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1. Nomenclatura de variantes 

El impacto clínico de determinados rasgos genéticos en la salud de los individuos (ya sea por su asociación con enfermedad, mayor 
susceptibilidad a padecerla o la posibilidad de un tratamiento específico, etc.) fundamenta la importancia de una correcta notación 
de la información genómica, que permita a todos los profesionales involucrados una lectura e interpretación unificada del hallazgo. 
Los criterios de nomenclatura de variantes genéticas han ido evolucionando con los años y requieren de una constante actualización 
que se adecúe a los desafíos tecnológicos crecientes y a la mayor comprensión de la complejidad de la temática.  
  
El siguiente documento fue realizado con el objetivo de resumir las pautas mínimas actualmente vigentes en relación a la 
nomenclatura de variantes genómicas, de acuerdo a guías internacionales ampliamente aceptadas (Human Genome Variation 
Society (HGVS)).  
 
El mismo se elaboró en el marco del proyecto de trabajo “Normativas de abordaje molecular del cáncer” que aún se encuentra en 
desarrollo. 

2. Marco normativo de designación de variantes 

La anotación apropiada y unificada de variantes genéticas permite correlacionar resultados entre pacientes, con citas bibliográficas, 
búsqueda en bases de datos específicas o cotejar informes de distintos laboratorios (1). Por consiguiente, es fundamental utilizar 
una nomenclatura estándar y universalmente entendible siguiendo las directrices establecidas por Human Genome Variation 
Society (HGVS). 
  
HGVS, es el organismo internacional que define la nomenclatura de las variantes genéticas a nivel de las secuencias de ADN, ARN y 
proteínas, bajo el auspicio la Human Genome Variation Society (HGVS), Human Variome Project (HVP), y Human Genome 
Organization (HUGO). Además, la utilización de esta nomenclatura estándar está recomendada por la ACMG (2), siendo también un 
requisito para algunos organismos de acreditación como el CAP (College American Pathologist) y algunas sociedades internacionales 
de Genética. 
  
En el sitio web de HGVS (http://varnomen.hgvs.org) se encuentra  una guía detallada de estas directrices, las cuales son revisadas 
regularmente, por lo tanto se recomienda que sean revisadas periódicamente para confirmar la utilización actualizada de la 
nomenclatura. La nomenclatura descripta en esta sección está basada en la versión web 15.11 
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3. Secuencias de referencia 

Por definición, una secuencia de referencia es la secuencia utilizada para describir las variantes que están presentes en una 
secuencia analizada. En consecuencia, las variantes anotadas siempre están relacionadas a una secuencia de referencia, y 
dependiendo de las variantes que tengan que ser informadas es posible utilizar diferentes tipos de secuencias de referencias. 
El tipo de secuencia de referencia utilizada siempre debe estar indicado por un prefijo precedente a la descripción de la 
variante. En la tabla 1 se menciona la anotación de los prefijos de acuerdo al tipo de secuencia referencia elegida.  

Tabla 1. Tipos de secuencias de referencias. 

g. secuencia genómica 

m. secuencia mitocondrial 

c. secuencia de ADN codificante (basada en un transcripto codificante para una proteína) 

n. secuencia de ADN no codificante (basada en un transcripto no codificante para una proteína) 

r. secuencia de RNA 

p. secuencia de la proteína 

Únicamente son aceptadas las secuencias de referencias de bases de datos públicas como National Center for Biotechnology 
Information (NBCI; http://www.ncbi.nlm.nih.gov/refseq/); The European Bioinformatics Molecular (EBI, 
(http://www.ebi.ac.uk)  o Locus Reference Genomic, (LRG ; http://ftp.ebi.ac.uk/pub/databases/lrgex/LRG_1.xml) 
  
En la base datos de NCBI la información de las secuencias de referencia están curadas, no son redundantes y están 
identificadas con los prefijos NG_ para las secuencia de referencia genómica; NM_ para las secuencias de referencia de 
transcriptos; NR_ para las secuencias de referencia de ARN; NC_para las secuencia de cromosomas y NP_ para las secuencias 
de referencia de proteínas, continuando con su número de acceso y la versión de la secuencia p.ej. NG_0142453.4.  
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Cuando se describe una variante junto a su secuencia de referencia se deben utilizar dos puntos “:” p.ej 
NC_000011.9:g.12345611G>A para separar el número de identificación de la secuencia (número de acceso y versión) y la 
descripción de la variante.  
 
Como se mencionó anteriormente, otra alternativa para obtener secuencias de referencias, es la base de datos de EBI 
http://www.ensembl.org/index.html), donde la secuencias de referencias están indicadas con el formato 
ENST00000XXXXXX. Sin embargo, para aplicaciones con fines diagnósticos la base actualmente recomendada es LRG. Esta 
base de datos fue curada manualmente y contiene secuencias de referencias no versionadas con el formato LRG_#.ej 
LRG_292, que fueron diseñadas específicamente para informar las variantes con implicaciones clínicas (3; 4).  
 
En la práctica, la secuencia preferida de referencia que se utiliza es el ADNc. En general todo gen tiene un transcripto 
canónico de referencia que es el transcripto conocido más grande que incluye la mayor cantidad de exones posibles aunque 
no se haya probado que ese transcripto exista en la naturaleza. De igual forma a lo mencionando anteriormente, LRG es la 
base de datos recomendada para obtener la secuencia de referencia de ADNc, a excepción de que la secuencia figure en su 
página web como “pendiente” debido a que podría cambiar antes de ser oficialmente publicada. En estos casos la opción 
recomendada es utilizar la base de datos de RefSeq (5). 
 
Por otro lado es importante tener en cuenta la presencia de seudogenes. Los seudogenes son secuencias no funcionales y 
usualmente no transcriptas y no traducidas, que tienen un alto grado de homología con un gen funcional. En el sitio web de 
búsqueda de genes de NCBI (http://www.ncbi.nlm.nih.gov/gene) la presencia de un seudogen está indicada en la sección 
del resumen, en la parte de “gene type”. Además, el símbolo del gen está indicado  con una “P” o “PS” y el nombre del gen 
incluye la designación de “seudogen”.  

7 

http://www.ensembl.org/index.html
http://www.ensembl.org/index.html
http://www.ensembl.org/index.html
http://www.ensembl.org/index.html
http://www.ensembl.org/index.html
http://www.ensembl.org/index.html
http://www.ensembl.org/index.html
http://www.ensembl.org/index.html
http://www.ensembl.org/index.html
http://www.ensembl.org/index.html
http://www.ncbi.nlm.nih.gov/gene
http://www.ncbi.nlm.nih.gov/gene
http://www.ncbi.nlm.nih.gov/gene
http://www.ncbi.nlm.nih.gov/gene
http://www.ncbi.nlm.nih.gov/gene
http://www.ncbi.nlm.nih.gov/gene
http://www.ncbi.nlm.nih.gov/gene
http://www.ncbi.nlm.nih.gov/gene
http://www.ncbi.nlm.nih.gov/gene
http://www.ncbi.nlm.nih.gov/gene
http://www.ncbi.nlm.nih.gov/gene
http://www.ncbi.nlm.nih.gov/gene


4. Numeración de las posiciones de los nucleótidos y aminoácidos 

Si se utiliza una secuencia de referencia genómica, el primer nucleótido de esa secuencia es considerado el nucleótido ‘1’, y deben 
ser numerados desde el primer al último nucleótido en la secuencia de referencia de forma consecutiva como g.1, g.2, g.3, etc. 
No se deben utilizar los símbolos “+” o “−“ en las secuencias de referencias genómicas. 
  
Por otra parte, la numeración de los nucleótidos de las secuencias de referencias de ADNc está basada en la isoforma de la 
proteína anotada más grande que se traduce. La numeración empieza con “c.1” que se corresponde con la A (adenina) del codón 
de iniciación ATG y finaliza con el último nucleótido del codón de terminación (STOP) p.ej. TAA, TAG, o TGA. Los nucleótidos 
posicionados aguas arribas del codón de iniciación ATG están nombrados con el signo  menos  “-”  y son numerados como c.-1, c.-
2, c.-3, etc. y los posicionados aguas abajo del codón de terminación están nombrados con un asterisco “*” y numerados como 
c.*1, c.*2, c.*3, etc. (ver figura 1). En ningún caso, existe el nucleótido cero. 
  
En relación a las variantes localizadas en posiciones intrónicas, éstas son anotadas siempre en relación al exón flanqueante más 
cercano, utilizando los signos “−“ o “+” si el cambio está localizado más cerca del extremo 5’  ó  3’ del exón respectivamente, p. ej. 
c.150–4 A＞C, hace referencia a un cambio de A＞C localizado a 4 nucleótidos de la región 5’ del exón, siendo su primer base la 
posición 150 en la secuencia. Para anotar nucleótidos en las regiones intrónicas  3’ UTR del gen debe utilizarse el símbolo * p.ej 
c.*37+1, siendo el  primer nucleótido de esta región designado como *+1 (ver figura 1).  
  
Cabe mencionar que con el objeto de evitar confusiones para la notación de variantes intrónicas, las recomendaciones iniciales de 
Antonarakis (6) de utilizar los acrónimos ‘’IVS‘’ no son actualmente más recomendadas por HGVS. 
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Con respecto a las posiciones de los aminoácidos se considera al codón de iniciación, usualmente metionina, como el codón 
número 1. La numeración de los aminoácidos es p.1, p.2, p.3, etc. desde el primer al último aminoácido de la secuencia de la 
proteína sin incluir los signos “+”, “-“, “*” u otros prefijos ej. p.Cys24 (si se sigue el código de 3 letras para el aminoácido) o 
p.C24 (con el código de una letra, ver más abajo). Los aminoácidos resultantes de cambios sobre el codón STOP que causan la 
extensión de la traducción más allá del mismo son enumerados comenzando por el 1, anteponiéndole un asterisco  ej. Pro*2; 
Val*1. 
 

En la Figura 1 se resume la estructura clásica de un gen con la numeración correcta para la secuencia genómica, de ADNc y la 
secuencia de proteína. Como puede distinguirse en la figura, es muy diferente la numeración en una secuencia genómica o de 
ADNc.  

Figura 1: Diagrama de la estructura  y numeración en las secuencias de referencia  a) Genómica b) ADNc c) Proteína. 

Fuente: Adaptación de Human Genome Variation Society (HGVS). 

9 



5. Nomenclatura del gen 

La Human Genome Organisation (HUGO) asigna a cada gen un nombre y símbolo, que puede ser el mismo o no, que puede 
encontrarse en la literatura. Estas designaciones pueden ser encontradas en la base de datos de HGNC 
(http://www.genenames.org). 
 
Todos los genes y proteínas descriptos deben utilizar únicamente el símbolo oficial de HGNC. El nombre del gen siempre debe 
escribirse en mayúscula e itálica (p.ej. BRCA2) y la proteína derivada del mismo debe escribirse solamente en mayúscula (p.ej. 
BRCA2). Cuando el nombre del gen aprobado o el símbolo difieren de las designaciones comunes encontradas en la literatura, con 
el fin de facilitar su búsqueda es recomendable nombrar entre paréntesis los nombres más comunes, luego del nombre oficial 
(p.ej. ERBB2 (HER-2, NEU)). 
  

6. Cambios de secuencia a nivel del ADN y ARN 

A nivel de ADN los nucleótidos son nombrados con las bases en mayúscula: A (adenina), C (citosina), G (guanina), T (timina); los 
nucleótidos siempre son nombrados en la dirección de la cadena sentido de tal manera que, por ejemplo, un codón de iniciación 
será leído siempre como ATG. 
 
Los cambios a nivel del ADN para anotar una sustitución, que es un cambio de una base en la secuencia comparado a una 
secuencia de referencia dónde un nucleótido es reemplazado por otro,  se describen siguiendo el formato de la tabla 2. En 
primer lugar se describe el prefijo de la secuencia de referencia utilizada, luego la posición del nucleótido sustituido y el 
nucleótido de referencia, continuando con el símbolo “＞“ para denotar una sustitución y por último el nucleótido sustituto o la 
variante. 
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En la Tabla 2 se detalla como ejemplo la sustitución c.5416A＞C. 

Tabla 2. Formato para anotar una variante con una sustitución a nivel de ADNc. 

prefijo 
posición 

sustituida 

nucleótido de 

referencia 
tipo de cambio 

nuevo 

nucleótido 

c. 5416 A >  C 

Cabe destacar que no deben utilizarse espacios entre las letras, así como tampoco flechas, superíndices ni subíndices para 
nombrar una variante.  
 
Por otra parte, los cambios en una secuencia que involucran dos o más nucleótidos consecutivos son descriptos como 
deleciones/inserciones “indels”. Un indel es una variante que resulta de la combinación de una deleción y una inserción. 
Esta variante puede ser descripta como una deleción o una inserción que ocurre en la misma posición, siguiendo el formato 
de la tabla 3. En el ejemplo (c.2123_2127 delinsAG) se describe una deleción de los nucleótidos ATAGC (no descripta) en las 
posiciones 2123 a 2127 que es reemplazada por los nucleótidos AG en una secuencia de ADNc. 

Tabla 3: Formato para anotar una variante “indels” (=delins) a nivel de ADNc. 

prefijo 
posición/es 

delecionadas 
tipo de cambio secuencia insertada 

c. 2123_2127 delins AG 
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En relación a las deleciones, que es la ausencia de uno o más nucleótidos comparado a una secuencia de referencia, éstas 
son descriptas con el formato de la tabla 4, indicando en primer lugar, el prefijo de la secuencia de referencia, luego las 
posiciones del primer y el último nucleótido delecionados separados por un guión bajo “_” (cuando la deleción involucra 
dos o más nucleótidos), continuando con la palabra “del”.  

Tabla 4: Formato para anotar una deleción a nivel de ADNc. 

prefijo 
posición/es 

delecionadas 
tipo de cambio 

c. 124_128 del 

Sin embargo, también está permitido anotar estas variantes nombrando la secuencia delecionada p. ej. 
NG_012232.1(NM_004006.1):c.124_128del ATCGC 
 
Además, si la deleción es de un solo nucleótido debe ser descripta únicamente esa posición y no como un rango de 
nucleótidos p. ej. c.435del o c.435delT y no c.435_435del o c.435_435delT. Es importante que la deleción sea siempre 
nombrada en el sentido 5’-3’ p. ej. c.124_128 y no 128_124. 
  
Sin embargo, si la deleción involucra un exón o varios puede ser descripta como en el siguiente ejemplo: NM_000251.2: 
c.1277-572_1386+2326del, indicando una deleción de los nucleótidos c.1277-572 a 1386+2326 que involucra la ausencia 
del exón 8, que empieza en la posición c.1277 y termina en la posición c.1836 del gen MSH2. A diferencia de las 
pequeñas deleciones, en este tipo de deleciones no debe describirse el tamaño de la deleción por ej. c.1277-
572_1386+2326delXXXXXX 

12 



De forma similar, una inserción es un cambio dónde uno o más nucleótidos son insertados comparados a la secuencia de 
referencia y dónde la inserción no es una copia de la secuencia consecutiva localizada aguas arriba (5’). Las inserciones son 
descriptas nombrando en primer lugar el prefijo de la secuencia de referencia, continuando con la posición de los dos 
nucleótidos flanqueantes al sitio de inserción separados por un guión bajo “_” y terminando con la palabra “ins” y la 
secuencia insertada (tabla 5). 

Tabla 5: Formato para anotar una inserción a nivel de ADNc. 

prefijo 
posición/es 

delecionadas 
tipo de cambio 

secuencia 

insertada 

c. 4185_4186 ins AGC 

Con respecto a la descripción de las variantes en la secuencias de ARN,  la anotación es similar a la utilizada en ADN a 
excepción de que las bases deben ser anotadas en letras minúscula p.ej. a (adenina), c (citosina), g (guanina), u (uracilo).  
Para la descripción de la nomenclatura de variantes complejas y otros ejemplos en ADN y ARN se recomienda consultar el 
sitio web de HGSV (http://varnomen.hgvs.org). 

7. Cambios de secuencia al nivel de proteína 

La descripción de las variantes al nivel de la proteína es básicamente similar a la descripción a nivel de ADN, con algunas 
pequeñas modificaciones. Es importante destacar que la mayoría de los cambios descriptos a nivel de proteína son 
deducidos como consecuencia de la traducción de una variante a nivel de ADN/ARN. En muy pocos casos existe una 
evidencia experimental directa de las variantes a nivel de la proteína (como la secuenciación de los aminoácidos por 
espectrometría de masa), aunque en algunos casos existe evidencia indirecta proveniente del tamaño de la proteína 
(mediante ensayos de Western blot o de su localización, ensayos inmunohistoquimicos, etc.). En estos casos HGVS 
recomienda nombrar el cambio entre paréntesis p.ej. p.(Arg22Ser).0 
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Para nombrar cualquier cambio de aminoácidos se puede utilizar el código de una o tres letras. En el caso de utilizar el 
código de tres letras, la primera letra tiene que estar en mayúscula y siempre con el prefijo "p." precedente al cambio, en 
referencia a la secuencia de referencia utilizada p. ej. p.Trp32Leu (tabla 6). Notar que en este caso no se utiliza el símbolo 
">", sino que se escribe directamente el aminoácido de referencia, su posición, y el nuevo aminoácido como producto de la 
variante. 

Tabla 6: Formato para anotar una variante de sustitución missense en la proteína. 

prefijo 
aminoácido de 

referencia 
posición “nuevo aminoácido” 

p. Trp 32 Leu 

Para los cambios silenciosos, es decir cuando no existe cambio de aminoácido, “el nuevo aminoácido“ es anotado con el signo 
“=”  p. ej. NP_003997.1:p.Leu54=. Los siguientes formatos no deben utilizarse más p.Leu54Leu o p.L54L.  
Por otro lado, para la descripción de cambios en un gen provenientes de diferentes alelos por ej. en las enfermedades 
autosómicas recesivas, deben utilizarse corchetes "p.[ ]“ 
 
Ejemplo: p.[Ala25Thr];[Gly28Val] describe dos cambios en un gen (cromosoma paterno y cromosoma materno) del 
aminoácido Alanina en la posición 25 a Treonina en un cromosoma y de Glicina en la posición 28 a Valina en el otro 
cromosoma. 
 
Cuando se produce un nuevo codón de terminación (nonsense), también deben nombrarse como LRG_199p1:p.Trp26Ter 
(p.Trp26*), esto indica que el aminoácido triptófano localizado en el codón número 26 fue cambiado por un codón de 
terminación (STOP). 
 
Si el cambio afecta el codón de terminación (Ter/ *) y se produce una extensión de la proteína codificada debe ser descripto 
utilizando el formato "ext*#", dónde "#" es la nueva posición del codón de terminación p. ej. p.Ter110Glnext*17 ó 
p.*110Glnext*17. En éste ejemplo se describe una variante en el codón de STOP que produce un cambio del aminoácido 
Glutamina (Gln, Q), en la posición 110, agregando nuevos aminoácidos después del C- terminal de la proteína que finalizan 
con un nuevo codón de STOP en la posición *17  
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Cuando uno o más aminoácidos son delecionados comparados a su secuencia de referencia deben ser descriptos con el 
formato de la tabla 7. Ejemplo: p.Leu76_Gln79del, describe una deleción desde el aminoácido en la posición 76 hasta el 
aminoácido en la posición 79. 

Tabla 7: Formato para anotar una deleción a nivel de la proteína. 

prefijo 
posición (es) de los  

aminoácidos delecionados 

tipo de tipo de 

cambio 

p. Leu76_Gln79 del 

Ejemplo: una deleción c.125_127delATC, a nivel de la proteína debería ser descripta como p.Ile24del, indicando que los 
nucleótidos ATC delecionados entre las posiciones 125-127 corresponden al aminoácido Isoleucina localizado en la 
posición 24 de la secuencia de la proteína.  
 
Sin embargo, como se mencionó más arriba, si no existe evidencia experimental a nivel de ARN o mediante el análisis de la 
proteína y es solo deducido por consecuencia de un cambio a nivel de ADN, debe anotarse entre paréntesis p.ej. 
(p.Ile24del). 
 
Por otro lado y de forma análoga a las anotaciones al nivel del ADN, las inserciones de uno o más aminoácidos, cuando la 
inserción no es una copia de la secuencia inmediata terminal 5’, son descriptas con el formato  de la tabla 8. 
 
Ejemplo: p.Lys2_Met3insGlnSerLys indica que la secuencia GlnSerLys (QSK) fue insertada entre el aminoácido Lisina (Lys, K) 
localizado en la posición 2 y el aminoácido Metionina (Met, M), localizado en la posición 3. 

Tabla 8: Formato para anotar una inserción a nivel de la proteína 

prefijo 
posiciones flanqueantes 

del sitio de inserción 

tipo de 

cambio 
secuencia insertada 

p. Lys2_Met3 ins GlnSerLys 
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De forma similar las duplicaciones son descriptas, utilizando "dup", después de indicar el primer y el último aminoácido 
duplicados, separados por un guión bajo; p. ej.p.Gly4_Gln6dup en la secuencia MKMGHQQQCC indica una duplicación desde 
el aminoácido Glicina en la posición 4 (Gly, G) al aminoácido Glutamina en la posición 6 (Gln, Q), dando como resultado la 
siguiente secuencia: MKMGHQGHQQQCC. 
  
Además, si alguna de estas últimas variantes descriptas genera un nuevo marco de lectura (frameshift); se describen 
utilizando “fs” después del aminoácido afectado por el cambio. Las mutaciones que producen cambios en el marco de lectura 
deben ser descriptas utilizando el formato “fs*#” en el cual el sitio del cambio de marco de lectura es seguido por una “*#” 
para indicar la posición del codón de terminación en el nuevo marco de lectura.  
Ejemplo: p.His62Profs*21 indica que en el codón número 62, una histidina es reemplazada por el aminoácido prolina, 
generando un nuevo marco de lectura con un codón de stop 21 aminoácidos después del codón número 62. De forma 
alternativa, esta mutación también puede ser descripta utilizando la nomenclatura más corta p.His62fs 
  
Para finalizar cabe mencionar que la nomenclatura de variantes es muy amplia debido a la diversidad de cambios en las 
secuencias de ADN que se pueden encontrar. El objetivo de este resumen está orientado a describir brevemente las variantes 
generalmente encontradas en el contexto de diagnóstico molecular genético/genómico del cáncer. Para obtener información 
más detallada sobre cambios complejos se sugiere consultar con las fuentes referenciadas en el presente documento.  
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Formulario de encuesta a médicos. 



Encuesta para médicos que reciben informes de estudios moleculares relacionados con susceptibilidad genética al cáncer. 
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Resultados de encuesta a médicos. 



Informe realizado por el Instituto Nacional del Cáncer de Argentina. Programa 

Nacional de Tumores Familiares y Hereditarios. Ministerio de Salud de La Nación. 

 

Enero 2018 
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¿Tiene entrenamiento específico en estudios genéticos moleculares? 

¿Qué cantidad promedio de resultados de estudios genéticos recibe por mes? 

>> 50 respuestas 

>> 50 respuestas 
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¿Puede identificar de dónde provienen los resultados moleculares que recibe? 

¿Puede Ud. elegir el laboratorio donde se realizarán el estudio sus pacientes? 

>> 50 respuestas 

>> 50 respuestas 
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¿Con qué frecuencia solicita paneles de múltiples genes  
(más de un síndrome en el mismo test)? 

>> 50 respuestas 
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¿Requiere asistencia técnica de colegas/genetistas/bioquímicos  
para la interpretación de los resultados moleculares que recibe? 

>> 50 respuestas 
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¿Realiza una búsqueda bibliográfica o en bases de datos, de los hallazgos 
moleculares de su paciente, más allá del informe de laboratorio? 

>> 50 respuestas 
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(Marque sólo los que sean más relevantes para usted.) 

>> 50 respuestas 

31 



0

10

20

30

40

50

60

Nombre del
paciente

DNI Fecha de
nacimiento

Sexo Historia Clinica Numero de
Protocolo de
identificación

de muestra

Fecha de
recepción de

muestra

Fecha de
emisión del

informe

Medico que
solicitó el
estudio

Responsable de
la confección
del informe
(firma al pie
con datos de

contacto)

Indispensable Indistinto No relevante Desconoce

98% 

58% 

78% 

66% 

60% 

84% 

74% 
80% 

72% 

96% 

  

 
 

Datos identificatorios 
  
  
  

Indique la relevancia que tienen para usted en su actividad clínica de AGO  
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Muestra y especificaciones técnicas 
  
  
  

Indique la relevancia que tienen para usted en su actividad clínica de AGO  
los siguientes grupos de componentes del informe de laboratorio. 
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Búsqueda y clasificación de variantes 
  
  
  

Indique la relevancia que tienen para usted en su actividad clínica de AGO  
los siguientes grupos de componentes del informe de laboratorio. 

>> 50 respuestas 
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Búsqueda y clasificación de variantes 
  
  
  ¿Qué categorización de variantes considera más adecuada para  

el manejo clínico de pacientes? 

>> 50 respuestas 
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Búsqueda y clasificación de variantes 
  
  
  

¿Utiliza modelos bioinformáticos (in silico) de predicción de 
patogenicidad de variantes en forma personalizada, más allá de lo 
descripto en el informe de laboratorio? 

>> 50 respuestas 
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 ACMG 
 NCCN 
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 ENIGMA 
 Invitae® 

  

 
 

Búsqueda y clasificación de variantes 
  
  
  ¿Utiliza guías internacionales de clasificación clínica  

de variantes (ej. ACMG) en forma habitual? 

>> 50 respuestas 
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Búsqueda y clasificación de variantes 
  
  
  

¿Realiza usted mismo la categorización clínica de variantes 
encontradas en sus pacientes, independientemente de la 
informada por el laboratorio? 

>> 50 respuestas 
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Búsqueda y clasificación de variantes 
  
  
  ¿Quién considera usted que debe realizar la categorización 

clínica de las variantes halladas en el estudio? 

>> 50 respuestas 
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Búsqueda y clasificación de variantes 
  
  
  Con respecto a la categorización clínica de las variantes 

halladas en el estudio, usted considera que (puede marcar 
más de una opción): 

>> 47 respuestas 
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 Declara lo que indique el consentimiento informado (2). 

Otros: 

  

 
 

Búsqueda y clasificación de variantes 
  
  
  

En relación a la información proveniente de paneles comerciales de múltiples 
genes (que no pueden modificarse). Cuando aparece una variante incidental 
(mutación patogénica no explicada por el fenotipo) encontrada en otros genes 
del panel no incluidos en el período médico, ¿cuál es su postura? 

>> 50 respuestas 
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Formulario de encuesta a laboratorios. 



Las siguientes preguntas están dirigidas solamente a estudios de susceptibilidad genética al cáncer,  
involucrando cualquier determinación molecular realizada por sospecha de cáncer heredo-familiar. 
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Resultados de encuesta a laboratorios. 



Informe realizado por el Instituto Nacional del Cáncer de Argentina. Programa 

Nacional de Tumores Familiares y Hereditarios. Ministerio de Salud de La Nación. 

 

Enero 2018 
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¿Realiza estudios NGS para cáncer heredo familiar en su laboratorio? 

>> 40 respuestas 
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¿Los estudios moleculares realizados en su laboratorio requieren de 
un consentimiento informado especialmente elaborado para tal fin  
y firmado por el paciente? 

>> 40 respuestas 

Un 12,5% no utilizan un consentimiento informado para ensayos genéticos. 
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¿Tiene su laboratorio alguna política establecida con respecto a la 
entrega del informe de resultados? 

>> 40 respuestas 
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Datos identificatorios 
  
  
  

Indique cuáles de los siguientes datos están incluidos en el informe  
de resultados expedido por su laboratorio. 
(Marque todos los que considere necesarios.) 

>> 40 respuestas 
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Muestra y especificaciones técnicas 
  
  
  

Indique la relevancia que tienen para usted la presencia de cada uno de los 
siguientes datos técnicos del informe de laboratorio. 
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Muestra y especificaciones técnicas 
  
  
  

¿Qué parámetros de calidad utiliza en su análisis? 
(Marque todos los que considere necesarios.) 

>> 40 respuestas 
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 Cobertura por amplicón 
 Normalización (?) 
 Desvío estándar  en 

análisis de CNV 
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Muestra y especificaciones técnicas 
  
  
  

¿Qué validaciones realiza en su laboratorio? 
(Marque todas las que correspondan.) 

>> 40 respuestas 
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14/21 (67%) respuestas  de los que hacen NGS hacen validaciones externas y/o  
con estandares de referencia. 
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Muestra y especificaciones técnicas 
  
  
  

¿Qué tipo de archivos electrónicos guarda luego del análisis? 
(Marque todas las opciones que correspondan.) 

>> 40 respuestas 

17/21 (81%) de los labs que hacen NGS guardan .bam 
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Muestra y especificaciones técnicas 
  
  
  

¿Cuánto tiempo considera que debe guardar los archivos mencionados? 

>> 40 respuestas 
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Muestra y especificaciones técnicas 
  
  
  

Indique si confirma la presencia de variantes por un método alternativo/independiente.  
(Por ejemplo, mediante secuencia de Sanger) 
>> 40 respuestas 
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>> 29 respuestas 

 SANGER  86% (25/29) 
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Muestra y especificaciones técnicas 
  
  
  

¿Existe algún criterio diferente al significado clínico que usted utilice para definir las 
variantes que necesitan ser confirmadas por un médico alternativo? 
>> 40 respuestas 

Si respondió “sí”, por favor indique cuál/es. 

 Indels 
 Frecuencia en corrida 
 Profundidad 
 Clasificación controvertida en bases de datos 
 Variantes noveles 

>> 15 respuestas 
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Nomenclatura / Notación 
  
  
  

Indique la relevancia que tiene para usted la presencia de cada uno de los siguientes 
datos de notación de cada variante hallada en el informe de laboratorio. 
>> 40 respuestas 
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Búsqueda y clasificación de variantes 
  
  
  

Indique la relevancia que tienen para usted cada uno de los siguientes datos 
para un informe de laboratorio. 

>> 40 respuestas 
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Desconoce No relevante Indistinto Indispensable

61 



  

 
 

Búsqueda y clasificación de variantes 
  
  
  

¿Utiliza modelos in silico de predicción de patogenicidad? 

>> 40 respuestas 

¿Cuáles modelos in silico de predicción de patogenicidad utiliza? 

>> 25 respuestas 
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Búsqueda y clasificación de variantes 
  
  
  ¿Qué categorización de variantes considera más adecuada para un 

informe de laboratorio? 

>> 40 respuestas 
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Búsqueda y clasificación de variantes 
  
  
  ¿Quién considera usted que debe realizar la categorización clínica 

de las variantes halladas en el estudio? 

>> 40 respuestas 
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Búsqueda y clasificación de variantes 
  
  
  Con respecto a la categorización clínica de las variantes halladas en el 

estudio, usted considera que (puede marcar más de una opción): 

>> 35 respuestas 
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Ambas

54% 

43% 

* Opción ambas: 10/21 (48%) de los labs que hacen NGS 
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Búsqueda y clasificación de variantes 
  
  
  

¿Considera que debería hacer una revisión periódica de las variantes identificadas? 

>> 40 respuestas 

¿Con qué periodicidad le parece adecuada la revisión? 

>> 35 respuestas 
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Búsqueda y clasificación de variantes 
  
  
  En el caso de que una variante identificada cambie su categorización clínica,  

¿cómo le parece más adecuado proceder? 

>> 40 respuestas 

 Contacto directo al paciente (2) 
 Contacto a medico y paciente (4) 
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Búsqueda y clasificación de variantes 
  
  
  En el caso de información proveniente de paneles de múltiples genes comerciales 

(que no pueden modificarse) o exomas, su postura es: 

>> 40 respuestas 
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Informar variantes en todos los genes del
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Informar variantes solo en genes
solicitados

otros

60% 

25% 

15% 

 Informar al médico los hallazgos incidentales (3) 
 Informar variantes solicitadas y mutaciones patogénicas en genes alta penetrancia (2) 
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Hay algún componente o concepto relacionado con los informes de NGS dirigidos a 
susceptibilidad genética al cáncer que le parezca relevante y no haya sido tenido en 
cuenta en este cuestionario? ¿Cuál/es? ¿Por qué? 

>> 13 respuestas 

 Incorporar en el consentimiento informado hallazgos incidentales. 

 Incorporar comentarios sobre implicancias, ventajas, desventajas, riesgos, etc. 

 Sugerir asesoramiento genético y consulta médica en el informe. 

 Información clínica (patrón de herencia casos familiares, etc.). 

 Aclarar si hacen análisis de CNV, con qué metodología y sensibilidad. 

 Habilitación/Acreditación del laboratorio (Normas ISO, etc.). 

 Necesidad de información clínica para el laboratorio. 

69 




