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Nuevo examen genético ayuda en el diagnéstico, tratamiento y pronéstico de enfermedades de la sangre
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FALP es el primer centro de salud en contar con este test en Chile:

Nuevo examen geneéticoayudaenel
diagnostico, tratamiento y pronastico
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
visién detallada del perfil genético de quienes tienen neoplasias mieloides y, con ello,
ofrecer una atencion mas personalizada y eficaz a los pacientes.

unaenfermedad hematolégica,

como la leucemia mieloide agu-
daolos sindromes mieloproliferativos
y mielodisplasicos, es importante co-
nocer las alteraciones genéticas pre-
sentesenel tumor, para establecer de
mejor manera €l prondstico de ese pa-
ciente yofrecer tratamientos persona-
lizados para enfrentar la enfermedad.
“Un tratamiento personalizado impli-
camodificar la rutaterapéuticade los
pacientes. Por ejemplo, usar farmacos
especificos para una mutacion con-

En el proceso de diagndstico de

creta, evitar otros que no sean efecti-
vos y anticipar el acceso al trasplante
de médula dsea”, explica el Dr. José
Luis Briones, Glogo de FALP.

I

@l panel mieloide hemato-oncolégico
de secuenciacion por técnica de NGS
(Next Generation Sequencing) en sus

fas, convirtiéndose en la

Antes, para conocer estas mutacio-
nes, los especialistas debian enviar las
muestras de sangre de sus pacientes
a Estados Unidos o Espaiia. Sin em-
bargo, efectuar el estudio genético
fuera de Chileimplicaba asumir un al-
to costo —sin cobertura— para la ma-
yoria de la poblacion.

Desde mayo de este aio, el Instituto
Oncoldgico FALP comenzo a realizar

primera institucion de salud en Chile
entenerlodisponible. Este test permi-
te detectar mutaciones genéticas en
el ADN a partir de una muestra de
sangre o médula dsea, graciasalocu-
al el médico clinico puede tratar a los

tes, este test es mas econémico que
otras alternativas del mercado. “La
implementacion de este panel diag-
néstico en FALP es una herramienta

Mutacién Genética

Revise un video sobre este tema con
nuestros especialistas. Escanee el c6-
digo QR acercando su celular conla
cédmara encendida.

Dra.G subdirec

Dr. José Luis Bri i LP.

dadles de Diagnostico de FALP,

del cancer”, afirma la Dra. Carolina
Selman, subdirectora de Unidades de
Diagndstico de FALP.

Calidad y precision

eseri estara lavang! en
el manejo de distintas patologfas he-
matolégicas. Su integracion en la
préctica clinica no solo mejora los re-
sultados para los pacientes, sino que
también posiciona a nuestra institu-

pacientes segln sus caracterfstica
especificas y noa todos por igual.
Ademas de las ventajas propias rela-
clonadas con el manejo de los pacien-

£Como funciona el test hemato-oncolégico

de secuenciacion masiva por NGS?

Para entender bien el procese, es necesario saber que el ADN esta conformade por cuatre moléculas fundamenta-
les (adenina, citosina, guanina y timina), representadas en el codigo genético con las letras A, C, Gy T. Cuando algu-
na de estas moléculas cambia con respecto al genoma normal, hablamos de una mutacién.

Para encontrar la mutacion, se realizan varios procesos previos:

1) Se toma una muestra de sangre o de médula ésea y se procesa en el Laboratorio Molecular, Asf se extrae el ADN
que serd secuenciado.

2)EINGS analizay decodifica el al genético, la secuencia del ADN (g Iq Xpresacon
la combinacion de las letras A, C, Gy T).

3) La secuencia es cargada a un software que realiza un andlisis bioinformatico y lo compara con un genoma de re-
ferencia. £l resultado 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 va-

riantes, en el que se iony sa define si a partir de i fentifica.
“Eneste Ultimo procesoesta la i ion de todas las variantes gt ontramos. Fi log ga-
a para el médic quien lo utilizara como una gufa para el diagndstico,

porte a
prondstico y tratamiento en directo beneficio del paciente”, concluye el Dr. Briones.

cién como pi elusode tecno-
logfas avanzadas para el tratamiento

Para la ion, se

Est asegura un proceso per-
sonalizado y a la medida de cada pa-
ciente, s lo que se conoce como me-
dicinade precision, que reconace que
cada paciente es linico ', por lo tanto,
el tratamiento debe ser adaptado a
sus caracteristicas indi Esto

genética precisa para guiar las deci-
siones terapéuticas”, agrega la Dra.
Carolina Selman.

Para poner en marcha el uso de este
nuevo examen, miembros del equipo
del Laboratorio de Diagndstico Mole-
cular viajaron a capacitarse en el ex-
tranjero. Por un lado, los médicos he-
matdlogos y genetistas se prepararon
junto con especialistas del Instituto
Cataldn de Oncologia; mientras que

se logra al proporcionar informacién

varios p previos

lostecnd 0s fueron los tini-
cos chilenos que se formaran directa-
mente en laboratorios de MGl en Bra-
sil, proveedor de los equipamientos
isponibles a nivel institucional.

“Este es un examen complejo que tie-
ne pasos muy sensibles dentro del
procesamiento. Por ese, el equipo de

% il Extraccion material genético de una tra de sangre.

0 Secuenciacion de uno o miltiples genes.

Andlisis bioinformatico.

Llamado de variantes.

iose fue aespecializar a Bra-
sil, donde se interiorizaron durante
semanas acerca del funcionamiento
especifico de la técnica. Los médicas
nos capacitamos en el instituto onco-
I6gico pablico mas importante de Ca-
talufia, Espana, que atiende al 50% de
los pacientes con cdncer de esa re-
gion, por lo que es un centro de refe-
rencia en el drea”, cuenta el Dr. José
Luis Briones.
Ademds, todo el proceso de imple-
mentacion de este test en FALP fue
acompaiiado por expertos de distintas
partes del mundo, con el fin de garan-
tizar el mejor desempeiio del misme.
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