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GENETICA: AREA DE ENFERMEDADES HEMATOLOGICAS (LAB. 1.06)

PANEL DE MUTACIONES EN MIELOMA MULTIPLE (MM)

(38 GENES)

éQué son los paneles de genes de NGS?

Un panel de genes de Next Generation Sequencing
(NGS) es un estudio genomico dirigido, en el que se
analizan genes relevantes para la patologia a estudiar.

¢éPor qué utilizar un panel de genes?

El mieloma mdltiple es una enfermedad muy
heterogénea. La realizacion de un panel de NGS
permite la caracterizacion mutacional del paciente,
analizando genes con valor diagnostico o pronostico,
predictores de respuesta a tratamiento y/o de criterio
de inclusion o exclusion en ensayos clinicos.

El panel de mutaciones de Mieloma Multiple
incluye 38 genes (regiones completas o hotspots)
para detectar SNVs e INDELs.

(1) Genes completos: ACTG1, ATM,
BIRC2, CCND1, CDNK1B, CRBN, CYLD, DIS3,
DUSP2, EGR1, FAM46C, FAT3, FGFR3,
HISTTH1E, HUWET, IRF4, KLHL6, KRAS, LTB,
MAF, MAX, NF1, NFKB2, PRKD2, PTPN11, RASA2,
RB1, ROBO1, SP140, TP53, TRAF2, TRAF3, UBR5,
ZFHX4, ZNF292.

(2) Regiones de hotspots: BRAF, NRAS, PRDM1.

Number of patients (of 834 analysed)
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Tipo de muestra

Hyperdiploid
1(11;14)

] 1(14;16)
H 1(14;20)
(4:14)

La muestra requerida para esta prueba son 5-10ml
s o de médula 6sea con EDTA. Para la realizacion del

ol panel es necesario realizar la seleccion de células

plasmaticas mielomatosas (CD138+). Para otros
i tipos de muestra, consultar con el laboratorio.

ﬁﬂ} La muestra sera enviada junto con la hoja de

U peticion disponible en: www.cimalabdiagnostics.es
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Modificada de Genomic landscape and chronological reconstruction of driver events in multiple myeloma.

Nat Commun 2019. doi: 10.1038/541467-019-11680-1. F Maura et al.

¢Qué ventajas tiene este panel?

Este panel esta disefado para analizar las variantes

Plazo de respuesta

El informe con la interpretacion de los resultados
sera entregado en el plazo de 30 dias habiles.

L ) . Para casos urgentes consultar con el laboratorio.
puntuales (SNVs) y pequeias inserciones y deleciones

(INDELs) de genes relevantes en MM.

Gracias a la gran profundidad obtenida en la
secuenciacion (>1000X), se pueden detectar variantes
con una frecuencia alélica > 5%.
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