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DATOS GENERALES

55 encuestas enviadas
e 34 respuestas (63%)

Especialidad

Genetica Médica 16
Oncologia

Mastologia
Ginecologia oncolodgica
Medicina Familiar

Coloproctologia

R RN WD

Toco-ginecologia



DATOS GENERALES

2) Provincia donde ejerce su practica: 3) ¢En qué tipo de institucién se desempefia?
34 responses 34 responses
Provincia
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DATOS GENERALES

4) ;Que cantidad de pacientes atiende por mes en consulta de AGO?

34 responses

® Menos de 10
B Entre 10y 20
= M4as de 20

Proporcion de pacientes con
cada tipo de cobertura

M Sin cobertura

B Obra
social/prepaga

B Particulares

Infrecuente intermedio frecuente
(0-20%) (40-60%) (80-100%)




SOLICITUD

6) ;Qué cantidad de paneles multigenéticos solicita por mes?

34 responses

Paneles multigenéticos
solicitados/mes

Frecuencia de solicitud

3%
®E Menos de 5
mEntre 5y 10 m Siempre (excepto
familiares/fundadoras)
EMasde 10

@ A veces

@ Nunca




SOLICITUD

8) Indique el/los motivos principales por los que siempre solicita panel
multigenético:

5 respuestas

= Mayor informacion potencialmente relevante (4 respuestas)
= MJ3s barato (2 respuestas)
= Ahorratiempo (1 respuesta)
= Disponible enel servicio (1 respuesta)
10) Indique el/los motivos por los que no solicita paneles

multigenéticos:

1 response

= AGO eninstitucion gue no ofrece PM



SOLICITUD

9) Indique como realiza la orden de pedido cuando solicita un panel
multigenético:

33 respuestas

87%

Otro:
* Nombre del panel pautado en el servicio

* Nombre de los laboratorios sugeridos
donde se realizar el panel

[ T T T

Escribe cada Panel Nombre Otro
genenlaorden orientado comercial del
patologia panel




INDICACIONES

11) A continuacion encontrara un listado de criterios/indicaciones para
solicitar un panel multigenético. Clasifique segun el peso que Ud. le

otorga a cada uno:

Mas de un sindrome en la sospecha clinica
Sospechoso con estudio previo negativo

Edad muy temprana de diagndéstico

Dos ramas con sospecha

Multiples primarios en el mismo individuo

Pocos criterios para un sindrome pero sospechoso
Caso indice inadecuado con criterios

Historia familiar limitada

Bajo costo (auin sin criterios)

---------

T
0%

T
10%

T
20%

T
30%

T
40%

T
50%

60%

70%

80%

90%

100%

B Unico suficiente
B Asociadoa > 1
O Asociadoa > 2
O No lo considero

B Desconozco




INDICACIONES

12) Del total de paneles multigenéticos que solicita en su practica
clinica distribuya entre las siguientes categorias la proporcién de cada
tipo de panel de forma que el total sume aproximadamente 100% (tome

en cuenta lo que solicita, no los resultados que recibe).

@ Panel amplio
@ Orientado patologia

B Sindrome especifico

Frecuente (80- Intermedio (40- Infrecuente (O-
100%) 60%) 20%)




INDICACIONES

13) Cuando solicita un panel multigenético, ; Puede elegir el laboratorio
donde se realizara el estudio?

34 responses

B A veces

B Nunca/casi nunca

@ Siempre/casi
siempre




INDICACIONES

14) iLe ha ocurrido que solicita un panel con genes puntuales

(customizado u orientado a patologia) y el paciente realiza panel amplio

con genes que Ud. no solicitd?

34 responses

@ Si
E No

é¢Con que frecuencia le

ocurre?

[ A veces

E Nunca/casi
nunca

@ Siempre/casi
siempre

Motivos:

Convenios de la obra social
Costos

Kits comerciales prearmados
Auditores mal informados




INDICACIONES

17) ¢Alguna vez ha solicitado un exoma/genoma completo?

34 responses

E No
mSi

:Enqué casolo solicitaria?

» Contexto de investigacion clinica/epidemiologica

* Regiones ADN no evaluables por técnicas convencionales
» Altasospecha con estudios negativos previos

» Otras patologias no oncologicas

* Notiene beneficios en AGO actualmente

19) ;Ha recibido en consulta de AGO pacientes con estudios de perfil
genomico tumoral (Foundation One, MSK-Impact, etc.) con posibles
implicancias germinales?

E No

@ Si




TECNICAS

20) Indique la relevancia que tienen para Ud. en la practica clinica los
siguientes aspectos tecnicos del test/laboratorio de un panel
multigenético

Reporte de VUS en informe
Andlisis grandes deleciones/duplicaciones
Contacto directo para consultas

Proceso de recategorizacion de VUS

Estudio a familiares portadores

Experiencia del laboratorio en NGS

Posibilidad de panel customizado vs. panel fijo
Entrega resultados {paciente/médico/ambos)
Tipo de plataforma NGS utilizada

Reporte benignas/probablemente benignas
Tiempo devolucion de resultados

Listado de precios/formas de pago

- [ | |
- [ | |
-/ | |
, » _ . | | B Cambia mi
Namero de genes “clinicamente accionables” [ ]
. o ./ | /. | | | conducta
Cobertura (horizontal y vertical) en informe
- [ | | B Indistinto
[ ]

! ! ! -

0% 10% 20% 30% 40% 50% 60% 70% 80% 90% 100%

O No relevante

B No sé




GENES

CM
Hereditario

BRCAL (4)
BRCAZ (4)
PALBZ (A)
CHEK2 (A)
ATMA)
PTEN ()
P53 (A)
STK11 (A)
CDH1 (A
MBN (A)
BARD1 (A7)
MF1 (a)
MSHE
RADSIC
RADS1D
MLH1
MSH2
MUTYH
PMS2
EPCAM
ABRAXAST
FAMNCC
AKT1

FAN CM
SDHB
SDHD
XRCC2
MRE11
PIK3CA
RINT1

B Indispe nsable

B Podria o no incluirse

O Sospecha clinica especifica
W No es util

@ Desconozoo




GENES

CcO
Hereditario

BRCA1 (A)
BRCAZ [A)
MLH1 {A)
MSH2 (A)
MSHE |A)
RADSIC (A)
RADS1D (A)
BRIP1 (A)
PMSZ (A)
EPCAM (A)
STK11 (A}
PALB2
BARD1
ATM (A7)

MEBN

B Indispe nsable

B Podriz o no incluirse

O 5aospecha clinica
especifica

W Mo es atil

W Desconozoo




GENES

Colorrectal
Hereditario

MLH1 (A)
MSH2 (A)
MSH6 (A)
MUTYH (A)
PMS2 (A)
APC (A)
EPCAM (A)
P53 (A)
POLE (A?)

POLD1 (A?)
PTEN (A)
STK11 (A)
BMPR1A (A)
SMADA (A)
CHEKZ (A?)
GREM1 (A?)
ATM

MSH3 (A7)
BRCA1
BRCA2
BUB1B
NTHL1 (A?)
AXIN2

BLN
GALNT12 (A?)
FLCN

CEP57
RPS20

ENG

B Indispensable

B Podria o no incluirse
I No es dtil

W Sospecha clinica

especifica
@ Desconozco




GENES y TECNICAS

25) Indique del siguiente listado en qué situacion/es Ud. consideraria
realizar mas estudios luego de un panel multigenético no informativo en
un caso indice adecuado:

34 respuestas

MLPA (No CNVs)

Gen puntual si panel negativo y alta
sospecha

Genes dificiles por NGS

Exoma familias muy sospechosas
Mutacién p53 sin Li Fraumeni

No lo sé

No mas estudios si panel negativo

Otro Otro:

Perfil gendmico para tto.
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AGO PRE-TEST

26) ;Qué importancia le da Ud. a la consulta de AGO pre-test para todo
paciente que va a realizar un panel multigenético?

34 responses

100% indispensable

28) De acuerdo a su experiencia, ;considera que los contenidos del AGO
pre-test son diferentes cuando se solicita un panel multigenetico, que
cuando se solicita un estudio orientado a sindrome especifico?

34 responses

3%

= Si

E No




AGO PRE-TEST

29) Indique cuanta relevancia tienen para Ud. cada uno de los
siguientes conceptos tradicionalmente incluidos en el AGO pre-test a la
hora de solicitar un panel multigenético:

Distintos resultados posibles

Objetivos generales riesgo/estudio genético
Sospecha principal del caso

Informacion basica genética/cancer

Transmision a descendencia

Hallazgos incidentales e implicancias

80% 90% 100%

Posibilidad de VUS e implicancias

Resultado no informativo e implicancias ]
_ R : N | | \ |
Opciones/limitaciones estrategias prevencion ] | | ‘ mlindispensable
Importancia compartir con familiares en riesgo ! | | ‘ B Puede o no incluirse
Ejemplos puntuales con genes alta penetrancia ! | | ‘ B nnecesario
Prevencion empirica si no realiza estudio B No lo sé
S 1 | | ! L
Implicancias psicoldgicas distintos resultados —
. . s | | | L
Seguimiento posterior al estudio ! | | ‘ [ ]
Conceptos ético-legales ! | | ‘ ]
Descripcién genes incluidos panel ! | | | [ ]
Ausencia de prevencidn algunos tumores [
Panel realizado ma li licitad ] l l | _
anel realizado mas amplio que solicitado f—
Cost tramit bert | | | ‘ —
ostos y tramites para cobertura
Inf i6 b tologi i | l l ‘ I
nformacion sobre patologias recesivas
S . L | | |
Especificaciones técnicas del estudio | : : I




AGO POST-TEST

30) ;Con que frecuencia necesita consultar con alguien el resultado de
un panel multigenético antes de entregarlo al paciente?

34 respuestas

E Nunca/casi
nunca

E A veces

@ Siempre/casi
siempre

31) Indigue el/los motivos mas frecuentes por los que necesita

consultar un resultado de panel multigenético antes de entregarlo al
paciente:

34 respuestas

Interpretacion de variantes

nomenclatura/técnica/calidad

Asesoramiento/manejo

0 5 10 15 20 25




AGO POST-TEST

32) ;Comparte la informacion gendmica de los paneles multigenéticos
gue recibe en algun grupo/base de datos/consorcio, etc.?

34 respuestas

@Si

E No

30

..

25

20

15

10

-

SITHER Variome Clinvar InSight BIC Clinvitae UMD

Project




AGO POST-TEST

34) Si en el resultado de un panel multigenético recibe un hallazgo
incidental (mutacion patogénica en gen no asociado a la sospecha
clinica), su conducta ante esto es:

34 respuesias

B Nolosé

B Considerar todos los
hallazgos para AGO

E Solo dar relevancia a
genes clinicamente
accionables




