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LABORATORIO DE GENETICA CLINICA
ESTUDIOS OFRECIDOS PARA HEMATOLOGIA

Cariotipo en Médula ésea (MO)/ MO (1° puncién) o SP 15 Dias
Sangre Periférica (SP) para neoplasias en heparina sédica

hematoldgicas

FISH-DETERMINACIONES INDIVIDUALES

Tipo de muestra Entrega de resultados

FISH ZNF384 (translocaciones 12p13.31) MO en heparina sédica 5 Dias
FISH CREBBP (translocaciones del 16) MO en heparina sédica 5 Dias
FISH CDKN2A/CEN9 MO en heparina sédica 5 Dias

DETERMINACIONES AGRUPADAS POR PATOLOGIA

Sindromes Mielodisplasicos (SMD) Entrega de resultados

Panel FISH para mielodisplasias

(SMD) Incluye: FISH delecién 7q, ) o )
FISH delecion 5q, FISH delecion 20q, MO en heparina s6dica 7 Dias
FISH centrémero 8

FISH Delecién 7q (CUX1/EZH2/CEN7) MO en heparina sédica 5 dias
FISH Delecién 5q (EGR1/D5523,D55721) MO en heparina sédica 5 dias
FISH Delecién 20q (PTPRT/20qg11) MO en heparina sédica 5 dias
FISH FGFR1 (8p) MO en heparina sédica 5 dias
Cariotipo + Panel FISH MO en heparina sédica 15 dias
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DETERMINACIONES AGRUPADAS POR PATOLOGIA

Mieloma Multiple (MM) (Realizado con

enriguecimiento de células plasmaticas)

FISH Panel MM1:

Tipo de muestra Entrega de resultados

TP53 // 1p/1q // IGH/FGFR3 // IGH/MAF MO en heparina sédica 7 Dias
rcl-iﬂ-}gglr\]leDl3,\/A/,:g2|-:|/MAFB* MO en heparina sodica 25 Dias
E!;’:&?QS{Q/‘;\{‘SIY 5 MO en heparina sédica s
(D5523/5721/CEP9/CEP15)*

FISH reordenamientos IGH MO en heparina sédica 5 Dias
FISH Delecién 13q (RB1/DLEU/LAMP1) MO en heparina sédica 5 Dias
FISH delecién 13q (RB1/13q12) MO en heparina sédica 5 Dias
FISH FGFR3/IGH MO en heparina sédica 5 Dias
FISH MAF/IGH MO en heparina sédica 5 Dias
FISH TP53/ATM MO en heparina sédica 5 Dias
FISH CCND1/IGH MO en heparina sédica 5 Dias
FISH CDKS1B-CDKN2C (1p/1q) MO en heparina sédica 5 Dias
Cariotipo + Panel FISH MM1 MO en heparina sodica 15 Dias

*Estos estudios poseen un costo adicional de 1.100.000 Gs por el envio de la muestra al exterior.

Adicionalmente debe remitirse 1 mL de suero.

Tipo de muestra Entrega de resultados

Leucemia Mieloide Crénica (LMC)

PCR cualitativa BCR-ABL1 (deteccién de

transcritos p210, p190, p130 y atipicos) ~ MO0 SPenEDTA 7 Dias
PCR mutacion ABL1 (exén 6-p.T315l)* Sangre EDTA 15 Dias
PCR cuantitativa BCR-ABL1 (p210) Sangre EDTA 15 Dias
FISH BCR/ABL MO en heparina sédica 5 Dias
FISHTP53/ATM MO en heparina sédica 5 Dias

*Estos estudios poseen un costo adicional de 1.100.000 Gs por el envio de la muestra al exterior.

Adicionalmente debe remitirse 1 mL de suero.
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Leucemia Mieloide Aguda (LMA) Tipo de muestra Entrega de resultados
PCR mutaciones CEBPa bialélica MO EDTA 30 Dias
(toda la region codificante)*

PCR mutaciones FLT3 (ex6n 14-ITD MO/ SP EDTA 7 Dias
y exon 20-p.D835)

PCR cuantitativa ratio FLT3 MO/ SP EDTA 20 Dias
(alelo ITD-Alelo Nativo)*

PCR mutaciones NPM1 (exén 12) MO EDTA 20 Dias
PCR RUNX1/RUNX1T1 (AML1/ETO) MO/ SP EDTA 7 Dias
PCR inversion (16) CBFB/MYH11 MO/ SP EDTA 7 Dias
PCR PML/RARA MO/ SP EDTA 7 Dias

Panel LMA 1 (Incluye: cariotipo + 1 PCR:

RUNX1/RUNX1T1 6 CBFB/MYH11 MO en heparina y SP EDTA 15 Dias
6 PML/RARA)

Panel LMA 2 MO en heparina SP EDTA 15 Dias
(Incluye: cariotipo + FLT3 + NPM1)

Panel LMA 3

(Incluye: cariotipo + FLT3 + NPM1 MO en heparina SP EDTA 15 Dias

+1 PCR: RUNXT/RUNX1T1 6
CBFB/MYH11 6 PML/RARA)

FISH RUNX1/RUNX1T1 (AML1/ETO) MO en heparina sodica 5 Dias
FISH inversion /translocacion MO en heparina sddica 5 Dias
(16) CBFB/MYH11

FISHTP53/ATM MO en heparina sdédica 5 Dias
FISH delecién 7q . . .
(CUX1/EZH2/CEN7) MO en heparina sodica 5 Dias
FISH deleciéon 5q . s .
(EGR1/D5523,D55721) MO en heparina sodica 5 Dias

*Estos estudios poseen un costo adicional de 1.100.000 Gs por el envio de la muestra al exterior.
Adicionalmente debe remitirse T mL de suero.
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Panel PCR para LLC
(IgVH/MYD88/NOTCH1/TP53)*

PCR mutaciones TP53 (exones 3 al 10)*
PCR mutaciéon MYD88 (ex6n 5-p.L265P)*
PCR mutacién NOTCH1(p.P2515fs*4)*

PCR hipermutacion somética del
gen IgVH (ADN)*

Panel FISH LLC: IgH//del(13q)//
ATM/TP53 //trisomia 12

FISHTP53/ATM

Cariotipo + Panel FISH LLC
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Leucemia Linfoide Cronica (LLC) Entrega de resultados

SP EDTA

SP EDTA
SP EDTA
SP EDTA

SP EDTA

SP en heparina sédica

SP en heparina sédica

SP en heparina sédica

25 Dias

25 Dias

15 Dias

15 Dias

30 Dias

7 Dias

5 Dias

15 Dias

*Estos estudios poseen un costo adicional de 1.100.000 Gs por el envio de la muestra al exterior.
Adicionalmente debe remitirse 1 mL de suero, junto con las muestras especificadas en la tabla.

Leucemia Linfoide Aguda (LLA)

Panel FISH LLA- B
Incluye los reordenamientos: BCR-ABL,
MLL (KMT2A)), ETV6/RUNX1 (TEL/AMLT)

Cariotipo + Panel FISH LLA- B

PCR multiple LLA-B*
Incluye los reordenamientos: BCR-ABL1,
MLL/AF4, E2A/PBX1, (TEL/AMLT)

PCR E2A-PBX1

PCR cualitativa BCR-ABL1
(deteccién de transcritos p210, p190,
p130y trascritos atipicos)

FISH ETV6/RUNX1
FISH BCR/ABL1

FISH KMT2A

FISHTP53/ATM

MO en heparina sédica

MO en heparina sédica

MO en EDTA

MO en EDTA

MO o SP EDTA

MO en heparina sddica

MO en heparina sddica
MO en heparina sddica

MO en heparina sddica

Tipo de muestra Entrega de resultados

7 Dias

15 Dias

17 Dias

7 Dias

7 Dias

5 Dias

5 Dias

5 Dias

5 Dias

*Estos estudios poseen un costo adicional de 1.100.000 Gs por el envio de la muestra al exterior.
Adicionalmente debe remitirse 1 mL de suero, junto con las muestras especificadas en la tabla.
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Neoplasias Mieloproliferativas (MPN) Tipo de muestra

Panel PCR para Neoplasias
Mieloproliferativas* Mutaciones: SP o MO EDTA
CALR, MPL, JAK2 exén14

PCR mutacién JAK2 (ex6n 14-p.V617F) SP EDTA

PCR mutaciones JAK2 (exén 12) * SP EDTA
I(Dei%ﬁﬂez‘n;ivgav%:)m*utacic’m JAK2 SP EDTA
PCR mutaciones CALR (ex6n 9) * SP EDTA
PCR mutaciones MPL (exé6n 10) * SP EDTA
FISH PDGFRA/FIP1L1 MO en heparina sédica
FISH FGFR1 (8p) MO en heparina sddica
FISH JAK2* MO en heparina sodica

Entrega de resultados

25 Dias

7 Dias

25 Dias

25 Dias

25 Dias
25 Dias
5 Dias

5 Dias

25 Dias

*Estos estudios poseen un costo adicional de 1.100.000 Gs por el envio de la muestra al exterior.
Adicionalmente debe remitirse 1 mL de suero, junto con las muestras especificadas en la tabla.

Linfomas Tipo de muestra

Entrega de resultados

Panel FISH, incluye los reordenamientos -
IGH, MYC, BCL2, BCL6) MO o ganglio (muestra fresca)

7 Dias

FISH reordenamiento IGH
/BCL1 (IGH/CCND1) o t(11;14)(q13;932)

5 Dias

MO o ganglio (muestra fresca)

FISH IGH MO o ganglio (muestra fresca)

FISH BCL2 MO o ganglio (muestra fresca)

5 Dias

5 Dias

FISH MALT1 MO o ganglio (muestra fresca)

5 Dias

FISH IGH MO o ganglio (muestra fresca)

FISH MYC MO o ganglio (muestra fresca)

5 Dias

5 Dias

Observacion: Para muestras en parafina consultar precios y disponibilidad de los estudios
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Macroglobulinemia de Waldenstrém Tipo de muestra Entrega de resultados

FISH IGH

PCR mutaciones MYD88
(exon 5-pL.265P)*
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MO o ganglio (muestra fresca)

MO /SP EDTA

5 Dias

15 Dias

*Estos estudios poseen un costo adicional de 1.100.000 Gs por el envio de la muestra al exterior.
Adicionalmente debe remitirse T mL de suero, junto con las muestras especificadas en la tabla.

Paneles NGS para Neoplasias Tipo de muestra Entrega de resultados

Panel NGS mutaciones Neopla-
sias Mieloides

(LMA, SMD y SMP)* Genes
analizados: ACD, ANKRD26,
ASXL1, ATRX, BCOR, BCORLT,
CALR, CBL, CEBPA, CSF3R,
CSNK1A1, CUX1, DDX41, DHX34,
DNMT3A, ETNK1, ETV6, EZH2,
FLT3 (ex.11-20), GATA1, GATA2,
IDH1, IDH2, IKZF1, JAK2, KIT,
KMT2A, KRAS, MBD4, MECOM,
MPL, NF1, NPM1, NRAS, PHF6,
PPM1D, PTPN11, RAD21, RUNX1,
SAMD9, SAMDOL, SETBP1, SF3B1,
SH2B3/LNK, SMC1A, SMC3,
SRP72, SRSF2, STAG2, TERC, TERT,
TET2,TP53, U2AF1, WT1 y ZRSR2

Panel NGS mutaciones
Neoplasias Mieloides

Genes analizados: ASXL1; BCOR;
BRAF; CALR; CBL; CEBPA; CSF3R;
DNMT3A; ETV6; EZH2; FLT3;
GATA1; GATA2; IDH1; IDH2; JAK2;
KIT; KTM2A (MLL); KRAS; MPL;
MYD88; NOTCH1; NPM1; NRAS;
PTPN11; RUNX1; SETBP1; SF3B1;
SRSF2; STAG2; TERT (incluindo
region UTR); TET2; TP53; U2AF1;
WT1; ZRSR2.

SP EDTA

SP EDTA

40 Dias

40 Dias

*Estos estudios poseen un costo adicional de 1.100.000 Gs por el envio de la muestra al exterior.
Adicionalmente debe remitirse 1 mL de suero, junto con las muestras especificadas en la tabla.
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Anemias y Trastornos de la coagulacion Tipo de muestra Entrega de resultados

Anemia e Insuficiencia de la
médula dsea.

Panel NGS

Algunos trastornos especificos detecta-
dos con este panel son linfohistiocitosis
hemofagocitica, sindrome de Seckel,
trombocitopenia, anemia de Fanconi, SP EDTA 25 Dias
disqueratosis congénita, sindrome de
Shwachman-Diamond, talasemias alfa y
beta, anemia de células falciformes,
esferocitosis, anemia megaloblastica
hereditaria, anemia sideroblastica
congénita y anemia diseritropoyética
congénita

Trombofilia. Panel de Mutaciones
Genéticas Asociadas a la Trombofilia
Hereditaria.

Mutaciones:

Factor V (Mutacién Cambridge), Factor V SP EDTA 7 Dias
/Mutacién de Leiden 1691A), Factor V
(Mutacion Liverpool), Factor V (Mutacion
Hong Kong), Protrombina (Mutacion
20210), MTHFR (Mutacién 677T), MTHFR
(Mutacion 1298C), PAI-1 (Polimorfismo
675 4G)

Trastornos de la Coagulacién
hemofilias, trombocitopenia, SP EDTA 35 Dias
afibrinogenemia, trombofilia

Tipo de muestra Entrega de resultados

Tipificacion de amiloidosis

por espectrometia de masas* VLD [T T el

*Estos estudios poseen un costo adicional de 1.100.000 Gs por el envio de la muestra al exterior.
Adicionalmente debe remitirse 1 mL de suero, junto con las muestras especificadas en la tabla.
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