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Estudio molecular por (TR)-PCR no cuantitativo de translocaciones, mutaciones,
expresion y amplificacion de genes en leucemias, linfomas y tumores pediatricos

Leucemia linfoblasticas agudas:

t(9;22) BCR-ABL1

t(4;11) MLL-AF4

t(12;21) ETV6-RUNX1 (TEL-AML1)

t(1;19) E2A-PBX1

Mutaciones gen ABL1 (Mutacion BCR-ABL) (*)

Leucemia mieloblasticas agudas.

£(15;17) PML-RARA

£(8;21) RUNX1-RUNX1T1 (AML1-ETO)

In16 CBFB-MYH11

t(9;11) MLL-MLLT3 (MLL-AF9)

Mutaciones ITD (exon 15) y TKD D835 (exon 17) gen FLT3 (*)
Mutaciones exon 17 gen Ckit (*)

Mutaciones exon 12 gen NPM1 (*)

Sindromes mieloproliferativos:

t(9;22) BCR-ABL1

Estudio de mutacion V617F (exon14) en JAK2
Estudio de mutaciones en el exon 12 en JAK2 (*)
Mutaciones exon 10 gen MPL

Mutaciones exon 9 gen calreticulina (*)
Sindrome hipereosinofilico PDGFRA-FIP1L1
Mutaciones gen ABL1 (Mutacion BCR-ABL) (*)

Linfomas:
t(14;18) BCL2-IgH
t(11;14) BCL1-IgH
t(2;5) NPM1-ALK

Tumores sélidos pediatricos:
t(11;22) EWS-FLI1 y t(21;22) EWS-ERG
t(2;13) PAX3-FKHRy t(1;13) PAX7-FKHR
Tirosina hidroxilasa (TH)

t(12;22) EWS-AFT1

NOTA:
Se requiere adjuntar copia de orden médica con médico tratante, contacto del
tratante, sospecha diagnostica, marcadores solicitados y tipo de muestra.
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Laboratorios de
Procesamiento

Preparacion del Paciente

Muestra Requerida

Estabilidad de la Muestra % 1°

Condiciones de Envio al Laboratorio

Métodos Utilizado'-22

Sistema de Informacion de Examenes, SINFEX

Plazo de Entrega de

Laboratorio Dias de Procesamiento Resultados

Lunes a Viernes 5 dias habiles

Hematologia 15 dias habiles

Determinaciones con (*)

Lunes a Jueves: hasta las 16:00 horas
Viernes: hasta las 15:00 horas

Nota: Las muestras se reciben de lunes a jueves hasta las 16:00 pm y los dias viernes y vispera de
festivos hasta las 15:00 pm, para estabilizar el material genético de la muestra.

Nota: Considerar el plazo de entrega de resultados a partir del dia después que se recibe la
muestra en el laboratorio de procesamiento.

No requiere

Médula osea en EDTA 1-3 ml

Sangre periférica en EDTA 20 ml (4 tubos tapa lila)

Fluidos corporales

Tejidos frescos

Otro tipo de muestra, consultar con el laboratorio de Biologia Molecular al fono
223543107

NOTA: La cantidad de muestras solicitadas es por paciente, no es por estudio.

T° Ambiente Refrigerada Congelada
SIS (20 - 25 °C) 2 - 8°C) (-20°C)
Médula o6sea 1 hora 72 horas No aplica
Sangre periférica 1 hora 72 horas No aplica
Fluidos corporales No aplica 2 horas No aplica
Tejido fresco No aplica Envio inmediato No aplica
Tejido congelado No aplica No aplica Sin informacion

Dentro de Santiago y en el dia

Médula 6sea en EDTA: Ambiente SI/ Refrigerada SI/ Congelada NO

Sangre periférica en EDTA: Ambiente SI/ Refrigerada SI/ Congelada NO

Fluidos corporales: ambiente No/ Refrigerada SI/ Congelada NO

Tejidos frescos: Ambiente No / Refrigerada Sl/ Congelada NO

Tejidos congelados: Ambiente NO / Refrigerada No / Congelado sl

Otro tipo de muestra, consultar con el laboratorio de Biologia Molecular al fono
3543107

Desde fuera de Santiago:

Médula 6sea en EDTA: Ambiente SI/ Refrigerada SI/ Congelada NO

Sangre periférica en EDTA: Ambiente SI/ Refrigerada SI/ Congelada NO

Fluidos corporales: Ambiente No/ Refrigerada SI/ Congelada NO

Tejidos frescos: Ambiente No / Refrigerada Sl/ Congelada NO

Tejidos congelados: Ambiente No / Ambiente No / Congelado SI

Otro tipo de muestra, consultar con el laboratorio de Biologia Molecular al fono
3543107

Extraccion de DNA, PCR cualitativo, secuenciacion, analisis de fragmentos, analisis de
restriccion.

Extraccion de RNA, transcripcion reversa, PCR cualitativo, secuenciacion.

Las PCR cualitativas se realizan en un termociclador AB 2400, protocolos segln
referencias.
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Valores de Referencia : Negativo en sujetos sanos
Valor de Alerta :  No aplica.
Parametros de :  Sensibilidad analitica:
desempefio’-1® PCR alelo especifico: 1-5%

(TR)-PCR amplificacion: 1%-0,1%
(TR)-PCR reamplificacion1: 0,01-0,001 %
Secuenciacion: 15-20%

Analisis de fragmentos: 1-5%

Analisis de restriccion: 15-20%

Informacién Clinica'-2! : Los estudios tienen un valor diagndstico, prondstico, seguimiento para deteccion de
enfermedad residual.

Leucemia linfoblasticas agudas:

T(9;22) BCR-ABL1: valor pronéstico, enfermedad residual

T(4;11) MLL-AF4: valor prondstico, enfermedad residual

T(12;21) ETV6-RUNX1 (TEL-AML1): valor pronostico, enfermedad residual
T(1;19) E2A-PBX1: valor pronostico, enfermedad residual

Mutaciones gen ABL1 *: cambios en el tratamiento

Leucemia mieloblasticas agudas.

T(15;17) PML-RARA: valor diagnéstico, enfermedad residual

T(8;21) RUNX1-RUNX1T1 (AML1-ETO): valor pronostico, enfermedad residual
In16 CBFB-MYH11: valor prondstico, enfermedad residual

T(9;11) MLL-MLLT3 (MLL-AF9): valor pronostico, enfermedad residual
Mutaciones gen FLT3 *: valor pronostico

Mutaciones gen Ckit *: valor pronostico

Mutaciones gen NPM1 *: valor pronostico

Sindromes mieloproliferativos:

T(9;22) BCR-ABL1: valor diagnéstico, enfermedad residual

Mutaciones gen JAK2: valor pronodstico

Mutaciones gen MPL: valor pronostico

Mutaciones gen calreticulina * : valor pronostico

Sindrome hipereosinofilico PDGFRA-FIP1L1: valor pronostico, enfermedad residual
Mutaciones gen ABL1 *: cambios en el tratamiento

Linfomas:

T(14;18) BCL2-IgH: valor pronostico, enfermedad residual
T(11;14) BCL1-IgH: valor diagnéstico, enfermedad residual
T(2;5) NPM1-ALK: valor diagnostico, enfermedad residual

Tumores solidos pediatricos:

T(11;22) EWS-FLI1 y t(21;22) EWS-ERG: valor diagnostico, enfermedad residual
T(2;13) PAX3-FKHRy t(1;13) PAX7-FKHR: valor diagnostico, enfermedad residual
Tirosina hidroxilasa: valor prondstico, enfermedad residual

T(12;22) WT1-EWS: valor diagndstico, enfermedad residual
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Interpretacion de resultados:
Resultado:

- No detectado en amplificacion

- No detectado en reamplificacion

— No detectado

- Positivo en amplificacion

- Positivo en reamplificacion

— Positivo
Observaciones: Sélo si aplica. Frente a resultados no concluyentes o discordantes con
el seguimiento del paciente, se solicita nueva muestra.
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