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Genética. Trazabilidad a la identidad de
a muestra del paciente en el area de
genética molecular: ¢se puede evitar

S SE A FE(A diagnésticos  errébneos de una
, DE ESPANA DE SANIDAD . s "
determinada enfermedad genética?
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Mesa 2. Practicas seguras en el diagndstico de
laboratorio
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Evento adverso (EA)

Acontecimiento que produce una lesion o dafio al
paciente como resultado de una intervencion sanitaria.
Incidente con dafno

Preanalitica: 45-71%
Postanalitica: 11-45%
Analitica: 13-18%

EA relacionadas con el diagnéstico o
con pruebas diagnésticas ~2,75%
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EXISTEN DIAGNOSTICOS ERRONEOS DE ENFERMEDADES GENETICAS
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EVENTOS ADVERSOS

-FALSOS NEGATIVOS __§
-FALSOS POSITIVOS é =

Test diagnosticos moleculares germinales: se dice que NO es portadora de la mutacion
patogénica familiar en el gen BRCA2, cuando silo es (F.N.) y no se toman las medidas preventivas
F.N. VY de vigilancia para disminuir el riesgo de padecer un cancer de mama hereditario> Paciente

=g
‘ padece un cancer hereditario (EA); Se dice es portadora de la mutacion patogénica familiar en el
gen BRCA2, y no lo es (F.P.)> Paciente toma medidas profilacticas como extirpar mamas,

ovarios, etc...afectacion emocional...duelo... (EA)

DNA TEST

Test predictivos y/o presintomaticos moleculares germinales: se informa al paciente NO desarrollara la enfermedad cuando si la
va a desarrollar (F.N.), p.e. Mujer que es portadora de la expansion del triplete CTG gen DMPK (Distrofia miotdnica tipo 1) y se le dice
no lo es = EA: Aparicion de la enfermedad, complicaciones por no actuar al no saber la patologia de base, riesgo de tener un
nino/a con la forma congénita de la enfermedad, o fallecer al nacimiento y complicaciones en el parto durante la gestacion

o se dice al paciente va a desarrollar la enfermedad (p.e. Enfermedad de Huntington) cuando no la va a desarrollar porque no ha
heredado realmente la alteracion genética (F.P.)> EA: noticia duelo> afectacién emocional-social..etc.
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EXISTEN DIAGNOSTICOS ERRONEOS DE ENFERMEDADES GENETICAS
-FALSOS NEGATIVOS =
0 -FALSOS POSITIVOS =

T o gmm A

EVENTOS ADVERSOS

Test farmacogenéticos: Indicar que un
paciente NO presenta reduccion de la enzima
- DPD y por tanto se puede administrar el
farmaco sin ajuste de dosis, y el paciente si
presenta reduccion actividad enzima de un
50%-> EA: Reacciodn toxicidad grave—> ingreso
en UCI paciente al ser tratado con
Fluoropirimidinas sin ajuste de dosis
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EXISTEN DIAGNOSTICOS ERRONEOS DE ENFERMEDADES GENETICAS

-FALSOS NEGATIVOS =
0 -FALSOS POSITIVOS E 5

N

EVENTOS ADVERSOS

: (

Test prenatales:
Feto con trasnucencia nucal elevada—> QF-PCR positiva como Sd

Down (F.P.)> EA: IVE Wt
=

Feto con TN elevada—> QF-PCR negativa (F.N.)> EA: Nace ninho &%

con Sd. de Down (no se le ha dado la opcion a progenitores de .'ﬂl

tomar decision si saben su hijo vaa nacer con Sd. de Down)
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: diagnosticos geneticos moleculares erroneos en el
laboratorio?
Norma Espaiiola Laboratorios clinicos
UNE-EN ISO 15189 Requisitos para la calidad y la competencia
Enero 2023 (ISO 15189:2022)

Esta norma anulara y sustituira alas Normas UNE-EN IS0 15189:2013 y UNE-EN 180 22870:2017 antes de 2026-01-01.

Aborda la seguridad del paciente en el laboratorio clinico

Se incide en que el laboratorio debe identificar los riesgos y las oportunidades de
mejora

Se incluye un requisito especifico de GESTION DEL RIESGO - 5.6. Gestién del
riesgo
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¢ CUALES SON LOS PUNTOS CRITICOS PARA EVITAR DIAGNOSTICOS GENETICOS ERRONEOS DE
ENFERMEDADES GENETICAS?

Preanalitica Analitica Postanalitica &(

| A ‘ ~ Listasde trabajo
Ident/f/caCIon @ . 9 CH - .
adecuada del \ } —

paciente de

la muestra Trazabilidad de la s —
primaria muestra primaria a la razagiigedduiante

muestra de ADN todo el proceso de

EEEED g N

identidad del paciente

s Errores de

transcnpc:on
en los informes
enel SIL
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h { -ldentificar el riesgo de dar un FALSO DIAGNOSTICO GENETICO (FP/FN)
O oY
ﬁ/g\\ 42/ﬂ -ldentificar oportunidades de mejora para evitar esos FP/FN
&= 2‘ - s —
’ @ B /’g La implantacion rigurosa y sistematica de la
~ norma ISO 15189 en todos los procesos
— UNE-EN ISO 15189 supone un analisis del impacto de cada
FIQEISL:J?__?:D%EL | Enero 2023 actividad en la seguridad del paciente y la
EMITIDO i [“ implantacion de acciones para resolverlas y
: h evitar se repitan

Fﬁ}gﬂ Preanalitica
FASE PREANALITICA: EXTRACCION DE SANGRE PERIFERICA DEL PACIENTE, PARA LA
REALIZACION DE UN ESTUDIO GENETICO MOLECULAR- VERIFICACION DE
IDENTIDAD CORRECTA

¢ TRAZABILIDAD DE LA IDENTIDAD DEL PACIENTE CON LA ETIQUETA DEL CONTENEDOR
PSS, 2489 DE LA MUESTRA PRIMARIA



® @ Dia Mundial de la -
N Seguridad del Paciente e SE(A FECA

‘f Jornada 17 de septiembre de 2024

tenclal de A

salud

: PIRGZD 2L IDENTIFICACION DEL PACIENTE Y SUS MUESTRAS EN LA EXTRACCION
. Para la correcta identificacion de paciente y sus muestras es necesario |
identificar correctamente al paciente en primer lugar, después se comprobara
" ==gomErng salud la correspondencia de tal identificacion con el demografico de |a solicitud de
pe eaiatistin analisis y finalmente correspondencia de la solicitud de analisis con las
[ — efiquetas para identiticacion de las muestras de paciente.
ﬂ IDENTIFICACION INEQUIVOCA DEL PACIENTE Es necesaria la comprobacion de correspondencia inequivoca:
p- : v' Demografico paciente mmmmmmp v Solicitud andlisis mmsssm) + Etiquetas para identificacion de muestr:
/ :g ELABORADO POR Carmen li/2007 —— de paciente
2 = = - I \ == GOBIERNO  HospmaL UNVERSITARIO "MIGUEL SERVET"
% |FECHA PROXIMA REVISION (maximo 2 afios) 1272009 ESEWM mlu- Ew BRI PRUEBAS DEABRATORGO salud
PALABRASCIAVE(3] |3+ 2 el e ol Pae A s Crer G s 000D ZARAGOZA Tobra TETBSS0) ol s salud
5.5 Venficacion verbal | 4.5 Pulsera identificativa 5.- Binomio madre-RN Zﬂ;%gﬁﬁ%ﬁﬂmm . Norbre APELLIDO APELLIDO, NOMBRE NG N T
REGISTRO DE REVISIONES FARMACIA(;()NAPORTACION Historia; E Nac. Centro.Hospital General HUMS | [
1 FECHA AN ALIEAGD PO PROXIMA REVISION 99999999C  CADUCA 03/08 T Sanitaria: ~ AR0000000000 Servicio:  Laboratorio de Bioguimica
BEVIRION . NOMBRE APELLIDO APELLIDO Fecha Peficion; 300321 Hab-cama: ‘ ‘
2 ‘x‘;’/;:‘: ot bbb ) ::f;:ﬁ e— Entrada Laborat.: DOgy; COMNAAIRTREN KSEOIAONoE 10563241
S i il 3 Datos Ciinicos de nterés " URGENTE No
& Sirsess P | El paciente debera acudir con este volante al CENTRO DE EXTRACCION QUE LE CORRESPONDE.
Acudir con la TARJETA SANITARIA yio DNI para confirmar identidad.
§ F 03/2023 0372025 GNPOS. perﬁles y pruebas
Vs BQ - Bésico
L

iiiiTRIPLE CHECKI!!
Verificar: Servicio peticionario, pertinencia del estudio e inclusiéon del mismo en cartera de servicios del laboratorio

y firma del Cl por parte del paciente tras propuesta de estudio en consultay del Clinico solicitante del estudio
Circuito de clasificacién y transporte de muestras bien establecido—> evitar pérdidas de muestras
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Preanalitica

FASE PREANALITICA: EXTRACCION DE ADN A PARTIR DE ONTENEDOR PRIMARIO
(TUBO CON EDTA) EN EXTRACTOR

TRAZABILIDAD DE LA IDENTIDAD DEL PACIENTE CON LA MUESTRA DE ADN->

Tubo primario .
TRAZABILIDAD IDENTIFICACION CORRECTA DE LA MUESTRA

, RT730i
Alicuota ADN | o IMPRESORA
del paciente » Etiquetas con codigos de barras para los tubos GODEX

eppendorf resisten humedad/agua: Thermal TD/TT
Label Printer 300dp|

-Implementacién de sistemas de etiquetado para los tubos eppendorf con
codigo de barras o QR que permita identificar correctamente las
alicuotas de ADN de forma automatica y garantizando la trazabilidad de la
alicuota con su muestra primaria

-Conectividad del software del extractor de ADN con el SIL del laboratorio del
genética—> trazabilidad de las alicuotas de ADN con identificador cédigo
de barras
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Analitica

FASE ANALITICA: DISPENSACION DEL ADN ASOCIADO AL PACIENTE EN LAS
POSICIONES CORRECTAS DE CADA POCILLO, EN LA PREPARACION CON LAS MIXES Y
DE LAS PLACAS SECUENCIADORES

TRAZABILIDAD DE LA IDENTIDAD DE LA ALICUOTA DE AND DE LA MUESTRA PRIMARIA
EN LAS PLACAS DE POCILLOS EN EL EQUIPO (SECUENCIADOR SANGER/NGS)

Muestreos aleatorios de analisis de muestras de
ADN ya conocidas (CONTROLES INTERNOS) por 1575537837
los facultativos pero procesadas a ciegas por el Llueste
personal técnico para controlar errores de pipeteo "‘ pﬁ’;;‘;jfv
en los pocillos de la placa para introducir en el 238383382820
secuenciador, tubos mixes, etc | :

Triplet repeat primed
PCR (TP-PCR)

?°?7
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Analitica

Tiras de Microtubos PCR con tapones individuales

Preparacion de las mixes y dispensacion del ADN de cada muestra de
paciente
Rotular/etiquetar cada eppendorf con los 4 ultimos numeros del
identificador del MODULAB (SIL)
Verificar el tubo con la muestra de cada pacientes elnombre y apellidos
el n®identificador del MODULAB, trazabilidad lista de trabajo con el
tubo eppendorf con ADN

Doble chequeo dos técnicos diferentes: corroborar trazabilidad lista de trabajo
con gradilla con los eppendorfs con los ADN (muestras) de cada paciente
correctamente etiquetados y colocados en el orden correspondiente
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Analitica

-Uso de pipetas multicanal para evitar errores Placa secuenciador de 96 pocillos
de dispensacion en los pocillos de la placa a
programar en el secuenciador

EVITAR USAR PIPETAS
MONOCANAL PARA
DISPENSACION EN POCILLOS
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GOBIERNO MINISTERIO
DE ESPANA DE SANIDAD
~ Fundacibn Espafiola -~
1] e Colicad Asistencia!

Secedad Espaiiols

uuuuu idac Asistencial

Analitica

- La misma técnico que ha preparado las muestras en la placa de 96
pocillos del secuenciador es la que también va a preparar la
programacion, teniendo la colocacion de las muestras en la gradilla
delante y verificando lo programa en las mismas posiciones en el
software del secuenciador> La gradilla reproduce las posiciones de
la placa
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SECA FECA

Soo(d dEw ﬁ I8 MxM &mml

Analitica
Sample tracking

Rastreo de muestras
NGS

—_—— ATCGTCAG
—— — TTCCACTG
[ —— GTGTCAAG
- ==

MI SMIEGE seple processng workflow: Stepa nclicating wheoe slquoes of DINA ate taken Som saenpiod thee ae preserted 10 the Cleical
DA Sequencing Labaratory for accession, 1o 1ot via the Hudigm 95 SN panol asuay. Data fom the Flusdiom 95 SN panel ansay are companed
with DNA sequence dlara from the DINA sequencing poolee & & quality control gep, atwad of the Actomasad Clinicd Reporting wop
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~ Ll ’ Transferibilidad y multidisciplinaridad de la
fﬁ propuesta
I
;'/_ N‘; MENSAJES PARA
{ M -ADN de muestras de sangre periférica> estudios germinales
LLEVAR A CASA -ADN de muestras de tejido (piezas tumorales sélidas)> estudios

somaticos

-ADN de muestras de diferentes tipo para estudio microbiolégico~>

tipificacion virus, etc..

. .. . - licar iferent isciplinas dentro del laboratorio de
La implementacion de la norma ISO 15189 en los laboratorios Se puede aplicar a diferentes discip
de diagnodstico genético molecular es clave para evitar biologia molecular
diagnosticos erréoneos

Se deben establecer puntos de control en las fases
preanaliticas de extraccion de ADN a partir de
tubo/contenedor primario, asi como durante el propio
analisis de la muestra de ADN, para garantizar la trazabilidad
con laidentidad del paciente
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GRACIAS

Izquierdo Alvarez S.
sizquierdo@salud.aragon.es
Genética del Servicio de Bioquimica Clinica del H.
U. Miguel Servet de Zaragoza
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