NO Codigo Centro segun el Registro General de centros, servicios y establecimientos sanitarios del Ministerio de Sanidad: 1531000733

Codigo Autondémico de Autorizacion del Centro: 2083

!

)

/]

@ra

CIF: R3168001-)

@
i
i)

/-

&

X,
)
/&

>

/)
i
‘/
y

" Universidad CIMA LAB LABORATORIO DE DIAGNOSTICO GENETICO Y FENOTIPICO INTEGRAL
de Navarra | DIAGNOSTICS

COMPREHENSIVE GENETIC AND PHENOTYPIC DIAGNOSTIC LABORATORY

GENETICA: AREA DE TUMORES SOLIDOS

CATALOGO DE PRUEBAS: Curso 2018-2019 / PLAZO DE ENTREGA: dias habiles

Biomarcadores en Biopsia Solida. Genética Molecular Técnica Plazo
(tejido incluido en parafina, tejido fresco, citologia)

1 Panel de NGS para la identificacion de biomarcadores con validez clinica en tumores Next Generation Sequencing 15 dias
solidos. Mutaciones, cambio de copias y reordenamientos en 161 genes con valor clinico:

Mutaciones puntuales en hotspots: AKTI1, AKT2, AKT3, ALK, AR, ARAF, AXL, BRAF, BTK, CBL, CCNDI1, CDK4, CDK6, CHEK?,
CSFIR, CTNNBI, DDR2, EGFR, ERB83, ERBB2, ERBB4, ERCC2, ESRI1, EZH2, FGFRI, FGFR2, FGFR3, FGFR4, FLT3, FOXLZ2, GATAZ,
GNALI, GNAQ, GNAS, H3F3A, HISTIH3B, HNFIA, HRAS, IDHI, IDHZ, JAK1, JAKZ, JAK3, KDR, KIT, KNSTRN, KRAS, MAGOH, MAP2K1,
MAP2ZK2, MAP2K4, MAPKI, MAX, MDM4, MED12, MET, MTOR, MYC, MYCN, MYD88, NFE2L2, NRAS, NTRKI, NTRK2, PDGFRA,
PDGFRB, PIK3CA, PIK3CB, PPP2RIA, PTPNI1I, RACI, RAFI, RET, RHEB, RHOA, ROSI1, SF3B1, SMAD4, SMO, SPOP, SRC, STAT3, TERT,
TOPI1, U2AF1y XPOL.

Estudio de la secuencia codificante completa de: ARIDIA, ATM, ATR, ATRX, BAPI, BRCAI, BRCA2, CDKI12, CDKNIB, CDKNZ2A,
CDKNZB, CHEKI, CREBBP, FANCA, FANCDZ2, FANCI, FBXW7, MLHI1, MRE1IA, MSHZ, MSH6, NBN, NF1, NF2, NOTCH1, NOTCH?Z,
NOTCH3, PALBZ, PIK3R1, PMS2, POLE, PTCHI, PTEN, RAD50, RAD51, RAD51B, RAD51C, RAD51D, RBI, RNF43, SETDZ, SLX4, SMAR-
CA4, SMARCBI, STK11, TP53, TSC1y TSCZ2.

Cambios de copias (CNVs) en los siguientes genes: AKTI, AKT2, AKT3, ALK, AR, AXL, BRAF, CCNDI, CCND2, CCND3, CCNEI,
CDK2, CDK4, CDK6, CDKNZA, CDKNZ2B, EGFR, ERBBZ2, ESR1, FGF19, FGF3, FGFRI, FGFR2, FGFR3, FGFR4, FLT3, IGFIR, KIT, KRAS,
MDMZ2, MDM4, MET, MYC, MYCL, MYCN, NTRKI, NTRKZ, NTRK3, PDGFRA, PDGFRB, PIK3CA, PIK3CB, PPARG, RICTOR, TERT, TSC1y
TSC2.

Reordenamientos (traslocaciones/fusiones) en los siguientes genes: ALK, AXL, BRAF, EGFR, ERBB2, ERG, ETVI, ETV4, ETV5,
FGFRI, FGFR2, FGFR3, NTRK1, NTRK3, PDGFRA, PPARG, RAF1, RET, ROS1, AKTZ, AR, BRCAL, BRCAZ2, CDKN2A, ERB84, ESRI, FGR,
FLT3, JAKZ2, KRAS, MDM4, MET, MYB, MYBL1, NF1, NOTCHI, NOTCH4, NRG1, NTRKZ2, NUTM1, PDGFRB, PIK3CA, PRKACA, PRKACB,
PTEN, RAD51B, RB1, RELA, RSPO2, RSPO3y TERT.

2 Panel de NGS para la identificacion de biomarcadores con validez clinica en tumores Next Generation Sequencing 15 dias
pediatricos, sarcomas y neoplasias hematolodgicas. Mutaciones, cambio de copias y
reordenamientos en 202 genes con valor clinico:

Mutaciones puntuales en hotspots: ABL1, ABL2, ALK, ACVRI, AKTI1, ASXL1, ASXL2, BRAF, CALR, CBL, CCND3, CCR5, CDK4,

CIC, CREBBP, CRLF2, CSFIR, CSF3R, CTNNBI, DAXX, DNMT3A, EGFR, EP300, ERBB2, ERBB3, ERBB4, ESR1, EZHZ2, FASLG, FBXW?,
FGFR2, FGFR3, FLT3, GATAZ, GNAQ, H3F3A, HDAC9, HISTIH3B, HRAS, IDHI1, IDHZ2, IL7R, JAKI, JAK2, JAK3, KDM4C, KDR, KIT,
KRAS, MAPZ2KI, MET, MPL, MSH6, MTOR, NCORZ2, NOTCHI, NPM1, NRAS, NT5C2, PAX5, PDGFRA, PDGFRB, PIK3CA, PIK3R1, PPMID,
PTPN11, RAF1, RET, RHOA, SETBPI1, SETD2, SHZB3, SH2D1A, SMO, STAT3, STAT5B, TERT, TPMT, USP7Yy ZMYM3.

Estudio de la secuencia codificante completa de: APC, ARIDIA, ARIDIB, ATRX, CDKN2A, CDKN2B, CEBPA, CHD7, CRLFI1, DDX3X,
DICERI, EBFI1, EED, FAS, GATAL, GATA3, GNA13, ID3, IKZF1, KDM6A, KMT2D, MYODI, NF1, NFZ, PHF6, PRPS1, PTCHI, PTEN, RBI,
RUNX1, SMARCA4, SMARCBI, SOCS2, SUFU, SUZ12, TCF3, TETZ2, TP53, TSCI, TSC2, WHSCI, WT1y XIAP.

Cambios de copias (CNVs) en los siguientes genes: ALK, BRAF, CCND1, CDK4, CDK6, EGFR, ERBB2, ERBB3, FGFRI, FGFR2,
FGFR3, FGFR4, GLI1, GLIZ, IGFIR, KIT, KRAS, MDM_Z2, MDM4, MET, MYC, MYCN, PDGFRA 'y PIK3CA.

Reordenamientos (traslocaciones/fusiones) en los siguientes genes: ABLI, ABL2, ALK, BCL11B, BCOR, BCR, BRAF, CAMTAL,
CCNDI, CIC, CREBBP, CRLF2, CSFIR, DUSP22, EGFR, ETV6, EWSRI, FGFRI, FGFRZ, FGFR3, FLT3, FOSB, FUS, GLI1, GLIS2, HMGAZ,
JAKZ, KAT6A, KMT2A, KMT2B, KMT2C, KMT2D, LMOZ2, MAML2, MAN2B1, MECOM, MEFZB, MET, MKL1, MLLT10, MN1, MYB, MYBL1,
MYHI11, MYH9, NCOAZ, NCORI, NOTCH1, NOTCHZ2, NOTCH4, NPMI1, NR4A3, NTRKI, NTRKZ2, NTRK3, NUP214, NUP9S8, NUTMI,
NUTMZB, PAX3, PAX5, PAX7, PDGFB, PDGFRA, PDGFRB, PLAGI, RAF1, RANBP17, RECK, RELA, RET, ROS1, RUNX1, 5518, SSBPZ,
STAG2, STAT6, TALL, TCF3, TFE3, TP63, TSLP, TSPAN4, UBTF, USP6, WHSCI, YAPI, ZMYNDI1y ZNF384.

Cambios en la expresion de los siguientes genes: BCL2, BCL6, FGFRI, FGFR4, IGFIR, MET, MYCN, MYCy TOPZ2A.
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3 Panel de NGS para la deteccion de mutaciones en BRAF (coddn 600), KRAS (codones 12, Next Generation Sequencing 15 dias

13,59, 61, 117 y 146), NRAS (codones 12, 13, 59, 61, 117 y 146) y EGFR (exones 18, 19, 20 y 21)

4 Panel de NGS Tumor Mutational Burden (TMB) para la deteccion de mutaciones Next Generation Sequencing 15 dias
somaticas en 1.7 Mb de ADN, proporcionando informacion de la carga mutacional

del tumor

5 Panel de NGS para la deteccion de mutaciones y CNVs en region codificante Next Generation Sequencing 15 dias
completa de BRCA1y BRCAZ2: sensibilidad a inhibidores de PARP
6 Panel de NGS para la deteccion de mutaciones y CNVs en region codificante completade Next Generation Sequencing 15 dias

20 genes de la via Sonic Hedgehog (SHH):

ABCBI, ABCG2, BCL2, CCNDI, CDK4, CDK6, CDKN2A, DHH, GLI1, GLI2, GLI3, GSK3B, HHIP, IHH, PIK3CA, PTCHI, PTCHZ2, SHH, SMO,

SNAIL SNAI2, SUFUy TP53. (Consultar tipo de muestra requerida con el laboratorio)

7 Mutaciones BRAF (coddn 600) PCR tiempo real 5 dias
8 Mutaciones KRAS (codones 12, 13, 59, 61, 117 y 146) PCR tiempo real 5 dias
9 Mutaciones NRAS (codones 12, 13, 59, 61, 117 y 146) PCR tiempo real 5 dias
10 Mutaciones EGFR (exones 18, 19, 20 y 21) PCR tiempo real 5 dias
11 Mutaciones c-KIT (exones 9, 11, 13 y 17) Next Generation Sequencing 15 dias
12 Mutaciones IDHI e IDHZ2 (exon 4) Next Generation Sequencing 15 dias
13 Mutaciones PDGFRA (exones 10, 12, 14 y 18) Next Generation Sequencing 15 dias
14 Mutaciones PIK3CA (exones 9y 20) Next Generation Sequencing 15 dias
15 Mutacion Histona 3 (mutacion gen H3F3A p.K27, p.G34) e Next Generation Sequencing 15 dias
Histona 1 (mutacion gen HISTIH3B p.K27)
16 Metilacion del promotor de MGMT Pirosecuenciacion 10 dias
17 Metilacién del promotor de MLHI Pirosecuenciacion 10 dias
18 Inestabilidad de microsatélites (MSI), panel de Bethesda para Sindrome de Lynch/CCHNP Andlisis de fragmentos 10 dias
19 LOH 10923 (region PTEN) Analisis de fragmentos 10 dias
20 LOH 1py19q Andlisis de fragmentos 10 dias
Biomarcadores en Biopsia Liquida (10 ml de sangre periférica en EDTA) Técnica Plazo
21 Panel de NGS para la identificacion de biomarcadores con validez clinica Next Generation Sequencing 15 dias
en biopsia liquida. Mutaciones, amplificaciones y reordenamientos en 52 genes con valor clinico:

- Mutaciones puntuales en hotspots: AKTI, ALK, AR, ARAF, BRAF, CHEK2, CTNNBI, DDR2, EGFR, ERBB2, ERBB3, ESRI, FGFRI,
FGFR2, FGFR3, FGFR4, FLT3, GNALIL, GNAQ, GNAS, HRAS, IDHI, IDHZ, KIT, KRAS, MAP2KI1, MAP2KZ2, MET, MTOR, NRAS, NTRK1,
NTRK3, PDGFRA, PIK3CA, RAFI1, RET, ROS1, SF3B1, SMAD4'y SMO.

+ Cambios de copias/amplificacion (CNVs) en los siguientes genes: CCNDI, CCND2, CCND3, CDK4, CDK6, EGFR, ERBB2, FGFRI,
FGFRZ2, FGFR3, METYy MYC.

+ Reordenamientos (traslocaciones/fusiones) en los siguientes genes: ALK, BRAF, ERG, ETVI1, FGFRI, FGFR2, FGFR3, MET,
NTRKI1, NTRK3, RETy ROSI.

« MET exon 14 skipping

+ Genes supresores de tumores: APC, FBXW7, PTENy TP53.

22 Panel de NGS para la deteccion de mutaciones en BRAF (codon 600), Next Generation Sequencing 15 dias

KRAS (codones 12, 13, 59, 61, 117 y 146), NRAS (codones 12, 13, 59, 61, 117 y 146)

y EGFR (exones 18, 19, 20 y 21)

23 Mutacion pV60OE del gen BRAF en ADN circulante ddPCR (Digital droplet PCR) 10 dias
24 Mutacion p.T790M del gen EGFR en ADN circulante ddPCR (Digital droplet PCR) 10 dias
25 Mutacion p.L858R del gen EGFR en ADN circulante ddPCR (Digital droplet PCR) 10 dias
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