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Genética. Trazabilidad a la identidad de 

a muestra del paciente en el área de 

genética molecular: ¿se puede evitar 

diagnósticos erróneos de una 
determinada enfermedad genética?

Mesa 2. Prácticas seguras en el diagnóstico de 
laboratorio



Box 7

Evento adverso (EA) Acontecimiento que produce una lesión o daño al 

paciente como resultado de una intervención sanitaria. 

Incidente con daño

EA relacionadas con el diagnóstico o 

con pruebas diagnósticas ~2,75%

Preanalítica: 45-71%

Postanalítica: 11-45%

Analítica: 13-18%

FASES EXTRANALÍTICAS



EXISTEN DIAGNÓSTICOS ERRÓNEOS DE ENFERMEDADES GENÉTICAS
 

-FALSOS NEGATIVOS 
-FALSOS POSITIVOS EVENTOS ADVERSOS

Test diagnósticos moleculares germinales: se dice que NO es portadora de la mutación 
patogénica familiar en el gen BRCA2, cuando sí lo es (F.N.) y no se toman las medidas preventivas 
y de vigilancia para disminuir el riesgo de padecer un cáncer de mama hereditario→ Paciente 
padece un cáncer hereditario (EA); Se dice es portadora de la mutación patogénica familiar en el 
gen BRCA2, y no lo es (F.P.)→  Paciente toma medidas profilácticas como extirpar mamas, 
ovarios, etc…afectación emocional…duelo… (EA)

F.N. 
y F.P

Test predictivos y/o presintomáticos moleculares germinales: se informa al paciente NO desarrollará la enfermedad cuando sí la 
va a desarrollar (F.N.), p.e. Mujer que es portadora de la expansión del triplete CTG gen DMPK (Distrofia miotónica tipo 1) y se le dice 
no lo es → EA: Aparición de la enfermedad, complicaciones por no actuar al no saber la patología de base, riesgo de tener un 
niño/a con la forma congénita de la enfermedad, o fallecer al nacimiento y complicaciones en el parto durante la gestación

 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 alteración genética (F.P.)→ EA: noticia duelo→ afectación emocional-social..etc.



EXISTEN DIAGNÓSTICOS ERRÓNEOS DE ENFERMEDADES GENÉTICAS
 

-FALSOS NEGATIVOS 
-FALSOS POSITIVOS EVENTOS ADVERSOS

F.N. 

Test farmacogenéticos: Indicar que un 
paciente NO  presenta reducción de la enzima 
DPD y por tanto se puede administrar el 
fármaco sin ajuste de dosis, y el paciente si 
presenta reducción actividad enzima de un 
50%→ EA: Reacción toxicidad grave→ ingreso 
en UCI paciente al ser tratado con 
Fluoropirimidinas sin ajuste de dosis



EXISTEN DIAGNÓSTICOS ERRÓNEOS DE ENFERMEDADES GENÉTICAS
 

-FALSOS NEGATIVOS 
-FALSOS POSITIVOS EVENTOS ADVERSOS

F.N. 
y F.P.

Test prenatales:
Feto con trasnucencia nucal elevada→ QF-PCR positiva como Sd 
Down (F.P.)→ EA: IVE

Feto con TN elevada→ QF-PCR negativa (F.N.)→ EA: Nace niño 
con Sd. de Down (no se le ha dado la opción a progenitores de 
tomar decisión si saben su hijo va a  nacer con Sd. de Down)



¿Tenemos herramientas para poder evitar 
diagnósticos genéticos moleculares erróneos en el 

laboratorio?
?

• Aborda la seguridad del paciente en el laboratorio clínico
• Se incide en que el laboratorio debe identificar los riesgos y las oportunidades de 

mejora
• Se incluye un requisito específico de GESTIÓN DEL RIESGO → 5.6. Gestión del 

riesgo



Preanalítica Analítica Postanalítica

Listas de trabajo

Identificación 
adecuada del 
paciente de 
la muestra 

primaria
Trazabilidad de la 

muestra primaria a la 
muestra de ADN 

durante la extracción

Trazabilidad durante 
todo el proceso de 

análisis de  la muestra 
de ADN con la 

identidad del paciente

¿ CUÁLES SON LOS PUNTOS CRÍTICOS PARA EVITAR DIAGNÓSTICOS GENÉTICOS ERRÓNEOS DE 

ENFERMEDADES GENÉTICAS?

Errores de 
transcripción 

en los informes 
en el SIL



-Identificar el riesgo de dar un FALSO DIAGNÓSTICO GENÉTICO (FP/FN)

-Identificar oportunidades de mejora para evitar esos FP/FN

FASE PREANALÍTICA: EXTRACCIÓN DE SANGRE PERIFÉRICA DEL PACIENTE, PARA LA 
REALIZACIÓN DE UN ESTUDIO GENÉTICO MOLECULAR→ VERIFICACIÓN DE 

IDENTIDAD CORRECTA

TRAZABILIDAD DE LA IDENTIDAD DEL PACIENTE CON LA ETIQUETA DEL CONTENEDOR 
DE LA MUESTRA PRIMARIA

La implantación rigurosa y sistemática de la 
norma ISO 15189 en todos los procesos 
supone un análisis del impacto de cada 

actividad en la seguridad del paciente y la 
implantación de acciones para resolverlas y 

evitar se repitan

FIABILIDAD DEL 
RESULTADO 

EMITIDO

Preanalítica



Verificar: Servicio peticionario, pertinencia del estudio e inclusión del mismo en cartera de servicios del laboratorio 
y firma del CI por parte del paciente tras propuesta de estudio en consulta y del Clínico solicitante del estudio
Circuito de clasificación y transporte de muestras bien establecido→ evitar pérdidas de muestras



FASE PREANALÍTICA: EXTRACCIÓN DE ADN  A PARTIR DE ONTENEDOR PRIMARIO 
(TUBO CON EDTA) EN EXTRACTOR 

TRAZABILIDAD DE LA IDENTIDAD DEL PACIENTE CON LA MUESTRA DE ADN→ 
TRAZABILIDAD IDENTIFICACIÓN CORRECTA DE LA MUESTRA

-Implementación de sistemas de etiquetado para los tubos eppendorf con 
código de barras o QR que permita identificar correctamente las 
alícuotas de ADN de forma automática y garantizando la trazabilidad de la 
alícuota con su muestra primaria

-Conectividad del software del extractor de ADN con el SIL  del laboratorio del 
genética→ trazabilidad de las alícuotas de ADN con identificador código 
de barras

Preanalítica

Tubo primario

Alícuota ADN 
del paciente Etiquetas con códigos de barras  para los tubos 

eppendorf resisten humedad/agua: Thermal 
Label Printer

RT730i 
IMPRESORA 

GODEX 
TD/TT 

300dpi



Analítica

FASE ANALÍTICA: DISPENSACIÓN DEL ADN ASOCIADO AL PACIENTE EN LAS 
POSICIONES CORRECTAS DE CADA POCILLO, EN LA PREPARACIÓN  CON LAS MIXES Y 

DE LAS PLACAS SECUENCIADORES 

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

Muestreos aleatorios de análisis de muestras de 
ADN ya conocidas (CONTROLES INTERNOS) por 
los facultativos pero procesadas a ciegas por el 
personal técnico para controlar errores de pipeteo 
en los pocillos de la placa para introducir en el 
secuenciador, tubos mixes, etc 

Muestra 
errónea/ 
baile de 

pipeteo??



Preparación de las mixes y dispensación del ADN de cada muestra de 
paciente

Rotular/etiquetar cada eppendorf con los 4 últimos números del 
identificador del MODULAB (SIL)

Verificar el tubo con la muestra de cada pacientes el nombre y apellidos 
el nº 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

Analítica

Tiras de Microtubos PCR con tapones individuales



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

EVITAR  USAR PIPETAS 
MONOCANAL PARA 

DISPENSACIÓN EN POCILLOS 

Placa secuenciador de 96 pocillos

Analítica



- La misma técnico que ha preparado las muestras en la placa de 96 
pocillos del secuenciador es la que también va a preparar la 
programación, teniendo la colocación 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

Analítica



Sample tracking

Rastreo de muestras

Analítica



Transferibilidad y multidisciplinaridad de la 
propuesta

-ADN de muestras de sangre periférica→ estudios germinales

-ADN de muestras de tejido (piezas tumorales sólidas)→ estudios 

somáticos

-ADN de muestras de diferentes tipo para estudio microbiológico→ 

tipificación virus, etc..

-Se puede aplicar a diferentes disciplinas dentro del laboratorio de 

biología molecular
- La implementación de la norma ISO 15189 en los laboratorios 

de diagnóstico genético molecular es clave para evitar 
diagnósticos erróneos

- Se deben establecer puntos de control en las fases 
preanalíticas de extracción de ADN a partir de 
tubo/contenedor primario, así como durante el propio 
análisis de la muestra de ADN, para garantizar la trazabilidad 
con la identidad del paciente



GRACIAS

Izquierdo Álvarez S.
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