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Propuesta de Informe NGS por parte de Catsalut (version 01)

Revisión por parte de comités

Oncólogos
Patólogos
Biologos Moleculares
Hematólogos
Genetistas

Todos los centros representados



Versión 03 de informe…..







Identificación Paciente y el laboratorio
1. Datos de identificación del paciente
2. Datos de identificación del solicitante
3. Motivo de la solicitud o indicación del estudio.
4. Identificación del laboratorio



Datos de la muestra a analizar
1. Tipo de muestra que se analiza (FFPE,Citologia, etc.)
2. Identificación/vinculacion de la muestra de origen
3. Calidad de la muestra y contenido tumoral.
4. Identificacion de los acidos nucleicos extraidos.
5. Calidad de las librerias obtenidas

Identificación Paciente y el laboratorio
1. Datos de identificación del paciente
2. Datos de identificación del solicitante
3. Motivo de la solicitud o indicación del estudio.
4. Identificación del laboratorio



Datos de la muestra a analizar
1. Tipo de muestra que se analiza (FFPE,Citologia, etc.)
2. Identificación/vinculacion de la muestra de origen
3. Calidad de la muestra y contenido tumoral.
4. Identificacion de los acidos nucleicos extraidos.

Resultados obtenidos
1. Expresar los resultados obtenidos acordes a la HGVS
2. Clasificar las alteraciones encontradas de manera clara y concisa
3. Incluir las VAFs encontradas

Identificación Paciente y el laboratorio
1. Datos de identificación del paciente
2. Datos de identificación del solicitante
3. Motivo de la solicitud o indicación del estudio.
4. Identificación del laboratorio



Variant nomenclature:  

Unambiguous reporting – HGVS 
nomenclature 

• HUGO Gene Name 

• cDNA coordinates

• Protein consequence

• Transcript used for coordinates

• Reference genome 

assembly/chromosomal position 

EGFR exon 21 single nucleotide substitution

DNA change: c.2573T>G

Amino Acid Change : p.L858R

c. 2573T>G;p.(Leu858Arg)

Transcript : NM_005228.4

Chr7:55259514

 

https://varnomen.hgvs.org/



• Interpretación de resultados

• Descripción de las variantes de interés 
clinico

•  Significado clínico y biológico

• Evidencias que soportan la clasificación 
informada

• (Bases de datos, referencias bibliográficas)

• Recomendaciones de tratamiento a 
consensuar en cada centro con Patólogos 
y Oncólogos

Que incluir en el informe de NGS



Clasificación variantes: Guías y recomendaciones

PATOGENICIDAD ONCOGENICIDAD



ESCAT Levels of Evidence
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Caso 1 Al diagnóstico: mutación en KRAS y variante de efecto desconocido en MET

Caso 2 Al diagnóstico: duplicación exón 20 de EGFR y variante de efecto desconocido en ERBB3

Caso 3 Al diagnóstico: mutación L858R en EGFR y amplificación de EGFR

Caso 4 Al diagnóstico: skipping 14 de MET (RNA) y mutación causante (DNA)

Caso 5 Al diagnóstico: sin alteraciones

Caso 6 En progresión a Crizotinib (ALK+): Fusión de ALK y una mutación de resistencia en ALK



GENOTIPADO

INTERPRETACIÓN

DATOS INFORMES



CENTRO 1 CENTRO 2 CENTRO 3 CENTRO 4 CENTRO 5 CENTRO 6 CENTRO 7 CENTRO 8 CENTRO 10 CENTRO 11
GENOTIPADO PUNTOS

Resultado correcto (método permite detección de la variante) 0 Si No Si Si Si Si Si Si Si Si

Resultado correcto (método NO permite detección de la variante) 0 Si Si Si Si Si Si Si Si Si Si

Error critico de genotipado -2 No Si No No No No No No No No

Genotipo mal nombrado (mis-positioned) -1 No No No No No No No No No No

Variante solo reportada a nivel proteico -0,2 No No No No No No Si No No No

No se utiliza HGVS o se usa incorrectamente (inserción vs duplicación) -0,2 Si No No No No No No Si No No

Error mínimo en nomenclatura HGVS (faltan paréntesis en aa) 0 No Si No Si No No Si No No No

Falta secuencia de referencia, o error en la versión secuencia o transcrito -0,2 No No No No No No Si Si No No

INTERPRETACIÓN PUNTOS

Todos los elementos esenciales incluidos 0 Si Si Si Si Si Si Si No Si Si

Ausencia de interpretación -2 No No No No No No No Si No No

Error de interpretación critico -2 No No No No No No No No Si No

Comentario confuso -1 No No No No No No No No No No

NO se indica respuesta a tratamiento dirigido -1 No No No No No No No Si No No

Interpretación realizada en contexto clínico erróneo -1 No No No No No No No No No No

Sobre-interpretación/interpretación inadecuada -1 No No No No No No No No No No

 Usa nombres de fármacos (molécula y  nombre comercial) 0 Si Si Si No No Si No No No Si

¿Informa VUS? Pregunta

DATOS INFORMES PUNTOS

Información insuficiente del tipo de estudio de NGS realizado -0,2 No No No No No No No No No No

No se indica la metodología utilizada -0,5 No No No No No No No No No No

Todos los datos correctos 0 Si Si Si No Si Si Si Si Si Si

Los identificadores de paciente son insuficientes 0 No Si Si No No No No Si No No

Hay identificadores erróneos -0,5 No Si No No No No No No No No

No se ha incluido el motivo de estudio -0,2 No No No No No No No Si No No

No se identifica el identificador de la muestra utilizada -0,5 No No No No No No No Si No No

No se indica el tipo de muestra -0,5 No No No No No No No No No No

Fecha de muestra/recepción y  fecha de generación informe -0,5 A medias No A medias Si Si Si Si Si Si Si

No se incluyen identificadores de paciente en cada pagina del informe -0,2 No Si No No No No No No No No

No aparece el responsable del informe o no está firmado -0,5 No Si No No No No No No No No

No se incluye numero de pagina -0,2 No Si No No No No Si No No No

La paginación no es del tipo 1 de 2, 2 de 2 -0,2 No Si No No No Si Si Si No No

La información clínica relevante se “pierde” en un informe demasiado largo  0 No Si No No No No No No No No

Hallazgos Incidentales (sospecha germinal, alteraciones no esperadas) Pregunta

Indicar la calidad de los laboratorios para realizar estos informes Pregunta

Consentimiento informado del paciente en el informe Pregunta

Limitaciones de los estudios realizados metodológicamente (ej regiones BRCA1, etc…  no 

cubiertas correctamente)
Pregunta

TOTAL -0,5 -4 -0,25 0 0 -0,2 -0,8 -4,3 -2 0

Muestra 1: Análisis CHUS

APARTADOS PUNTUACIÓN

GENOTIPADO 2

INTERPRETACIÓN 2

DATOS INFORMES 2

PUNTUACIÓN TOTAL 6
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CONCENTRACIONES?



81%

19%

Equipo NGS

Sí
N…

97%

3% Panel NGS

Sí

No

10% 1%

35%54%

Genoma de referencia

Sí (hg19)

Sí (GRCh38/hg19)

Sí (GRCh37/hg19)

No

64%

36%

Limitaciones de la 
técnica

Sí
N…

5%

93%

2%
Metodología

No

88%

3%

9%
Listado de genes testeados

Sí

No*

No



99%

1%
Resultados de biomarcadores

Sí
No

84%

16%

Interpretación

Sí
No

30%

70%

Bibliografía

Sí
No
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87%

Cláusula de exención de 
responsabilidad
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33%
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Recomendaciones terapéuticas
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93%
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Ejemplo de informes del caso 01





1. Cual es la longitud ideal de un informe
2. Has consensuado tu informe con tu Servicio de oncología
3. Se discuten los informes en el comité molecular
4. Has modificado informes en base a la discusión en el comitè
5. Incluyes bibliografia en el informe
6. Se incluyen guias de referencia en la interpretación de resultados (Si cuales)
7. Se incluyen datos de calidad del laboratorio
8. Limitaciones de los estudios (regiones no cubiertas, etc..)
9. Se dispone de Consentimiento informado para las determinaciones
10. Si hay sospecha de alteraciones germinales
11. Se reportan VUS en pràctica assistencial

www.menti.com use code 29518249

http://www.menti.com/


0 5 10 15 20 25 30 35

1 Pagina

2 Paginas

3 Paginas

Las que sean necesarias

Cual consideras la longitud ideal de un informe?
N=61

Has consensuado tu informe de NGS con Oncologia Medica
N=60

Si

No

En Comité
64%

7%
30%

¿Se discuten los informes en el Comité Molecular??
N=61

0 5 10 15 20 25

Depende del caso

No

Si

No tenemos comité



¿Se discuten los informes en el Comité Molecular??
N=56

0 5 10 15 20 25

Depende del caso

No

Si

No tenemos comité

Habeis modificado el informe en base al consenso del Comité?
N=47

0 10 20 30 40 50

No

SI

¿Incluyes bibliografía en el informe?
N=56

0 5 10 15 20 25 30

Si, siempre

Si, en casos seleccionados (biomarcadores
emergentes, hallazgos inesperados, VUS...)

No, nunca

¿Incluyes guias de referencia?
N=56

0 5 10 15 20 25 30 35 40

Si

No





Incluyes datos de Calidad en los Informes?
N=58

Si

No

Incluyes limitaciones de los estudios?
N=56

0 5 10 15 20 25 30 35

No

Si por defecto

Depende del caso



Dispones de un Consentimiento informado?
N=39

0 2 4 6 8 10 12 14 16

NO

Si

No lo se

Si tienes sopsecha de alteracion germinal?
N=39

0 5 10 15 20 25 30

Incluyo comentario en el informe

Indico la VAF, pero no incluyo
comentario

Se discute en Comité



Incluyes las VUS en los informes de NGS?
N=41

48%

24%

26%

Si

No

Depende del gen





Metodo Analítico

Tipo de análisis empleado

Información del panel usado

Lista de genes y/o regiones

Si es un kit comercial 
Nº referencia/ Nombre del kit 
comercial

Equipo de secuenciación usado

Limite de detección, sensibilidad 
y especificidad

Regiones de baja cobertura

Método de validación empleado 
(Ej. Secuenciación Sanger). 

Genoma de referencia

Version de los Software y 
pipelines empleados



• Identificación del 
responsable del 
informe del análisis de 
NGS. 

• Fecha de informe



- Incorporar la afectación del gen alterado (gen supresor, oncogen) (Level B)

- Describir las alteraciones encontradas de manera “entendible” Ej: BRAF V600E

- Los resultados deberian discutirse en Comites Moleculares de Tumores

- Se deberian realizar los estudios de NGS en un plazo de 5-10 días.

- Paginado correcto 1/3, 2/3, etc…

- Todas las paginas deben llevar los identificadores en cada una de las paginas

Future Oncology 2021.vol17 nº 26
Virchows Arch (2022). https://doi.org/10.1007/s00428-022-03344-1

Clinical Translational Oncology 2023  



CONCLUSIONES

Los informes de NGS deben contener la información necesaria acorde a las guias y los sistemas de 
acreditacion como informes clinicos que son.c

Se esta trabajando desde la SEAP-SEOM para establecer un consenso de informe de NGS

La composición y diseño de informe deberia estar consensuado entre los “realizadores” y los “receptores” 
de los mismos
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