
Un abordaje integral al 
diagnóstico genético 
en oncología

BIOMARKER



Biomarcadores Genéticos y Medicina de Precisión

La medicina de precisión  es una 

aproximación al tratamiento del paciente 

que tiene en cuenta tanto la variabilidad 

del individuo, como los biomarcadores 

genéticos específicos del tumor

La caracterización de las alteraciones genéticas presentes en un tumor permite establecer un diagnóstico, un pronóstico y/o 
determinar la eficacia de un tratamiento específico, lo que contribuye a:

• Minimizar la aparición de efectos adversos

• Administrar la terapia más efectiva

• Establecer con una mayor fiabilidad las probabilidades de respuesta

El cáncer es una enfermedad del genoma. Cada tumor está caracterizado por un perfil molecular único. 



BIOMARKEROnco
Estudio genético de la muestra tumoral que facilita información sobre las opciones terapéuticas en base al perfil mutacional

*CNVs (variantes de número de copias): deleciones, ganancias y amplificaciones génicas.

Plataforma de 
secuenciación masiva 

Bases de Datos 
integradas

Identificación de las alteraciones 
moleculares en genes 

clínicamente relevantes

Información sobre 
los tratamientos disponibles y 
ensayos clínicos en función de 

las variantes identificadas

• Mutaciones puntuales recurrentes 

• CNVs*

• Genes de fusión

ESMO: European Society for Medical Oncology

NCCN: National Comprehensive Cancer Network

EMEA: European Medicine Agency

FDA: Food and Drug Administration

• Recomendaciones en las guías de tratamiento de ESMO y NCCN

• Estado de aprobación de los fármacos en EMEA y/o FDA 

• Disponibilidad de ensayos clínicos en curso



El perfil mutacional, un elemento esencial 
en la era de la oncología de precisión



BIOMARKEROnco
Diferentes aproximaciones para la caracterización molecular de las muestras tumorales:

OncoNIM®BIomarker 

Colon y Pulmón

OncoNIM®BIomarker 

Pulmón fusiones 

OncoNIM®BIomarker 

Amplio Espectro

22 genes 4 genes 52 genes

mutaciones puntuales recurrentes 24 genes de fusión/reordenamientos

mutaciones puntuales recurrentes

CNVs

genes de fusión

• Correlaciona el perfil mutacional y los tratamientos y ensayos clínicos disponibles

• Optimizado para muestras de pequeño volumen y/o embebidas en parafina

• Alta sensibilidad

• Coste-efectivo



Plataforma de secuenciación para la detección de mutaciones puntuales en tumores colorrectales y de pulmón
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1) Predictor de respuesta al tratamiento (resistencia o sensibilidad)

2) Valor Pronóstico (mayor riesgo de recurrencia)

Colon y PulmónBIOMARKEROnco

“La supervivencia de los pacientes con cáncer de 
colon o de pulmón ha mejorado exponencialmente 
en la última década gracias a la aplicación de la 

medicina personalizada 
basada en la caracterización molecular del tumor.”

 (Green ED and Guyer MS; 2011)



Pulmón fusionesBIOMARKEROnco
Plataforma de secuenciación para la identificación de genes de fusión en cáncer de pulmón

EML4, HIP1, KIF5B, KLC1, TPR

CD74, EZR, GOPC, LRIG3, SDC4, SLC34A2, TPM3

CEL, NFASC, IRF2BP2, TFG, QSTM1, SSBP2, DYNC2H1, CD74, MRIP

CCDC6, CUX1, KIF5B

ALK

ROS1

RET

NTRK1

Terapias dirigidas en pacientes cuyos 
tumores presentan reordenamientos 
del gen ALK o ROS1 son ejemplos 
de éxito de la terapia oncológica.

Se recomienda el estudio de reordenamientos 
de AlK en adenocarcinomas o en presencia de 
datos inmunohistoquímicos de diferenciación 
adenocarcinomatosa.

la frecuencia de proteínas de fusión de AlK 
asciende hasta el 10% en pacientes poco o no 
fumadores.



Plataforma de secuenciación para la detección simultánea de mutaciones puntuales, CNVs y fusiones en tumores sólidos

Dirigido a pacientes con tumores…

… avanzados o diseminados
En casos de resistencia a las 
opciones terapéuticas con terapias 
convencionales.

Mutaciones puntuales: 35 genes
CNVs: 19 genes
Fusiones génicas: 23 genes

… en fase temprana
Tras un diagnóstico inicial, para 
maximizar las opciones de 
tratamiento y minimizar efectos 
adversos.

… raros o de origen desconocido
Ante la falta de protocolos 
terapéuticos establecidos, la mejor 
opción para hallar la terapia más 
apropiada.

… de difícil tratamiento
Para la identificación de nuevas 
alteraciones causantes de recidivas 
a los tratamientos previos.

MUTUACIONES PUNTUAlES CNVs

FUSIONES
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Amplio EspectroBIOMARKEROnco



BIOMARKEROnco Cada tumor tiene un perfil molecular específico, definido por el conjunto 
de sus biomarcadores genéticos. Conocer este perfil posibilita el acceso a 
tratamientos o ensayos clínicos más eficaces y seguros para el paciente.

Vejiga
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MUESTrA PArA NIMGENETICS

INFOrME ClíNICO

BIOMARKEROnco

• Base de datos procedente del compendio de información genómica del cáncer más grande del mundo. 
• Identificación y priorización de las posibles estrategias de tratamiento.

MUESTrA TUMOrAl

SIEMPrE ACOMPAÑADO DE: 

Corte con tinción H&E indicando el 
área tumoral e informe

anatomopatológico

Perfil molecular mediante NGS

Identificación de mutaciones



Información actualizada sobre tratamientos y ensayos 
clínicos disponibles en base al perfil genético identificado.

Mínimización de los efectos adversos.

Detección de sub-poblaciones responsables de 
resistencias y recidivas.

Exclusión de tratamientos inefectivos.

Obtención del perfil mutacional en tumores raros para 
la identificación de terapias efectivas.

Nuestros laboratorios siguen los controles de calidad de la EMQN (European Molecular Genetics Quality Network).

VENTAJAS BENEFICIOS

Análisis simultáneo de múltiples biomarcadores 
genéticos optimizado para maximizar el rendimiento 
de las muestras tumorales:

• Alta sensibilidad
• Requerimientos mínimos de muestra
• A partir de muestras parafinadas
• Reducción del número de estudios a realizar

Selección de la terapia más adecuada 
para cada paciente.

Por qué OncoNIM® Biomarker



NIMGenetics es un centro de Diagnóstico Genético 
autorizado por la Consejería de Sanidad y Consumo 
de la Comunidad de Madrid, inscrito en el Registro 
correspondiente con el Nº CS 10673
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www.nimgenetics.com
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