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Medicina personalizada en cáncer pediátrico

• Top priority: 

ALK, BRAF, 

TRK

• Acceso a 

ensayos

clínicos de 

nuevos

fármacos
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Medicina personalizada en cáncer pediátrico

• 2016: Varios centros realizan panel NGS en recaída

• 2017: HUVH inicia WES, y proyecto europeo MAPPYACTS

• 2018: Constituimos un grupo de Medicina Personalizada en SEHOP

• 2021: Position paper submitted & MTB nacional en marcha

• 2021: Concesión ISCIII proyecto SEHOP-PENCIL para la 

implementación de Med Pers

 8 hubs para NGS, 1 para WES en recaída, 3 para metilación y 

red de coordinadores autonómicos
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Grupo de trabajo

Equipo multidisciplinar:

- Onco Pediátrica

- Hemato Pediátrica

- Anatomía Patológica

- Biología

- HSJD & HUVH
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Indicaciones y circuito

 Todos los casos de cáncer infantil de nuevo diagnóstico
y en el momento de la recaída

- Leucemias y linfomas

- Tumores SNC

- Tumores extracraneales

 250 nuevos casos en Catalunya/año + 30% recaídas

Inclusió del
pacient i CI

Cirurgia i estudi 
patològic

Panel NGS Informe i 
Comitè 

multidisciplinari

Recomanació 
terapèutica
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Elección del panel

• AmpliSeq Illumina 
Childhood Cancer (HSJD) y
Oncomine Childhood 
Cancer (HUVH)

• Marcadores diagnósticos, 
pronósticos o terapéuticos

• Lista de “huecos por
cubrir”
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¿Qué hemos encontrado?

• Neuroblastoma: Amplificación de MYCN

• Osteosarcoma: mutación de TP53 y APC (VUS)

• Tumor desmoplásico de célula pequeña redonda: fusión EWRS-WT1

• Papilar de tiroides: Fusión de RET o mutación de BRAF V600E 
(identificadas desde el diagnóstico)

• Astrocitoma pilocítico: fusión de BRAF con partner inhabitual
(PRKAR2B)
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Conclusiones

• Primeras impresiones muy positivas, paneles implementados
para todos pacientes al diagnóstico y recaída

• Dudas

• ¿Qué dejamos de hacer? Tiempo de respuesta (#casos)

• Sugerimos mejoras del panel o usamos paneles
específicos? Sarcomas, tumores SNC, linfoma, leucemia

• El Molecular Tumour Board es fundamental para entender la 
importancia de cada finding y se incorpora en informe AP

• Estamos estudiando la correlación entre WES y panel
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¡¡¡Gracias!!!


