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2. Criteris clínics i selecció de marcadors genètics 

2.1. Consideracions generals 

La patologia hematooncològica s’ha dividit en tres grups: limfoide, mieloide i leucèmia aguda 

limfoblàstica. S’ha definit la llista de gens adequada per a cada patologia i tots ells han estat 

seleccionats atenent a: 

 La seva utilitat diagnòstica i de diagnòstic diferencial amb altres entitats i que, per tant, 

permetin a l’equip diagnòstic (hematòlegs, patòlegs o biòlegs) realitzar un diagnòstic 

ben fet. 

 La seva utilitat pronòstica i predictiva, sempre que això comporti un canvi d’actitud 

terapèutica. Per exemple, indicació de trasplantament de progenitors o altres teràpies 

cel·lulars, canvi en el seguiment i canvi en el tipus de tractament. 

 La seva utilitat terapèutica per a la indicació de l’ús de fàrmacs diana.  

També s’han establert les indicacions del moment de l’estudi d’aquests gens i s’han considerat 

diferents situacions: 

 Al diagnòstic per als gens seleccionats en aquesta indicació. 

 En primera línia en el moment d’iniciar el tractament inicial. 

 En segona línia o ulteriors, quan comporta un canvi de la indicació de tractament o l’ús 

de fàrmacs diana. 

Finalment, per tal de garantir l’òptima utilització i els resultats de l’estudi molecular als casos 

de patologia limfoide on les mostres a estudi estan fixades en formol, caldrà tenir en compte:  

 Avaluar les dades clíniques i biològiques del pacient per definir si el pacient té 

indicació per a l‘estudi i si la mostra que es vol utilitzar és l’adequada. 

 Per poder assegurar un resultat consistent, la infiltració mínima de tumor ha de ser 

superior al 25%. 

 Abans de procedir a l’estudi per NGS, el laboratori de referència determinarà la qualitat 

del DNA. S’ha de comprovar que s’amplifiquen fragments més grans de 300 bp. 
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2.2. Consideracions segons el diagnòstic 

a) Patologia limfoide 

 

 

 

 

 

  



 Determinacions del perfil genètic de les malalties neoplàstiques hematològiques 

 

7/13 

 

 

 

 

 

  



 Determinacions del perfil genètic de les malalties neoplàstiques hematològiques 

 

8/13 

 

 

 

 

b) Patologia mieloide 
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c) Leucèmia aguda limfoblàstica 
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