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27. FISH BCL2 

28. FISH BCL6 

29. FISH BCOR 

30. FISH CMYC 

31. FISH CDKN2A 

32. FISH CHOP 

33. FISH EWRS1 

34. FISH FOX01A 

35. FISH FUS 

36. FISH HER2 

37. FISH JAZF1 

38. FISH MALT 

39. FISH MDM2 

40. FISH NMYC 

41. FISH 1p (OLIGO) 

42. FISH 19q (OLIGO) 

43. FISH ROS1 

44. FISH SYT 

45. FISH TFE3 

46. FISH YWHAE 

 

5.2 PANELES DIAGNÓSTICOS DE SECUENCIACIÓN MASIVA (NGS). 

La medicina personalizada, orientada a tomar las mejores decisiones clínicas para cada paciente, requiere 

una visión completa que integre los aspectos clínicos, histológicos y moleculares de cada caso. 

Los estudios moleculares son altamente recomendables en la mayoría de los tumores, ya que permiten 

determinar el diagnóstico o pronóstico, así como orientar hacia terapias más eficaces y menos tóxicas. Para 

ello, es fundamental que la información proporcionada tenga un nivel de evidencia suficientemente 

demostrado para poder ser utilizada en la toma de decisiones clínicas. 

 

Se incrementa el número de técnicas de secuenciación masiva disponibles debido a la incorporación de los 

siguientes paneles diagnósticos: 
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5.2.1 THERMOSCIENTIFIC: TECNOLOGÍA ION TORRENT. 

5.2.1.1 TECNOLOGÍA ION TORRENT. 
 

La secuenciación de última generación (NGS) Ion Torrent, utiliza la secuenciación en paralelo masiva para 

generar cientos de megabases de información de secuencias al día, abriendo la puerta a nuevos estudios de 

investigación que antes eran difíciles de realizar de una forma práctica.  

Detección simultánea de cientos de variantes en 52 genes relevantes para tumores sólidos. Realiza el 

estudio en dianas dirigidas como hotspot, SNV, INDELS, CNV y fusiones de genes de ADN o ARN en un solo 

flujo de trabajo.  

 

Oncomine® FOCUS Panel 52 Gene List 
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5.2.1.2 TECNOLOGÍA ION TORRENT GENEXUS 
 
El Oncomine Comprehensive Assay v3 GX es un ensayo de secuenciación de nueva generación (NGS) 

dirigido que permite la detección de SNV, CNV, fusiones génicas e indeles (inserciones o delecciones) 

relevantes de 161 genes únicos en un flujo de trabajo automatizado para entregar resultados en un solo día.  

 

Hotspot genes Full-length genes Copy number genes 
Gene fusions (inter-
and intra-genetic) 

AKT1 FGFR4 MED12 SRC ARID1A PALB2 AKT1 MDM2 AKT2 NF1 

AKT2 FLT3 MET STAT3 ATM PIK3R1 AKT2 MDM4 ALK NOTCH1 

AKT3 FOXL2 MTOR TERT ATR PMS2 AKT3 MET AR NOTCH4 

ALK GATA2 MYC TOP1 ATRX POLE ALK MYC AXL NRG1 

AR GNA11 MYCN U2AF1 BAP1 PTCH1 AR MYCL BRAF NTRK1 

ARAF GNAQ MYD88 XPO1 BRCA1 PTEN AXL MYCN BRCA1 NTRK2 

AXL GNAS NFE2L2   BRCA2 RAD50 BRAF NTRK1 BRCA2 NTRK3 

BRAF H3F3A NRAS   CDK12 RAD51 CCND1 NTRK2 CDKN2A NUTM1 

BTK HIST1H3B NTRK1   CDKN1B RAD51B CCND2 NTRK3 EGFR PDGFRA 

CBL HNF1A NTRK2   CDKN2A RAD51C CCND3 PDGFRA ERBB2 PDGFRB 

CCND1 HRAS NTRK3   CDKN2B RAD51D CCNE1 PDGFRB ERBB4 PIK3CA 

CDK4 IDH1 PDGFRA   CHEK1 RB1 CDK2 PIK3CA ERG PPARG 

CDK6 IDH2 PDGFRB   CREBBP RNF43 CDK4 PIK3CB ESR1 PRKACA 

CHEK2 JAK1 PIK3CA   FANCA SETD2 CDK6 PPARG ETV1 PRKACB 

CSF1R JAK2 PIK3CB   FANCD2 SLX4 EGFR RICTOR ETV4 PTEN 

CTNNB1 JAK3 PPP2R1A   FANCI SMARCA4 ERBB2 TERT ETV5 RAD51B 

DDR2 KDR PTPN11   FBXW7 SMARCB1 ESR1   FGFR1 RAF1 

EGFR KIT RAC1   MLH1 STK11 FGF19   FGFR2 RB1 

ERBB2 KNSTRN RAF1   MRE11A TP53 FGF3   FGFR3 RELA 

ERBB3 KRAS RET   MSH2 TSC1 FGFR1   FGR RET 

ERBB4 MAGOH RHEB   MSH6 TSC2 FGFR2   FLT3 ROS1 

ERCC2 MAP2K1 RHOA   NBN   FGFR3   JAK2 RSPO2 

ESR1 MAP2K2 ROS1   NF1   FGFR4   KRAS RSPO3 

EZH2 MAP2K4 SF3B1   NF2   FLT3   MDM4 TERT 

FGFR1 MAPK1 SMAD4   NOTCH1   IGF1R   MET   

FGFR2 MAX SMO   NOTCH2   KIT   MYB   

FGFR3 MDM4 SPOP   NOTCH3   KRAS   MYBL1   
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5.2.2 ARCHEX: TECNOLOGÍA ILLUMINA PARA ESTUDIO MUTACIONAL EN SARCOMAS 

 

La tecnología ILLUMINA es un sistema integrado para generación automática de clusters de ADN por 

amplificación en puente, secuenciación y análisis primario y secundario de secuencias.  

 

El panel FusionPlex Sarcoma v2 es un producto de investigación de secuenciación de última generación 

(NGS) específico que amplía nuestro panel FusionPlex Sarcoma. El diseño actualizado cubre fusiones y 

variantes clave en 63 genes relevantes en sarcomas. FusionPlex utiliza ARN en lugar de ADN como 

material de entrada, lo que permite una detección de fusión más precisa y rentable que las técnicas de 

captura híbrida basadas en ADN. FusionPlex coloca cebadores específicos de genes cerca de puntos de 

ruptura de fusión conocidos para identificar anomalías de ARN con un solo cebador.  

 

FusionPlex® Sarcoma 
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5.2.3 ARCHEX: TECNOLOGÍA ILLUMINA PARA ESTUDIO MUTACIONAL EN LINFOMAS 

El panel de linfoma FusionPlex es un producto de secuenciación dirigida de próxima generación (NGS) 

para detectar e identificar simultáneamente fusiones, mutaciones puntuales y niveles de expresión en 

125 genes relacionados con linfomas. Usando PCR multiplex anclada (AMP)™-basado en el 

enriquecimiento, las fusiones pueden identificarse incluso sin conocimiento previo de socios de fusión o 

puntos de ruptura. Además, los genes seleccionados están dirigidos a la detección y cobertura de expresión 

relativa habilitada por códigos de barras moleculares sobre regiones clave de puntos críticos. 

 

FusionPlex® Lymphoma 
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5.2.4 ACTION ONCOKITDX: TUMORES SÓLIDOS DEL ADULTO. 

Action OncoKitDX está especialmente diseñado para el estudio de tumores sólidos del adulto, 

independientemente del estadio o subtipo, tanto en el momento del diagnóstico como en la recaída. Permite 

la detección de marcadores genéticos útiles en diagnóstico, pronóstico y sensibilidad o resistencia a terapias 

aprobadas por organismos internacionales como la FDA (Food & Drug Administration) o la EMA (European 

Medicines Agency), o bien que se encuentren en fases avanzadas de ensayo clínico. 

 

Este panel está diseñado para obtener, mediante un único análisis a partir de ADN procedente de tumor 

fresco o parafinado, información integral de diferentes tipos de biomarcadores accionables: SNVs, fusiones, 

CNVs, MSI y farmacogenética. 

 

 

 

5.3 DETERMINACIÓN GENOTÍPICA DE HPV. 

Para el estudio del Virus Del Papiloma Humano (HPV) en lesiones cérvico-vaginales, en nuestra unidad se 

utiliza el Kit diagnóstico in vitro del virus: HPV direct Flow Chip. Esta tecnología está basada en la 

amplificación del ADN vírico seguido de hibridación Flow -Through en membrana mediante dot blot reverso 

de los productos amplificados.  

El sistema HPV Direct Flow CHIP está certificado por la WHO (Organización Mundial de la Salud, por sus 

siglas en inglés) y permite la detección del virus HPV mediante el genotipado de 36 tipos de HPV con base 

en su asociación con disantos grados de lesiones: 18 genes de alto riesgo oncogénico y 18 de bajo riesgo.  

• Alto riesgo u oncogénico (16, 18, 26, 31, 33, 35, 39, 45, 51, 52, 53, 56, 58, 59, 66, 68, 73 y 82). 

Pueden causar carcinogénesis. 

• Bajo riesgo (6, 11, 40, 42, 43, 44, 54, 55, 61, 62, 67, 69, 70, 71, 72, 81, 84 y 89 (=CP6108). Causan 

verrugas genitales y colaboran con los HPV de alto riesgo. 
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5.4 DETERMINACIONES MUTACIONALES POR REACCION EN CADENA DE LA 

POLIMERASA: TECNOLOGÍA IDYLLA. 

 

5.4.1 EGFR: DETERMINACIÓN MUTACIONAL DEL GEN EGFR PARA CÁNCER DE PULMÓN. 

El Idylla EGFR Mutation Test, realizado en el sistema Idylla de Biocartis, es un Test de diagnóstico in vitro 

para la detección cualitativa de exón 18 (G719A/S/C), exón 21 (L858R, L861Q), exón 20 mutaciones de 

(T790M, S768I), deleciones del exón 19 e inserciones de exón 20 del gen EGFR en tejido de cáncer de 

pulmón no microcítico avanzado (CPNM). 

 

5.4.2 KRAS 1: DETERMINACIÓN MUTACIONAL DEL GEN KRAS PARA CÁNCER DE COLON. 

Detección cualitativa, en el sistema Biocartis IdyllaTM de mutaciones en los codones 12, 13, 59, 61, 117, 146 

del oncogén KRAS mediante el sistema de detección rápido Idylla™. La prueba de mutación IdyllaTM 

KRAS realizado en el sistema Biocartis IdyllaTM está totalmente automatizada, es un ensayo de PCR en 

tiempo real (directamente de secciones de tejido FFPE en aproximadamente 120 minutos) y cubre 21 

mutaciones KRAS en los exones 2,3 y 4, mostrando una excelente concordancia (> 95%) con los métodos 

de referencia. 

5.4.3 BRAF2: DETERMINACIÓN MUTACIONAL DEL GEN BRAF PARA CÁNCER DE PIEL Y 

TIROIDES. 

Detección cualitativa, en el sistema Biocartis IdyllaTM, de mutaciones V600 (en el codón 600 del oncogén 

BRAF) en el exón 15 mediante el sistema de detección rápida Idylla™. Este sistema está basado en la 

técnica de PCR en tiempo real y elimina la necesidad de cualquier procesamiento previo de las muestras. La 

prueba de mutación IdyllaTM BRAF está totalmente automatizada pudiéndose obtener informes en un período 

de 40 a 150 minutos, cubre la mutación BRAF V600E, E2, D, K, R y M con una sensibilidad del 1% (en 

pacientes wild type) sobre muestras FFPE además de una excelente concordancia (> 95%) con otros 

métodos de referencia. 

 

5.4.4 NRAS-BRAF3: DETERMINACIÓN MUTACIONAL DEL GEN NRAS-BRAF PARA CÁNCER DE 

COLON Y PIEL. 

La prueba de mutación IdyllaTM NRAS-BRAF realizado en el sistema Biocartis IdyllaTM está totalmente 

automatizada, es un ensayo de PCR en tiempo real (directamente de secciones de tejido FFPE en 

aproximadamente 120 minutos) y cubre 18 mutaciones en los exones NRAS 2,3 y 4, así como 5 

 
1 https://www.biocartis.com/en/meet-idylla/idylla-assays/idylla-msi-test 
2 https://www.biocartis.com/en/meet-idylla/idylla-assays/idylla-msi-test 
3 https://www.biocartis.com/en/meet-idylla/idylla-assays/idylla-msi-test 

https://www.biocartis.com/en/meet-idylla/idylla-assays/idylla-msi-test
https://www.biocartis.com/en/meet-idylla/idylla-assays/idylla-msi-test
https://www.biocartis.com/en/meet-idylla/idylla-assays/idylla-msi-test
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mutaciones en BRAF codon 600, así como 2 mutaciones EGFR en el codón 492 mostrando una 

excelente concordancia (> 99%) con los métodos de referencia.  

 

5.4.5 IDYLLA™ GENEFUSION ASSAY. 

La nueva prueba Idylla GeneFusion se utiliza para la detección cualitativa de fusiones genéticas 

específicas para los genes: ALK, ROS1, RET, también como el exón 14 MET y desequilibrio 

de expresión para ALK, ROS1, RET y NTRK1/2/3.  

 

5.4.6 INESTABILIDAD DE MICROSATELITES4 

El ensayo Idylla ™ MSI (RUO), realizado en el sistema Biocartis Idylla ™ está destinado a la detección 

cualitativa de mutaciones en 7 nuevos loci MSI (ACVR2A, BTBD7, DIDO1, MRE11, RYR3, SEC31A y 

SULF2). Realiza la detección de inestabilidad de microsatélites directamente a partir de secciones de tejido 

FFPE mediante una reacción de PCR seguida de un análisis de curva de fusión de alta resolución 

proporcionando un resultado en aproximadamente 150 minutos.  Presentan una alta concordancia (> 97%) y 

baja tasa de fallo en comparación con los métodos estándar, la prueba IdyllaTM MSI proporciona una 

alternativa rápida, conveniente y confiable. 

 

5.4.7 BIOPSIA LÍQUIDA 

Uso de la Plataforma Idylla para determinación de mutaciones EGFR en paciente de cáncer de pulmón 

no microcítico no escamoso mediante el Kit IdyllaTM EGFR Mutation Test dyllaTM ctEGFR Mutations 

Assay que cubre 49 mutaciones de EGFR en los exones 18, 19, 20 y 21.  

 

Todos los Idylla™ Mutation tests están diseñados para ofrecer información molecular precisa 

y robusta, de manera rápida y eficiente. 

 

5.5 DETERMINACIÓN GENÓMICA EN CÁNCER DE MAMA MEDIANTE PLATAFORMAS 

PREDICTIVO-PRONÓSTICAS. 

Actualmente se tramitan desde nuestra Unidad de Anatomía Patológica tres pruebas genómicas predictivo-

pronósticas en casos de cáncer de mama: MammaPrint, Oncotype DX y Prosigna (Pam-50). Son test que 

han sido validados y que ponen de manifiesto la variabilidad de cada cáncer de mama, incluso de aquellos 

que tienen criterios inmunohistoquímicos muy similares. 

 

 
4 https://www.biocartis.com/en/meet-idylla/idylla-assays/idylla-msi-test 

https://www.biocartis.com/en/meet-idylla/idylla-assays/idylla-msi-test
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5.5.1 Mammaprint5 

Se utiliza solamente para estimar el riesgo de recurrencia de cáncer de mama en estadio temprano (precoz). 

Una característica clave de MammaPrint® es la capacidad de identificar a las pacientes que sufrirán una 

recidiva a distancia a los 10 años del diagnóstico de cáncer de mama, para ello la prueba MammaPrint 

analiza un grupo de 70 genes de una muestra de tejido de cáncer de mama en estadio temprano y 

determina si el cáncer presenta un bajo o alto riesgo de recaída en el transcurso de los diez años 

posteriores al diagnóstico. 

• Un resultado de bajo riesgo en la prueba significa que el cáncer presenta un riesgo de recaída es 

del 10 % para los siguientes diez años sin tratamientos adicionales de quimioterapia después de la 

cirugía. 

• Un resultado de alto riesgo en la prueba significa que el cáncer presenta un riesgo de recaída es 

del 29 % para los siguientes diez años sin tratamientos adicionales de quimioterapia después de la 

cirugía. 

 

 

 

5.5.2 Oncotype-Dx6 

Se utiliza para estimar el riesgo de recurrencia de cáncer de mama con receptores de hormonas 

positivos en estadio temprano, así como el beneficio de la quimioterapia después de una cirugía de cáncer 

de mama. Estima el riesgo de recurrencia de CDIS (carcinoma ductal in situ) o el riesgo de un nuevo cáncer 

invasivo en la misma mama, así como la probabilidad de que la paciente pueda beneficiarse de la terapia de 

radiación después de una cirugía de CDIS. La prueba Oncotype DX revela la biología individual del tumor 

basándose en la cuantificación de la expresión de 21 genes (16 genes de cáncer y 5 genes de referencia) y 

 
5 https://imegen.es/inicio/mammaprint-blueprint/ 
6 https://www.oncotypeiq.com/es-ES/cancer-de-mama/profesional-sanitario/oncotype-dx-breast-recurrence-score/que-es-el-test 

https://imegen.es/inicio/mammaprint-blueprint/
https://www.oncotypeiq.com/es-ES/cancer-de-mama/profesional-sanitario/oncotype-dx-breast-recurrence-score/que-es-el-test
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después calcula una puntuación de recurrencia entre 0 y 100 que corresponde a una probabilidad específica 

de experimentar recaída del cáncer dentro de los 10 años posteriores al diagnóstico inicial; a mayor 

puntuación, mayor es la probabilidad de recurrencia. 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

5.5.3 Prosigna (PAM-50)7,8 

Prosigna® es un test genético basado en la firma genética PAM50, y aporta información del Riesgo de 

Recurrencia de la paciente (ROR de sus siglas en inglés) basándose en el tamaño del tumor, el subtipo 

molecular intrínseco y el estado de proliferación del tumor. ROR es la forma genómica de estadificación que 

incorpora la expresión génica del tumor a la información clásica de estadificación TNM (del inglés: tumor, 

ganglios linfáticos y metástasis). Asimismo, determina la Probabilidad de Recurrencia a distancia a 10 años 

Prosigna® evalúa la expresión o actividad de 50 genes clave en tejido tumoral; permitiendo estimar el riesgo 

de recurrencia de la enfermedad, y es el único test diagnóstico genómico que identifica el Subtipo Intrínseco 

específico de cada paciente (el subtipo biológico intrínseco aporta información crucial para el manejo 

terapéutico de la paciente). Es un test que puede ser utilizado en combinación con otros factores de riesgo de 

la paciente para determinar si, además de la terapia endocrina, la quimioterapia adicional puede ser 

necesaria, se considera un indicador pronóstico para las pacientes y permite al profesional médico elegir el 

tratamiento óptimo. 

 

El informe incluye: Interpretación de los resultados ROR: valor numérico de 0 a 100 que se correlaciona con 

el riesgo de recurrencia a distancia a 10 años, basado en el tamaño, el subtipo molecular intrínseco y el 

estado de proliferación del tumor, que permite clasificar a la paciente en: riesgo bajo, intermedio o alto. 

 
7 https://www.oncogenomics.es/productos/prosigna/ 
8 https://www.synlab.es/media/pdf/Prosigna.pdf 

https://www.oncogenomics.es/productos/prosigna/
https://www.synlab.es/media/pdf/Prosigna.pdf
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5.6 DETERMINACIÓN GENÓMICA EN CÁNCER HEREDITARIO. 

La identificación de mutaciones en el gen BRCA, fundamental en estrategias de prevención y el diagnóstico 

del cáncer de mama, además de en pacientes con carcinoma seroso de cáncer de ovario y alguna historia 

familiar donde es muy importante conocer si existe alteración genética en BRCA1 o BRCA2 con el fin de 

realizar el adecuado asesoramiento familiar e implementar las técnicas de prevención adecuadas para las 

pacientes afectadas. 

El BRCA1 (cáncer de seno 1) y el BRCA2 (cáncer de seno 2) son genes que producen proteínas que reparan 

daños en el ácido desoxirribonucleico (ADN). Cada persona hereda dos copias de cada uno de estos genes: 

una de la madre y una del padre. El BRCA1 y el BRCA2 a veces se conocen como genes supresores de 

tumores porque cuando tienen cambios específicos, llamados variantes (o mutaciones) dañinas (o 

patógenas), es posible que aparezca el cáncer. 

 

En la unidad de anatomía patológica solamente se realizan los trámites pertinentes para la 
determinación de los genes BRCA en pacientes con carcinoma seroso de ovario ya que esta prueba 
es derivada para su análisis al centro de referencia. 
 
 

5.7 CRIBADO DE CÁNCER DE CÉRVIX. 

Conjunto de actividades secuenciales destinadas al diagnóstico precoz, confirmación diagnóstica y 

tratamiento integral en mujeres con lesiones precursoras y/o cáncer invasivo de cuello uterino, garantizando 

la continuidad asistencial en AP y/o AH y la toma de decisiones compartidas. 

Criterios de inclusión 

• Mujeres incluidas en el programa de diagnóstico precoz de cáncer de cuello uterino que presentan 

citología cervical con resultado de lesión precursora o cáncer invasivo. 
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• Mujeres que tras exploración ginecológica realizada en consultas de AP y/o AH, presentan signos 

de sospecha clínica y diagnóstico anatomopatológico (citología, biopsia) de lesiones 

precursoras/cáncer de cuello de útero. 

Situaciones que no aborda el Proceso 

• Tumores no epiteliales de cuello. 

• Mujer diagnosticada de cáncer de cuello que por su evolución y situación clínica se incluye en el PAI 

cuidados paliativos. 

Criterios de oferta 

• Cribado: 

o Población objetivo: mujeres con edades comprendidas entre 25 y 65 años. 

o Prueba de cribado: citología cervical. 

o Intervalo entre las exploraciones recomendado: de 3 a 5 años. 

• Toma de citología: 

o En mujeres sin factores de riesgo: 

▪ Citología anual; tras dos citologías consecutivas normales, continuar con citologías 

cada tres años. 

▪ En mujeres mayores de 65 años, tras dos citologías normales, se puede finalizar el 

control citológico. 

o En mujeres con factores de riesgo: realización de citología anualmente. 

 

 

 

 

 

 



 

 

 

 

 

 

 
Instrucción Técnica 

IT-200 

REV: 05 

17/06/2025 

CARTERA DE SERVICIOS. UPIGAP 
Unidad Provincial Intercentros de 
Anatomía Patológica de Granada 

 

Página 53 de 53 
 

 

IT-200 Cartera de Servicios. UPIGAP Fecha: 17/06/2025, Rev.: 04, Página 53 de 53 

 

 

6. TIEMPOS DE DEMORA 
 

El tiempo de procesado y estudio de cualquier muestra biológica dependerá fundamentalmente de la 

complejidad de ésta y de las técnicas complementarias que deban realizarse. Para el caso de una biopsia 

convencional el tiempo de respuesta es menor o igual a 15 días hábiles comprendidos desde la fecha de 

registro hasta la fecha de emisión del informe, sin embargo, en biopsias catalogadas como complejas o 

piezas quirúrgicas, el tiempo de respuesta es de 20 días o incluso mayor si requieren de técnicas 

complementarias o estudios compartidos con otras unidades de análisis como es el caso de estudios de 

microscopía electrónica entre otros. 

 

TIPO DE ESTUDIO TIEMPOS DE RESPUESTA EN DÍAS 

Biopsias Convencionales (No Piezas)  15 días 

Piezas Quirúrgicas Convencionales  20 días 

Piezas Quirúrgicas Complejas 20 días 

Citología Ginecología  30 días 

PAAF  4 días 

Autopsias  90 días 

Pruebas De Biología Molecular 10 días 

 

 

7. ANEXO 
 

Listado de pruebas de la cartera de servicios que requieren de consentimiento informado del paciente. ID-

200-7 LISTADO DE PRUEBAS CON CI.pdf 

 

Esta es una COPIA NO CONTROLADA, se advierte que su contenido puede ser objeto de modificaciones posteriores a 

la fecha de edición sin que se le pueda informar directamente de tales cambios. En tal caso, antes de tomar decisiones 

basadas en el contenido del documento consulte con el responsable de Gestión de Calidad para verificar que su copia 

sigue vigente. 

ID-200-7%20LISTADO%20DE%20PRUEBAS%20CON%20CI.pdf
ID-200-7%20LISTADO%20DE%20PRUEBAS%20CON%20CI.pdf

