepcién de muestras de
ADN y/o ARN por parte de laboratorios acreditados con la norma UNE-EN 1SO 15189:

ADNSs concentracién mayor o igual a 1.82 ng/ul, cuantificados por fluorimetria
ADN/ARN ., . . . ,
*  ARNs concentracién mayor o igual a 2.5 ng/ul, cuantificados por fluorimetria

Enviar junto con el ADN y ARN un corte representativo de tejido tefiido con Hematoxilina-Eosina.
Las muestras de ARN deberdan ser enviadas en hielo seco.
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2. Consentimiento informado y archivo del material biolégico excedente del diagnéstico

¢ Sera preciso el consentimiento expreso y especifico por escrito para la realizacidon de un analisis genético.
El facultativo solicitante es el responsable de la obtencién de dicho consentimiento.

¢ El material biolégico excedente del diagndstico genético serd conservado en el laboratorio para permitir
la confirmacién de los resultados en estudio independiente si procediese, como control positivo o
negativo de la familia, o para cualquier ulterior analisis con fines diagndsticos. Si no mediase solicitud del
interesado, este material se conservara durante el plazo que sea necesario para preservar la salud de la

persona o de terceros relacionados con ella.

3. Envio

Si la muestra es remitida desde fuera del centro, debe estar debidamente empaquetada, en contenedor
especial para el traslado de muestras bioldgicas, para evitar golpes o cambios bruscos de temperatura. Las
muestras de ARN deberan ser enviadas en hielo seco, el resto pueden ser enviadas a temperatura ambiente.

Remitala por mensajero a la siguiente direccién:

Dr. José Luis Soto Martinez
Hospital General Universitario de Elche
Unidad de Genética Molecular. Anexo 2. Planta 3

C/ Camino de la Almazara n2 11, 03203 ELCHE =
Telf: (+34) 966616185 (1\ ‘

Email: soto_jos@gva.es

4. Mas informacion

Horario de recepcion de muestras:
= Delunes ajueves de 8:00 a 15:00h.

= Viernes o vispera de festivo de 8:00 a 12:00h.

Las muestras deberdn:
v'  Estar debidamente etiquetadas.
v" Venir acompafiadas de la solicitud de estudio genético, y del drbol genealdgico en el caso de los
estudios de predisposicion hereditaria a cancer.

v" No estar hemolizadas ni coaguladas.
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Estudios genéticos en Sindromes de predisposicion hereditaria a cancer

DENOMINACION DE LA PRUEBA MUESTRA

Estudio alteraciones genéticas puntuales Sangre
Genes con alta homologia con pseudogenes Sangre
Estudio de grandes reordenamientos * Sangre
Estudio de hipermetilacién del promotor de MLH1 * Sangre y FFPE
Estudio variante patogénica BRAF V600E * FFPE
Estudio de inestabilidad de microsatélites * FFPE

Estudio de prediccidn de riesgo genético en familiares (para

cualquiera de los genes relacionados con cancer hereditario) Sangre
Estudio de prediccidn de riesgo genético en familiares (para Sangre
cualquiera de los genes relacionados con cancer hereditario) *

Alteraciones genéticas y grandes reordenamientos en 81 genes Sangre

por secuenciacion masiva (NGS) *

METODOLOGIA

Secuenciacién Sanger regién codificante completa
del gen
LR-PCR y secuenciacidn Sanger region codificante
completa del gen
MLPA
MS-MLPA
MS-MLPA
Multiplex PCR y electroforesis capilar y andlisis de
fragmentos (marcadores BAT26, BAT25, NR21,
NR24, NR27).
Secuenciacién Sanger para alteraciones genéticas
puntuales

MLPA para grandes reordenamientos

NGS (Panel custom)

* Las determinaciones marcadas con un asterisco no estan amparadas por la acreditacién de ENAC.

** El plazo de entrega de resultados de aquellos estudios genéticos que no estén previamente validados por el Laboratorio de Genética Molecular del HGUE, empezaran a

contar a partir del momento en que se valide el estudio.

TIEMPO DE
RESPUESTA
(dias
laborables)

40

60

20
20
20

20

20**
20**

45%*
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Patologia y Hematologia Molecular

TIEMPO DE
RESPUESTA
(dias
laborables)

DENOMINACION DE LA PRUEBA MUESTRA METODOLOGIA

Material biolégico
tumoral incluido en
parafina (biopsias, NGs (Panel comercial) 20
piezas quirurgicas,
bloque celular)

Estudio de variantes somaticas (SNV, InDels, CNV, y
fusiones génicas) en tumor sélido mediante
secuenciacién masiva (NGS) por deteccion de protones
en 161 genes por secuenciacién masiva (NGS)

Variante patogénica BRAF V600E * FFPE PCRy secuenciacién del exdn 15 de BRAF 10
Estudio alt i ati EGFR 18 al .

Zi)u* 10 alteraciones geneticas en (exones 18 a FFPE PCRy secuenciacion de los exones 18-21 de EGFR 10
Estudio alteraciones genéticas en KIT (exones 9y 11) y FEPE PCRy secuenciacién de los exones 9y 11 del gen KiT y el 10
en PDGFRA (exén 19) * exon 19 del gen PDGFRA

Estudio de clonalidad de células T * Sangre, médula o = PCR multiplex, electroforesis capilar y analisis de 10
Estudio de clonalidad de células B * FFPE fragmentos 10
Codelecion 1p-19q * FFPE MLPA 15
Metilacién MGMT * FFPE MS-MLPA 15
Alteraciones genéticas en los genes IDH1 e IDH2 * FFPE PCRy secuenciacién de los exones 4 de IDH1 y IDH2 7

* Las determinaciones marcadas con un asterisco no estan amparadas por la acreditacién de ENAC.
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Otros estudios genéticos

TIEMPO DE
, - RESPUESTA
DENOMINACION DE LA PRUEBA MUESTRA METODOLOGIA (dias

laborables)

Alteraciones genéticas H63D, S65C y C282Y en el gen HFE * Sangre Discriminacion alélicas por PCR en tiempo real 15
con sondas TagMan

Estudio de expansién del numero de trinucleétidos repetidos CGG Sangre TP-PCRy electroforesis capilar y andlisis de 15
en el locus FMR1 * fragmentos
Genotipado de variantes de prediccion de toxicidad a 5-
FU/Dihidropirimidinas en el gen DPYD (Alteraciones genéticas Sangre Arms-PCR y electroforesis capilar y analisis de 7
€.1905+1G>A [Haplotipo *2A], c.1679T>G [Haplotipo *13], fragmentos

€.2846A>T y c.1236G>A [Haplotipo HapB3]) *
* Las determinaciones marcadas con un asterisco no estan amparadas por la acreditacién de ENAC.

Los resultados de estos estudios deben ser interpretados en el contexto de la historia clinica del paciente, asi como considerar cualquier analisis genético

pertinente y previo en sus familiares. La comunicacion de los resultados al paciente debera ser realizada con el debido asesoramiento genético.
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