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Informations sur les tests - Biomarqueurs et Panel Focus

Indications pour la commande

Ce test permet la détection d'anomalies génomiques ayant un diagnostic, un pronostic ou un role
prédictif dans diverses tumeurs solides (par ex. poumon, gastro-intestinal inférieur, mélanome).

Sélectionnez I'ADN dans la section Séquencage de nouvelle génération du formulaire de demande pour
le test de variation hotspot (variants nucléotidiques simples (SNV) et petites insertions / délétions
(indels).

Sélectionnez I'ARN dans la section Séquencage de nouvelle génération du formulaire de demande pour
les tests de fusion génétique.

Méthodologie du test

Le Focus Panel est un test de séquencage de nouvelle génération ciblé pour I'analyse des régions
hotspot dans 52 génes dont la pertinence pour les tumeurs solides est connue. Le panel permet
I'analyse simultanée de génes associés a plusieurs cancers les plus courants (par exemple, le poumon, le
cOlon). L'analyse de I'ADN et de I'ARN peut détecter de multiples altérations, y compris : (i) les variants
nucléotidiques simples (SNV), (ii) les petites insertions / délétions (indels) et (iii) les fusions de génes
dans les échantillons d'ARN. Voir ci-dessous pour la liste des genes.

Gene List

DMA (hotspot variations)

AKT1 EGFR FGFR4 | JAK3 MYCN
ALK ERBBZ | GMNA11l | KIT MNRAS
AR ERBB3 | GNAQ | KRAS PDGFRA

BRAF ERBB4 | HRAS MAPZKL | PIK3CA
CCND1 | ESR1 IDH1 MAPZK2 | RAF1
CDK4 FGFR1 | IDH2 MET RET
CDKe FGFRZ | JAK1 MTOR ROs1

CTNNB1 | FGFR3 | JAK2Z MYC SMO
DDR2
RMNA (fusions)

ABL1 EGFR ETWS NTREK1 PPARG
ALK ERBB2 | FGFR1 | NTRK2 RAF1
AKT3 ERG FGFRZ | NTREK3 RET
AXL ETV1 FGFR2 | PDGFRA | RO51
BRAF ETV4 MET
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Interprétation du test

Seuls les variants ayant une signification clinique reconnue, diagnostique, pronostique ou prédictive
sont rapportés (niveaux | et Il ; PMID : 27993330). Des résultats supplémentaires sont disponibles sur
demande.

Remarque : Ce test ne détecte pas les grandes délétions. Pour plus d'informations sur les régions
hotspot testées, veuillez contacter le laboratoire.

Type de spécimens acceptés

- Un contenu en cellules tumorales > 20 % est requis. Cette information est obligatoire pour évaluer la
validité de I'essai.

- Les spécimens (cytologie ou histologie), congelés ou fixés au formol et inclus en paraffine (FFPE) sont
acceptés.

Limites

Les résultats doivent étre interprétés dans le contexte des résultats cliniques, radiologiques et
histologiques. Si les résultats obtenus ne correspondent pas a d'autres constatations cliniques ou de
laboratoire, ou si vous disposez de nouvelles informations pertinentes, veuillez contacter le laboratoire
dés que possible pour une interprétation actualisée. Les résultats peuvent étre compromis si les
procédures recommandées (fixation et préparation des tissus) n'ont pas été suivies. Préparation des
tissus) n'ont pas été suivies. Un résultat négatif (type sauvage) n'exclut pas totalement la présence d'une
altération mais peut étre lié aux limites de détection de ce test (c.-a-d. un pourcentage insuffisant du
contenu en cellules tumorales ou une mauvaise fixation). Des polymorphismes rares peuvent étre
présents et pourraient conduire a des résultats faux-négatifs ou faux-positifs. Délai d'exécution : 10
jours ouvrables

Abréviations pour indications :

AC Adénocarcinome

SC Carcinome épidermoide /Carcinome squameux/Carcinome malpighien

CETC Carcinome épidermoide téte et cou

CSTN Cancer du sein triple négatif

Cervical SCC Cervical squamous cell carcinoma (gynecopathology)

AC/CE Eso/JOG IAdénocarcinome ou carcinome épidermoide de I'cesophage ou de la
jonction ceso-gastrique (n'inclut pas I'estomac)

AC Eso/JOG/Gas Adénocarcinome de |'cesophage, de la jonction ceso-gastrique et
gastrique




