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Nuevo examen genético ayuda en el diagnéstico, tratamiento y pronéstico de enfermedades de la sangre

e
FAaL P Juntos contra el cancer

ESTAMOS COMPROMETIDOS CON LA PROMOCION DEL AUTOCUIDADD, PREVENCIONY DETECCION TEMPRANA DEL CANCER, PILARES FUNDAMENTALES DE NUESTRO ROL SOCIAL.

FALP es el primer centro de salud en contar con este test en Chile:

Nuevo examen genético ayudaenel
diagnostico, tratamiento y pronostico
de enfermedades de la sangre

Con el nuevo examen hemato-oncoldgico de secuenciacion masiva por NGS (Next Generation Sequencing), hoy es posible identificar las
mutaciones genéticas especificas presentes en un cancer de la sangre. Esta tecnologia permite obtener una vision detallada del perfil genético
de quienes tienen neoplasias mieloides y, con ello, ofrecer una atencién mas personalizada y eficaz a los pacientes.

de una enfermedad hema-

tologica, como la leucemia
migloide aguda o los sindromes
mieloproliferativos y mielodis-
pldsicos, es importante conocer
las alteraciones genéticas pre-
sentes en el tumor, para esta-
blecer de mejor manera el pro-
néstico de ese paciente y ofre-
cer tratamientos personaliza-
dos para enfrentar la enferme-
dad.
“Un tratamiento personalizado
implica modificar la ruta tera-
péutica de los pacientes. Por
ejemplo, usar farmacos especi-
ficos para una mutacion concre-
ta, evitar otros gue no sean
efectivos y anticipar el acceso al
trasplante de médula dsea”, ex-
plica el Dr. José Luis Briones, he-
matdlogo de FALP.
Antes, para conocer estas muta-
ciones, los especialistas debian
enviar las muestras de sangre
de sus pacientes a Estados Uni-
dos o Espafia. Sin embarga,
efectuar el estudio genética fue-
rade Chile implicaba asumir un
alto costo —sin cobertura— para
la mayoria de la poblacion.
Desde mayo de este afo, el Ins-
tituto Oncoldgico FALP comen-
20 a realizar el panel mieloide
hemate-oncoldgico de secuen-
clacion por técnica de NGS (Next
Generation Sequendng) en sus
dependencias, convirtiéndose
en la primera institucion de sa-
lud en Chile en tenerlo disponi-
ble. Este test permite detectar

E nel proceso de diagndstico

mutaciones genéticas en el ADN
a partir de una muestra de san-
gre.o médula ésea, gracias a lo
cual el médice clinico puede tra-
tar a los pacientes seglin sus ca-
racteristicas especificas y no a
todos porigual.

Ademas de las ventajas propias
relacionadas conel mangjade los

pacientes, este test es mas eco-
namicoque otrasalternativasdel
mercado, “Laimplementacidn de
este panel diagnostico en FALP s
una herramienta esencial para
estar alavanguardia en el mane-
jo de distintas patologfas hema-
toldgicas. Su integracion en la
practica clinica nosolo mejoralos

resultados para los pacientes, si-
noque también pasiciona a nues-
trainstitucion como pioneraen el
uso de tecnologias avanzadas pa-
rael tratamiento del cancer”, afir-
ma la Dra. Carolina Selman, sub-
directora de Unidades de Diag-
ndstico de FALP.

Calidad y precisién

Este examen asegura un proce-
so personalizado y a la medida
de cada paciente. “Es lo que se
conoce como medicina de preci-
sion, que reconoce que cada pa-
ciente es tnicoy, por lo tanto, el
tratamiento debe ser adaptado
a sus caracteristicas individua-
les. Esto se logra al proporcio-

FALPes integrante de la
Organizacion Europea de
Institutos de Cancer
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sobre este iema con nuestros espe-
cialistas. Escanee el codigo QR
acercando su celular con la camara
encendida.

nar informacion genética preci-
sa para guiar las decisiones te-
rapéuticas”, agrega la Dra. Ca-
rolina Selman.

Para poner en marcha el uso de
este nuevo examen, miembros
del equipo del Laboratorio de
Diagndstico Molecular viajaron
a capacitarse en el extranjero.
Por un lado, los médicas hema-
télogos y genetistas se prepara-
ron junto con especialistas del
Instituto Catalan de Oncologia;
mientras gue los tecndlogos
médicos fueron los Gnicos chile-
nos que se formaron directa-
mente en laboratorios de MGI
en Brasil, proveedor de los equi-
pamientos disponibles a nivel
institucional.

“Este es un examen complejo
que tiene pasos muy sensibles
dentro del procesamiento. Por
250, el equipo de laboratorio se
fue a especializar a Brasil, don-
de se interiorizaron durante se-
manas acerca del funciona-
miento especifico de la téenica.
Los médicos nos capacitamos
enel instituto oncoldgico pabli-
co masimportante de Catalufia,
Espana, que atiende al 50% de
los pacientes con cdncer de esa
region, por lo que es uncentro
dereferencia en el drea"”, cuen-
ta el Dr. José Luis Briones.
Ademds, todo el proceso de im-
plementacion de este test en
FALP fue acompaiado por ex-
pertos de distintas partes del
mundo, con el fin de garantizar
el mejor desempenio del mismo.

éComo funciona el test hemato-oncolégico de secuenciacién masiva por NGS?

Para entender bien el proceso, es necesario saber que el ADN es-
té conformado por cuatro moléculas fundamentales (adenina, ci-
tosing, guanina y timina), representadas en el codigo genético con
las letras A, C, Gy T. Cuando alguna de estas moléculas cambia con
respecto al genoma normal, hablamos de una mutacion,

Para encontrar la mutacion, se realizan varios procesos previos:
1) Se toma una muestra de sangre o de médula ¢sea y se procesa
en el Laboratorio Molecular. Asfse extrae el ADM que serd secuen-

clado.

2) EI NGS analiza 'y decodifica el material genético, determinando
la secuencia del ADN (que es el que se expresa con la combinacién
de lasletras A, C,Gy T).

3) La secuencia es cargada a un software que realiza un analisis
bioinformatico y lo compara con un genoma de referencia. El re-
sultado entregado retine todas las mutaciones que se encuentren.
4) Una vez detectadas las alteraciones, especialistas en genética

y hematologia de FALP efectiian un llamado de variantes, en el que
se revisa cada mutacién y se define sison patogénicas o no, a par-
tir de literatura cientifica.

“Eneste lltimo proceso estd la interpretacion de todas las varian-
tes que encontramos, Finalmente, lo que entregamos es un repor-
te que sera de utilidad para el médico tratante, quien lo utilizard
como una guia para el diagndstico, prondstico y tratamiento en di-
recto beneficio del paciente”, concluye el Dr. Briones.
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