
Laboratori Core d’Anàlisi Molecular
FUNCIONAMENT COMITÈ MOLECULAR 

Jornada Científica Anual de la Unitat Funcional de Pulmó (UFP)de HUB i ICO - 18/03/2022

Mar Varela  Anatomia Patològica, HUB-ICO



INTRODUCCIÓ
Jornada Científica Anual de la Unitat Funcional de Pulmó (UFP)de HUB i ICO - 18/03/2022



ANTECEDENTS

HUB i ICO, en coordinació amb la Regió Sanitària Metropolitana Sud,
van elaborar una proposta de desenvolupament d’una UF de Genètica
Clínica i Molecular del Campus Bellvitge.

LCAM:

• Laboratori Clínic Territorial de la Gerència
• Programa de Càncer Hereditari de l’ICO (PCH)
• Servei d’Anatomia Patològica de l’Hospital Universitari de Bellvitge 

(APA)



TruSight Oncology 500 kit - Illumina

• El panell permet analitzar l'ADN i l'ARN

• Analitza un total de 523 gens per DNA, 

55 gens per RNA, 59 CNVs (guanys).

• Determina la càrrega mutacional tumoral 

(TMB) i la inestabilitat dels microsatèl·lits

(MSI).

• 40 ng DNA, 40-80 ng RNA (2 mm3 FFPE).

• 8 mostres/run

Primera etapa: Càncer de Pulmó (algun cas seleccionat d’altres neoplàsies)
Motivació assistencial: Diana terapèutica, mecanisme de resistència 

NextSeq 550Dx



TruSight Oncology 500 kit - Illumina

NextSeq 550Dx

Primera etapa: Càncer de Pulmó (algun cas seleccionat d’altres neoplàsies)
Motivació assistencial: Diana terapèutica, mecanisme de resistència 
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TruSight Oncology 500 kit - Illumina

Cortesia Sergi Villatoro

• Sol·licitud per part dels clínics (UFP) o de 

centres externs.

• Les sol·licituds es cursen en APA

• Selecció del material, % cèl·lularitat tumoral

• Extraccions de DNA+RNA.
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EXTRACCIONS DNA+RNA MANUAL I AUTOMÀTIQUES

Imatges cortesia Dra. Núria Baixeras

DIFF QUICK/
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Seqüenciació
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Cortesia Sergi Villatoro
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Categorització de la variant: 
CatSalut Tier 1 (Finançat per CatSalut)

Gens Alteració ESCAT Tractaments finançats Línia tractament

EGFR
exó 19, L858R IA Osimertinib 1L estadi IV
T790M adquirida 2L estadi IV
no comunes (no ins ex20) IB Afatinib, osimertinib 1L estadi IV

ALK Fusions IA Alectinib, brigatinib 1L estadi IV
Mutacions (MoR)

ROS1 Fusions IB Crizotinib 1L estadi IV
CatSalut Tier 2 (aprovats EMA, sense preu)

Gens Alteració ESCAT Tractaments finançats
Línia 

tractament
EGFR exó 19, L858R IA Osimertinib (malaltia precoç) Adjuvància

RET Fusions IB Pralsetinib, Selpercatinib 2L estadi IV
Mutacions (MoR)

BRAF V600E IB Dabrafenib + Trametinib 1L estadi IV

NTRK Fusions
IC

Larotrectinib 2L+ estadi IV
Mutacions (MoR)

KRAS G12C IIB Sotorasib 2L estadi IV
CatSalut Tier 3 (assaig clínic o pendent EMA)

Gens Alteració ESCAT Tractaments finançats
Línia 

tractament

EGFR inserció exó 20 IB Amivantamab 2L estadi IV
Mobocertinib

MET exon skipping 14 IB Tepotinib 2L estadi IV
Capmatinib

ERBB2 mutacions exó 20 IB Trastuzumab deruxtecan 2L estadi IV
poziotinib

ERBB2 amplificació IIB Trastuzumab emtansina 2L estadi IV

MET amplificació o fusions IIB Tepotinib 2L+ estadi IV
Capmatinib

FGFR1-3 fusions o mutacions IIIA Erdafinib 2L+ estadi IV
KRAS no G12C IIIA Diversos composts 2L+ estadi IV
HRAS codons 12, 13 i 61 IIIA Diversos composts 2L+ estadi IV

PI3KCA mutacions hotspots IIIA Diversos composts 2L+ estadi IV
NRG1 fusions IIIA Zenocutuzumab 2L+ estadi IV



ONCOMINE™ PRECISION ASSAY GX

Seqüenciador integrat Genexus realitza:
• Preparació de la llibreria
• Seqüenciació
• Anàlisi 
Flux de treball automatitzat de mostra a 
resultat que ofereix resultats en tan sols un 
dia.

• 10 ng DNA, 10 ng RNA

• 4-8-12-16 mostres/run

• Panell de 50 gens 

Segona etapa (Instrucció CatSalut): Càncer de Pulmó
Motivació assistencial: Diana terapèutica



ONCOMINE™ PRECISION ASSAY GX

L'assaig OPA analitza a través de 50 gens clau mutacions (45 gens), 
CNV (14 gens) i variants de fusió (19 gens).
S'inclouen gens supressors de tumors com ara TP53, gens accionables i 
mutacions de resistència. 

Panell de 50 gens 

Segona etapa (Instrucció CatSalut): Càncer de Pulmó
Motivació assistencial: Diana terapèutica, mecanisme de resistència 
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Seqüenciadors NGS

NextSeq 550Dx

Genexus

MiSeq



ACTIVITAT LCAM
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ACTIVITAT TSO500 + OPA

2020 2021 2022 TOTAL
TSO 40 200 32 272
OPA 71 71
ARCHER 7 7 14
TOTAL 40 207 110 357
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MTB

BIÒLEGS

CLÍNICS

PATÒLEGS

BIO
INFO

Comitè multidisciplinar

• Presentació setmanal dels resultats de 
seqüenciació per tal d’identificar teràpies 
dirigides específiques pels pacients.

• Integració de les dades clíniques, 
anatomopatològiques i moleculars.

• Classificació de variants 
segons CatSalut en TIER i ESCAT.

• Identificació de portadors de mutacions en 
línia germinal.

• Disponibilitat d’assajos clínics.

24/07/2020



Comitè multidisciplinar



ONCOLOGY DATA ANALYTICS PROGRAM
(ODAP)/(B4PO)
ALAY BADOSA, ANIA
CORDERO ROMERA, DAVID
DEPARTAMENT D’ONCOLOGIA
NADAL ALFORJA, ERNESTO SAMUEL
RAMÓN PALMERO
MARIA JOVÉ
NOELIA VILARIÑO
JC RUFFINELLI
CONSELL GENÈTIC 
TEULE VEGA, ALEXANDRE
SOLANES CABUS, ARES
DEPARTAMENT D’ANATOMIA PATOLÒGICA
XAVIER MATIAS-GUIU
NÚRIA BAIXERAS
LARA PIJUAN
LCAM
DANI AZUARA
SERGI VILLATORO
MAR VARELA
CONXI LÁZARO

MIREIA GAUSACHS
CRISTINA SANTOS
MÒNICA GONZÁLEZ
SUSANA PADRONES
Mª NEUS GUIONNET
BERTA LAQUENTE
MARIA PLANA
RAMÓN SALAZAR
MÒNICA SALINAS 
V. VALENTÍ
MIGUEL MOSTEIRO
LAIA CAPDEVILA
VÍCTOR FUMANAL
JESÚS BRENES 
FERRAN LOSA
JUAN JOSÉ SOTO
BRENES CASTRO

Comitè multidisciplinar

https://eur03.safelinks.protection.outlook.com/?url=https%3A%2F%2Fwww.odap-ico.org%2F&data=04%7C01%7Cmvarela%40iconcologia.net%7C01adc2d33fc94e3a0e4908da00cf1256%7C3b9427dcd30e43bc8c06ff7253676fec%7C1%7C0%7C637823186606871028%7CUnknown%7CTWFpbGZsb3d8eyJWIjoiMC4wLjAwMDAiLCJQIjoiV2luMzIiLCJBTiI6Ik1haWwiLCJXVCI6Mn0%3D%7C3000&sdata=Fh4C807bJ2HJ7D%2FGbDW%2BBiVtIRH53YjW4WkNK%2FrajIk%3D&reserved=0


Comitè multidisciplinar



Laboratorio Core de Análisis Molecular

Facultatius
Dra. Sara González
Dra. Ariadna Padró
Dr. Sergi Villatoro
Dr. Dani Azuara
Dra. Mar Varela

Súper Tècnics
Carlos Navas
Mónica Carrattini
Eva Montes

Dra. Conxi Lázaro, coordinadora del Laboratori
Dr. Xavier Matias-Guiu, cap del Servei d’Anatomia Patològica
Dra. Núria Llecha, directora clínica del Laboratori Clínic Territorial Metropolitana Sud
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