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Mapa de Laboratorios de Diagnóstico Genético en Cáncer Hereditario
• Datos de filiación, contacto, titularidad del centro, año de inicio de la actividad, recursos humanos dedicados a CH, 

facultativo responsable, especialidad y acreditaciones del personal

• Sectorización, ámbito de acción y cartera de servicios (síndromes y genes)

• Calidad. Controles externos, certificaciones y acreditaciones del Laboratorio

Encuesta NGS-Cáncer Hereditario
• Uso de la NGS en el diagnóstico, año de inicio

• Plataforma utilizada y método de preparación de librerías

• Tipo de paneles y número de genes que incluye

• Alcance analítico

• Confirmación de hallazgos por NGS

• Informes: gestión de las variantes de significado clínico desconocido y hallazgos inesperados

• Comentarios/sugerencias



3

2

2

5

2

3

Público

Concertado
Privado

Cáncer Hereditario

13/17 CCAA
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¿En qué año comenzó a emitir informes de diagnóstico 

genético de cáncer hereditario utilizando NGS?

Cáncer Hereditario

32 laboratorios

¿Realiza estudios genéticos de predisposición hereditaria a 

cáncer mediante secuenciación masiva (NGS)?

32 (91%)

3 (9%)

No

Si

Nº de laboratorios
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¿Qué plataforma/s de NGS utiliza para los estudios genéticos 

de cáncer hereditario?

28 

(80%)

7 

(20%)

¿Qué método de preparación de librerías utiliza?
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¿Qué tipo de paneles NGS utiliza para cáncer hereditario?

14

(44%)

10 (31%)

Comerciales Custom Ambos

8 (25%)
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¿Qué número de genes tiene el/los paneles de NGS que utiliza 

para cáncer hereditario?

8 (20%)

Número de genes

14 (34%)

17 (42%)

2 (5%)
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¿Cúal es el alcance analítico de los paneles de genes por NGS que se utilizan para el diagnóstico de cáncer hereditario?

Test del grupo A. El test garantiza un nivel de detección de variantes 

genéticas del 100% en las regiones de interés definidas. Se cubren los 

gaps conocidos, o que no cumplan con los requisitos de calidad exigidos, 

mediante secuenciación Sanger.

Test del grupo B. El test permite analizar las regiones de interés con una 

fiabilidad superior al 99%, y completa algunos de los fragmentos de 

secuencia no cubiertos con secuenciación Sanger u otra tecnología

complementaria.

Test del grupo C. El test proporciona el rendimiento propio de la 

aplicación de NGS utilizada. Las regiones no cubiertas no son analizadas 

mediante técnicas complementarias.

21 (66%)
6 (19%)

5 (15%)
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Indique como se confirman los hallazgos obtenidos por NGS

91%

9%

53%
47%

En los informes de resultados del laboratorio, ¿se informan 

las variantes genéticas de significado clínico desconocido?

Si

No

Solo en genes de alto riesgo y 

asociadas al fenotipo

1 (3%)

27 (84%)

4 (13%)

29

17 15
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No se realizan revisiones una vez

emitido el informe

Revisión cada 2 o más años

Se realizan anualmente

Se realiza a petición del clínico o

asesor genético

Se realiza a petición de los

pacientes
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En relación con las variantes de significado clínico desconocido, ¿cómo se gestiona la 

actualización de nuevas evidencias para su posible reclasificación?

3

225

12

26



Si

No

Se consulta con el clínico o

comité evaluador

Según decisión del paciente

reflejada en el CI
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En los informes de resultados del laboratorio, ¿se informan los posibles hallazgos inesperados?

12

11

6

2
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Número de Facultativos acreditados/certificados dedicados a cáncer hereditario

Nº de Facultativos acreditados/certificados
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Certificación European Clinical Laboratory Geneticist (EBMG)

Acreditación Genética Humana (AEGH) 
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5/126

54/126

4%

43%

% de Facultativos acreditados/certificados
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¿El Laboratorio/Unidad realiza controles de calidad 

externos, o participa en programas de intercomparación

relacionados con cáncer hereditario de forma periódica?

23 (70%)

3 (9%)
7 (21%)

Indique las certificaciones y acreditaciones del 

Laboratorio / Unidad

15 (44%)14 (41%)

5 (15%)

Ninguna

ISO 9001

ISO 15189

No

Sí, cada 2 ó 3 años

Sí, anualmente



� Buen nivel de respuesta

(29 laboratorios públicos y concertados + 6 privados)

� Alto nivel de implementación de la NGS en el dx genético de CH 

(> 90% de los laboratorios)

� Variabilidad en la gestión de VUS y hallazgos no esperados 

(oportuno homogeneizar siguiendo recomendaciones de buena práctica)

� Moderado nivel de facultativos acreditados por AEGH dedicados a CH (43%)

� Escasez de facultativos dedicados a CH y certificados por el European Board of Medical Genetics (4%)

� Elevado número de laboratorios que NO realizan controles de calidad externos (21%)

� Necesidad de incrementar el número de laboratorios acreditados con la ISO 15189 (solamente un 15% laboratorios 

acreditados)



Recomendaciones AEGH, SEQC-ML y SEOMRecomendaciones AEGH, SEQC-ML y SEOM Recomendaciones ESHGRecomendaciones ESHG


