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PANEL NGS PARA LA EVALUACION
DE PATOLOGIAS MIELOIDES
SOPHIA Pan Myeloid Plus Solution

& Leucemias Mieloides Agudas
€ Sindromes Mielodispldsicos

& Sindromes de Superposiciéon Mielodisplasia /
Neoplasia Mieloproliferativa

& Neoplasias Mieloproliferativas Cronicas Cldasicas
BCR-ABL Negativas

¢ Sindromes Mieloides Hereditarios




Las patologias mieloides son un complejo grupo de neoplasias
hematoldgicas que involucran las células progenitoras y muestran
una naturaleza heterogénea. Los complejos mecanismos
fisiopatologicos, evidencian desde fendmenos de desregulacion
epigenética a profundas alteraciones mutacionales.

Actualmente, la caracterizacion gendmica complementa la
clasificacion al diagndstico para mejorar la estratificacion de los
pacientes. Los estudios gendmicos mediante secuenciacion
masiva en la practica clinica, se incorporan en un esfuerzo por
individualizar el diagnodstico, pronodstico y tratamiento de los
pacientes con neoplasias mieloides.
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CARACTERISTICAS DEL TEST

Esta prueba incluye la identificacion de los marcadores genéticos actuales (SNPs,
indels, CNVs y reordenamientos) relacionados con las patologias mieloides.

ESTE TEST COMPRENDE

® Un panel de secuenciacion de ADN dirigida a 63 genes relevantes asociados a
patologia mieloide y sindromes mieloides hereditarios. El panel incluye 15 genes que
se agregan para el estudio de variacion en el numero de copias (CNV) en regiones
que dan informacion de del (59), del (79), del (20q), trisomia del 8, del (17p).

® Un panel de ARN que permite la deteccidn de 119 genes de fusion, para la
deteccion de translocaciones asociadas a patologias mieloides.

El empleo de la tecnologia de captura permite de forma fiable la deteccion de
mutaciones en CEBPA, FLT3 y CALR incluyendo la deteccion de ITD (internal
tandem duplications) y deleciones de gran tamano.

La cobertura del enriguecimiento que se realiza y la profundidad de secuenciacion
con MiSeq (lllumina) permiten identificar variantes con una frecuencia alélica a
partir de un 5%.

El analisis incluye el estudio bioinformatico e informe clinico con la descripcion de
las mutaciones, asi como su interpretacion y relevancia clinica: valor predictivo,
pronostico o potencialmente relevantes para la éptima toma de decisiones y hasta
la inclusion en ensayos clinicos.
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Genes asociados a SINDROMES
MIELOIDES HEREDITARIOS:

Neoplasias mieloides con predisposicion RUNX1

germinal y desorden plaquetario ANKRD26
ETV6

Neoplasias mieloides con predisposicion CEBPA

germinal sin otro desorden orgdnico DDX41

preexistente

Neoplasias mieloides con predisposicion GATA2

germinal y otras disfunciones orgdnicas

Otros genes asociados a sindromes SRP72

hereditarios TP53
SH2B3

© w3

Laboratorio de Especialidades Bioquimicas



SOPHIA Pan Myeloid Plus Solution
PANEL DE GENES EN ADN

ANKRD26, ASXL1, ATRX, BCOR, BCORLI, CALR, CBL, CDC25B,
CEBPA, CSF3R, CSNKIAI, CUXI, DDX41, NMT3A, EGFR, EGRI],
ETNKI, ETV6, EYAI, EZH2, FGFRI, FLT3, GATAI, GATA2, IDH], IDH2,
IKZF1, JAGI, JAKZ2, KIT, KMT2A, KRAS, LYN,MEF2C, MPL, MTRR,
MYBL2, MYC, NFI1, NPMi, NRAS, PHF6, PPMID, PTPNII, PTPRT,
RADZ21, RUNXI, SETBPI, SF3BIl, SH2B3, SMCIA, SMC3, SRP72,
SRSF2, STAGZ2, TAS2RI, TES, TETZ2, TP53, U2AFT, WRN, WTI, ZRSR2.
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PANEL DE GENES DE FUSION ARN

BCR(1,4,6,7,12,13,14,19)-ABL1(2,3,4), BCR(1,4,6,7,12,13,14,19)-JAK2(9,11,13,15,17,18,19),
BCR(1,4,6,7,12,13,14,19)-PDGFRA(12), BCR(1,4,6,7,12,13,14,19)-FGFRI(10), TV6(4,5,6,7)-ABLI1(2,3,4),
ETV6(4,5,6,7)-PDGFRB(9,11), ETV6(4,5,6,7)-NTRK3(14,15), ETV6(4,5,6,7)-JAK2(9,11,13,15,17,18,19),
ETV6(4,56,7)-RUNX1(2,3),  ETV6(4,5,6,7)-ARNT(2),  EMLI(17)-ABL1(2,3,4),  TERF2(8)-JAK2(9,11,13,15,17,18,19),
OFDI1(22)-JAK2(9,11,13,15,17,18,19), NUP214(23,26,28,29,30,31,32,34)-ABL1(2,3,4), ZMIZ1(18)-ABL1(2,3,4),
RCSDI(2,3)-ABL1(2,3,4), SFPQ(9)-ABLI1(2,3,4), FOXP1(19)-ABL1(2,3,4), SNX2(3)-ABL1(2,3,4), INPP5D(9)-ABLI(2,3,4),
RANBP2(18)-ABLI1(2,3,4), SPTBNI(3)-FLT3(14), SPTBNI(3)-PDGFRB(9,11), ZEB2(10)-PDGFRB(9,11),
TPM3(8)-PDGFRB(9,11), CCDC6(1,7)-PDGFRB(9,11), PDE4DIP(19)-PDGFRB(9,11), NDE1(6)-PDGFRB(9,11),

ATF7IP(13)-JAK2(9,11,13,15,17,18,19), SPAG9(26)-JAK2(9,11,13,15,17,18,19), PCM1(26,26)-JAK2(9,11,13,15,17,18,19),
STRN3(8,9)-JAK2(9,11,13,15,17,18,19), ZC3HAVI(12)-ABL2(3,5), EBF1(10,13,14,15)-JAK2(9,11,13,15,17,18,19),
EBF1(10,13,14,15)-PDGFRB(9,11), SSBP2(5,6,8,10,16)-JAK2(9,11,13,15,17,18,19), SSBP2(5,6,8,10,16)-CSFIR(12),
MEF2D(7)-CSFIR(12), PAX5(4,5)-ETV6(2,3), PAX5(4,5)-JAK2(9,11,13,15,17,18,19), MNI1(1)-ETV6(2,3), MNX1(1)-ETV6(2,3),
CHIC2(3)-ETV6(2,3), RUNXI(5)-RUNXIT1(2),  DEK(9)-NUP214(17,18), SET(7)-NUP214(17,18), NCORI(34)-LYN(7),
STIL(1)-TALI1(3,4,5),RBMI15(2)-MKL1(4,5), P2RY8(1)-CRLF2(1), KAT6A(16)-CREBBP(2,3), CBFA2T3(10,11)-GLIS2(2,3),
CBFB(4,5,)-MYH11(7,8,9,10,11,12,13), TCF3(11,13,14,17)-HLF (4), TCF3(11,13,14,17)-PBX1(2)  PML(3,6)-RARA(3),
ZBTBI16(3,4)-RARA(3), ZBTBI16(3,4)-ABL1(2,3,4), NPMI1(4,6)-RARA(3), NPMI(4,6)-MLF1(2), STAT5B(15,16)-RARA(3),
PAGI1(8)-ABL2(3,5), NUP98(10,11,12,13,14)-NSDI1(6), NUP98(10,11,12,13,14)-HOXA9(1,2), NUP98(10,11,12,13,14)-TOP1(8),
NUP98(10,11,12,13,14)-DDX10(6,7), NUP98(10,11,12,13,14)-RAPIGDS]1(2,3), NUP98(10,11,12,13,14)-KDM5A(27),
TAF15(6,8)-ZNF384(3,4,7), CREBBP(4,5,6,7)-ZNF384(3,4,7), BMP2K(14,15)-ZNF384(3,4,7), EP300(6)-ZNF384(3,4,7),
STRN(6)-PDGFRA(12), FIPILI(12)-PDGFRA(12), MYB(8)-GATA(5), ZMYM2(16)-FGFRI1(10), CNTRL(40)-FGFRI(10),

TRIM24(9,10,11)-FGFRI1(10), FGFRIOP(5,6,10)-FGFRI(10), CUXI(11)-FGFRI(10), PR(22,39)-FGFRI(10),
PICALM(16,18,19)-MLLTI10(4,6,9,10,16), KMT2A(9,10,11,12)-CREBBP(2,3), KMT2A(9,10,11,12)-RARA(3),
KMT2A(9,10,11,12)-AFF1(4,5,6,11), KMT2A(9,10,11,12)-PTD(3), KMT2A(9,10,11,12)-MLLT3(4,5,6,9,10),
MT2A(9,10,11,12)-MLLTI1(2,4,5,6,7), KMT2A(9,10,11,12)-MLLT10(4,6,9,10,16), KMT2A(9,10,11,12)-AFDN(2),
KMT2A(9,10,11,12)-ELL(2,3,6), KMT2A(9,10,11,12)-EPSI15(2,6), KMT2A(9,10,11,12)-MLLT6(8,9,10),
KMT2A(9,10,11,12)-SEPT6(2), KMT2A(9,10,11,12)-MLLTI11(2), KMT2A(9,10,11,12)-CIP2A(17), KMT2A(9,10,11,12)-AFF4(4,5,6),
KMT2A(9,10,11,12)-ARHGAP26(19), KMT2A(9,10,11,12)-MAPREI1(2,4,6), KMT2A(9,10,11,12)-SEPT5(3),
KMT2A(9,10,11,12)-SEPT9(2,3), KMT2A(9,10,11,12)-TET1(9), KMT2A(9,10,11,12)-AFF3(5,6,10), KMT2A(9,10,11,12)-KNLI(12),
KMT2A(9,10,11,12)-FOXO3(3), KMT2A(9,10,11,12)-MAML2(2,3), KMT2A(9,10,11,12)-NRIP3(2),

KMT2A(9,10,11,12)-ARHGEF17(2,3,4,5), KMT2A(9,10,11,12)-C2CD3(13,14,15,17), KMT2A(9,10,11,12)-ARHGEFI12(11,12,13),
KMT2A(9,10,11,12)-CBL(10), KMT2A(9,10,11,12)-DCPS(2)
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REQUISITOS DE LA MUESTRA Y CONDICIONES DE ENVIO

El estudio puede ser llevado a cabo en muestra de médula 6sea o
sangre periférica anticoagulada con EDTA, de la que se puede

extraer DNA y/o RNA.

La muestra sera enviada junto con la hoja

de datos disponibles a:
bmolecular@leblaboratorio.com.ar
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Por consultas clinicas:
bmolecular@leblaboratorio.com.ar

Por consultas administrativas:
administracion@leblaboratorio.com.ar
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