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RECOMENDACIONES Y MEJORES PRÁCTICAS



La  Sociedad  Europea  de  Oncología  Médica  (ESMO)  ha  actual i zado  sus 
recomendaciones  para  e l  uso  de  la  secuenciación  masiva  o  anál is is  genómico 
en  pacientes  con  cáncer  avanzado.

E l  creciente  conocimiento  sobre  las  bases  genét icas  y  moleculares  de  los 
d i ferentes  t ipos  de  cáncer  ha  propic iado  avances  s igni f icat ivos  en  e l  desarro l lo 
de  fármacos  d i r ig idos  a  a l teraciones  especí f icas  de  las  célu las  tumorales .  En 
este  nuevo  escenar io ,  con  un  catálogo  en  expansión  de  herramientas 
terapéut icas  para  la  oncología  de  precis ión ,  conocer  las  caracter íst icas 
moleculares  de  los  tumores  de  cada  paciente  es  esencia l  para  decid i r  la 
terapia  más  adecuada,  un  enfoque  que  ya  está  integrado  en  muchos  serv ic ios 
c l ín icos .

la  ESMO  recomienda  real i zar  anál is is  de  NGS  en  tumores  de  pacientes  
con cáncer  de  pulmón  no  microcí t ico  no  escamoso  avanzado,  cáncer  de  
mama, colorrectal ,  próstata  y  ovar io .  Además,  para  tumores  raros ,  se  
recomienda real i zar  NGS  tumoral  en  pacientes  con  colang iocarc inoma  
avanzado,  tumores avanzados  del  estroma  gastro intest inal ,  sarcoma,  cáncer  
de  t i ro ides  y  cáncer con  tumor  pr imar io  de  or igen  desconocido  de  pronóst ico  
desfavorable .  

Introducción



Una novedad de las  recomendaciones es  la  incorporación de recomendaciones
para e l  anál is is  de b iomarcadores para terapias tumor agnóst icas ,
independientes de la  local i zación tumoral  y/o de la  h isto logía .  Estas terapias
están di r ig idas para t ratar  e l  tumor según sus caracter íst icas genét icas y
moleculares ,  independientemente del  órgano.

Biomarcadores Tumorales Agnósticos

A l t e r a c i o n e s  g e n ó m i c a s  r e l e v a n t e s  e n  g e n e s :  NTRK1/2/3 ,  RET ,  FGFR1/2/3 ,
BRAF (p .V600E)  y  perf i les  de a l ta  carga de mutaciones ,  def ic iencia en
reparación de ADN o inestabi l idad por  microsaté l i tes .

R e c o m e n d a c i ó n :  se  recomienda real i zar  pruebas NGS para anal i zar
múlt ip les  genes en pacientes con cáncer  avanzado en países donde
haya terapias d i r ig idas a tumores agnóst icos .

Cáncer  de pulmón no microcít ico  no escamoso

A l t e r a c i o n e s  g e n ó m i c a s  r e l e v a n t e s  e n  g e n e s :  EGFR ,  ALK ,  KRAS ,  ROS1 ,
BRAF ,  MET ,  RET ,  ERBB2 y  NRG1 .

R e c o m e n d a c i ó n :  real i zar  anál is is  NGS mult igénico como práct ica d iar ia
para pacientes .  Con la  inc lus ión de nuevas a l teraciones de n ive l  ESCAT I
desde la  ESMO indican que será necesar io  considerar  la  aprox imación
ópt ima para implementar  NGS en manejo c l ín ico de los  pacientes .   

Cáncer  de mama avanzado

A l t e r a c i o n e s  g e n ó m i c a s  r e l e v a n t e s  e n  g e n e s :  ERBB2 ,  BRCA1/2 ,  ESR1 ,
P IK3CA,  AKT1 ,  PTEN y  PALB2 .

R e c o m e n d a c i ó n :  real i zar  NGS en muestras de tumor o  p lasma de
pacientes con cáncer  de mama avanzado y  receptor  hormonal
posi t ivo/HER2 negat ivo ,  como estándar  de cuidado.  La  prueba NGS debe
real i zarse t ras  la  res istencia a la  terapia endocr ina.  En  pacientes con
alta probabi l idad de ser  portadores de mutaciones germinales  en
BRCA1/BRCA2 deber ían real i zarse anál is is  genét icos inc luso s i  las
al teraciones no se detectaron en anál is is  genét ico del  tumor .



Cáncer colorrectal avanzado

A l t e r a c i o n e s  g e n ó m i c a s  r e l e v a n t e s  e n  g e n e s :  KRAS ,  NRAS,  BRAF ,  MSI-H ,
ERBB2 y  POLE .

R e c o m e n d a c i ó n :  real i zar  NGS mult igénico en la  práct ica d iar ia  para
pacientes con cáncer  colorrectal  avanzado,  s iempre que la  prueba no
agregue costos adic ionales  comparado con procedimientos estándar
(PCR,  secuenciación Sanger  e  inmunohistoquímica) .

Cáncer  de próstata avanzado

A l t e r a c i o n e s  g e n ó m i c a s  r e l e v a n t e s  e n  g e n e s :  BRCA1/2 ,  PTEN,  ATM y  PALB2 .

R e c o m e n d a c i ó n :  real i zar  NGS en países donde estén d isponibles  los
inhib idores de PARP para pacientes con cáncer  de próstata avanzado.

Cáncer  gástr ico  avanzado

A l t e r a c i o n e s  g e n ó m i c a s  r e l e v a n t e s  e n  g e n e s :  ERBB2 ,  EGFR y  MET .  

R e c o m e n d a c i ó n :  no se recomiendan al teraciones especí f icas de NGS
como estándar  de cuidado,  salvo en países con acceso a terapias tumor
agnóst icas ,  independientes de la  local i zación del  tumor .  Además se
recomienda evaluar  la  re lación costo-efect iv idad a n ive l  local  y  decid i r
en consecuencia .

Adenocarcinoma ductal  pancreático  (PDAC)  avanzado

A l t e r a c i o n e s  g e n ó m i c a s  r e l e v a n t e s  e n  g e n e s :  BRCA1/2 ,  KRAS ,  PALB2 y  NRG1 .

R e c o m e n d a c i ó n :  se recomienda e l  acceso a NGS en programas de
genómica c l ín ica para acceder  a  ensayos c l ín icos de inhib idores de PARP
y NRG1 .



R e c o m e n d a c i ó n :  real i zar  NGS en pacientes con cáncer  de ovar io
avanzado en combinación con una f i rma o perf i l  molecular  de def ic iencia
en recombinación homóloga.  S i  hay h istor ia  fami l iar  y/o la  cal idad del
ADN no es  muy buena se recomienda pruebas genét icas para detectar
var iantes germinales  de BRCA1/2 .

R e c o m e n d a c i ó n :  no se recomienda real i zar  NGS en la  práct ica d iar ia ,
salvo en países con acceso a terapias d i r ig idas tumor-agnóst icas .  La
inmunoterapia s igue s iendo indicada independientemente de las
al teraciones genómicas .

Cáncer de ovario avanzado

A l t e r a c i o n e s  g e n ó m i c a s  r e l e v a n t e s  e n  g e n e s :  BRCA1/2  y  perf i l  de
def ic iencia en recombinación homóloga (que indica que las  célu las  son
incapaces de reparar  roturas en la  doble  cadena de ADN) .

Carcinoma hepatocelular  avanzado

A l t e r a c i o n e s  G e n ó m i c a s  R e l e v a n t e s :  se  consideran los  b iomarcadores
tumorales  agnóst icos ,  que no consideran la  local i zación del  tumor .

Tumores raros  
( c o l a n g i o c a r c i n o m a  a v a n z a d o ,  t u m o r e s  a v a n z a d o s  d e l  e s t r o m a

g a s t r o i n t e s t i n a l  o  G I S T ,  s a r c o m a ,  c á n c e r  d e  t i r o i d e s ,  c á n c e r  c o n  t u m o r
p r i m a r i o  d e  o r i g e n  d e s c o n o c i d o  d e s f a v o r a b l e )

A l t e r a c i o n e s  g e n ó m i c a s  r e l e v a n t e s  p a r a  e l  c o l a n g i o c a r c i n o m a  a v a n z a d o
e n  g e n e s :  I IDH1 ,  FGFR2 ,  ERBB2 ,  BRAF y  KRAS

A l t e r a c i o n e s  g e n ó m i c a s  r e l e v a n t e s  p a r a  G I S T  a v a n z a d o  e n  g e n e s :  K IT ,
PDGFRA

A l t e r a c i o n e s  g e n ó m i c a s  r e l e v a n t e s  p a r a  e l  s a r c o m a  d e  t e j i d o s  b l a n d o s
a v a n z a d o  e n  g e n e s :  ALK ,  COL IA1 ,  PDGFB ,  IN I 1 ,  SMARCB1 ,  TSC1/2

A l t e r a c i o n e s  g e n ó m i c a s  r e l e v a n t e s  p a r a  e l  c á n c e r  d e  t i r o i d e s  a v a n z a d o
e n  g e n e s :  RET ,  BRAF

A l t e r a c i o n e s  g e n ó m i c a s  r e l e v a n t e s  e n  c á n c e r e s  c o n  t u m o r  p r i m a r i o  d e
o r i g e n  d e s c o n o c i d o  d e s f a v o r a b l e s :  perf i l  de def ic iencia en
recombinación homóloga y  fus iones en gen ALK .
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CONTÁCTANOS
Esperando una respuesta por  su parte  en la  que nos haga l legar  las
impres iones que le  susci ta  lo  expuesto en este  documento ,  quedamos a
su entera d isposic ión ,  as í  como para resolver  cualquier  duda o aspecto
que quis iera consul tarnos .

www.cidegen.com

“Tú salud nuestra prioridad”




