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Explotando los datos:
          Maximizando la
          información del DNA



Rascando la superficie

En el contexto de tumor sólido: Uso de short reads

1. Lecturas cortas impide extraer información 

estructural

2. Implica amplificación (dificultad para la correcta 

interpretación de extremos desparejados)

3. No capacidad de lectura única

4. Cambio epigenéticos: complejos de analizar.



Short reads

Por amplicones                                   Captura de Híbridos



Long reads “tradicionales”
Pacific bioscience Oxford Nanopores



xpandormers
Busca ligar lo mejor de cada mundo: Capacidad long reads en flujos de Short reads
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Compartiva de long reads
Característica PacBio HiFi Oxford Nanopore 

(ONT) Xpandomers (Roche)

Longitud de 
lectura 10–25 kb Hasta >1 Mb ~10–20 kb (también shorts)

Precisión >99% ~98–99% Muy alta (Q30–Q40)
Rendimiento Moderado–alto Muy alto Alto, escalable
Coste instrumento Alto Más bajo Moderado
Coste consumibles Alto/Gb Bajo/Gb Bajo–moderado
Flujo secundario / 
estandarización

Muy robusto y 
validado

Menos estandarizado, 
variable

En desarrollo, orientado a 
entorno clínico controlado

Fortalezas 
principales

Uso activo en 
diagnóstico

Lecturas ultralargas
Epigenética directa

Precisión + escalabilidad + 
potencial clínico-industrial



Short vs long reads



El problema:



Y la biopsia líquida: qué hacemos con ella

Caso clínico (irreal):
ADC Colorectal: K/NRAS wt en tratamiento con inhibidor de EGFR

• En seguimiento por ctDNA: utilizamos kit KRAS por digital PCR
• Resultado: KRAS: G12C (p.Gly12Cys para Michele Biscuola        )

• VAF: 0,03%

Cambiamos terapia?
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Biopsia líquida: necesidades
Fracción tumoral para entender el contexto clínico
Seguimiento de pacientes

• Tumor informed                                     Tumor agnóstic

Signatera

Guardant

Fracción tumoral:
Inferencia por VAF Fracción tumoral:

Cálculo por biomarcadores
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Y la biopsia líquida: Fragmentómica y long reads como se fusionan



Conclusiones:
•Maximización de Datos: Long reads y fragmentómica mejoran el diagnóstico y seguimiento del cáncer, 

superando las limitaciones de las técnicas convencionales.

•Lecturas Cortas vs Largas: Las long reads permiten un análisis más preciso y completo, especialmente 

en información estructural y compleja.

•Fragmentómica: La combinación de fragmentómica con long reads ofrece datos más robustos para una 

mejor interpretación genética.

•Biopsia Líquida: Aunque prometedora, la biopsia líquida enfrenta retos en la interpretación de datos y la 

fracción tumoral.

•Implementación Clínica: La integración de fragmentómica y long reads con biopsia líquida puede mejorar 

el tratamiento personalizado en cáncer.



GRacias!


