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Butlleti N° 135
Optimitzacio del temps i millora en qualitat al servei de genética

mitjan¢ant I'automatitzacié de proves amb I'analitzador ELITe InGenius

Els laboratoris de genética clinica s’han caracteritzat classicament per una elevada complexitat
a la seva técnica, amb protocols consistents en multiples passos manuals amb un elevat risc
d’error i dependents per a la seva realitzacié de personal altament especialitzat. No obstant,
durant la dltima década, moltes de les innovacions en I'automatitzacid introduides anteriorment
en altres arees del laboratori clinic, s’Than comencat a traslladar als laboratoris de biologia
molecular.

La recent pandémia pel coronavirus SARS-CoV-2 va suposar un creixement molt important del
laboratori de microbiologia molecular i I'adquisicié de multiples analitzadors automatics o
semiautomatics, seguint una linia que ja s’havia comencat previament. Alguns dels estudis
realitzats a I'area de genética, especialment aquells basats en la reaccid en cadena de la
polimerasa a temps real (qPCR), comparteixen moltes caracteristiques amb la majoria dels
estudis de microbiologia molecular. Per altra banda, la norma de qualitat UNE-EN ISO: 15189
per a laboratoris clinics, a la que estem adherits des de fa més de 10 anys, és especialment
sensible amb la tracabilitat de tots els processos analitics.

En aquest context, des de I'area de Genetica, es va explorar la possibilitat d’aprofitar aquests
equips ja presents al laboratori, per a automatitzar una part de nostra activitat de major volum
i menor complexitat. Després d’avaluar els recursos disponibles es va optar per I'analitzador
ELITe InGenius, de la casa ELITechGrup, un sistema automatitzat que integra extraccié d’ADN,
amplificacio i analisi mitjancant reaccio en cadena de la polimerasa a temps real (QPCR).

Imatge 1. Analitzador ELITe InGenius

D’entre les proves realitzades rutinariament a la seccid, per a quatre d’elles existeix actualment
una solucié adaptada a la plataforma InGenius:
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- Genotipat de la variant Leiden (p.Arg506GIn) del factor V (gen F5) de la coagulacid i
variant G20210A del Factor Il (gen F2).

- Estudi de lavariant C677T en el gen MTHFR.

- Determinacié de genotips €2, €3 i €4 per al gen APOE.

- Estudi genetic d’hemocromatosi hereditaria relacionada amb el gen HFE (variants
C282Y/H63D).

Aguestes determinacions, tot i no ser d’alta complexitat, representen un elevat nimero de
mostres dins de la seccié de genetica, amb un flux gairebé diari d’entrada de peticions.

L’equip ELITe InGenius consta de dos moduls ben diferenciats:

- Un modul d’extraccié mitjancant esferes magnétiques i tractament de mostres
térmic, quimic i per ultrasons, que permet bons rendiments d’extraccid fins i tot amb
poc volum de mostra inicial.

- Un modul de PCR a temps reals, constituit per 12 termocicladors que poden
funcionar independentment a diferents quimiques i programes de temperatura.

Imatge 2. Interior de I'analitzador.

La plataforma permet treballar directament des del tub primari de mostra del pacient (sang total
en tub EDTA) a partir de la qual realitza els processos d’extraccié d’ADN i gPCR i també permet
realitzar I'analisi per qPCR a partir d’ADN préviament extret. A més a més, el procés d’extraccid
també es por realitzar de manera independent, sense seguir amb el procediment d’amplificacié.

Tot el procés d’analisi de la mostra es realitza dins de I’equip sense intervencié humana, pel que
permet evitar qualsevol error preanalitic des de la carrega de la mostra fins la obtencid final del
resultat.

L'ELITe InGenius permet programar llistes de treball mixtes que incloguin diferents
determinacions en una Unica carrera. També permet aprofitar una Unica extraccié d’ADN per
realitzar diferents qPCR a partir de la mostra d’un Unic pacient. A més a més, el sistema treballa
amb controls interns incorporats a la seva programacié, que s’analitzen de forma periodica i
son valids durant tot un interval de temps determinat. D’aquesta manera, a diferencia dels
meétodes utilitzats préviament a la seccid, aquesta plataforma no requereix agrupar un nimero
minim de mostres d’un mateix estudi per a optimitzar I’Us de reactius. Aquesta doble flexibilitat
ha permés optimitzar els fluxos de treball a la seccid, millorar els temps de resposta, i posar en
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marxa les diferents proves, tenint en compte la disponibilitat de I'equip, tan bon punt arriba la
mostra al laboratori.

L’actualitzacio a ELITe InGenius també ha suposat millores a nivell analitic i postanalitic. Per una
banda, I'equip és capag de realitzar una analisi automatica de les dades brutes de qPCR i inferir
els genotips per a les diferents mostres en funcié del metode utilitzat, per a la seva posterior
revisié facultativa. L'equip ELITe InGenius pot treballar amb corbes de melting (fig. 1) i corbes
d’amplificacio (fig. 2). Per altra banda, I’equip esta connectat en xarxa al sistema informatic del
laboratori i pot transmetre automaticament els resultats analitzats, estalviant temps i evitant
errors de transcripcio.
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Fig. 1 Resultats d’estudi de genotipat de factors de coagulacié (FIlI/FV) i estudi del gen MTHFR.
A) Resultat sense variants detectades. B) Resultat amb variant heterozigota pel Factor V i
MTHFR.
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Fig. 2 Resultats estudi genétic variant C282Y en el gen HFE. A) Preséncia de la variant en estat
homozigot. B) No es detecta la variant. C) Preséncia de la variant en estat heterozigot.

En conclusid, I'automatitzacié de proves a la seccidé de genetica amb I'equip L’ELITe InGenius ha
suposat una millora integral de tots els punts de procés amb una disminucié dels temps de
resposta, una disminucié del temps de dedicacié tant técnic com facultatiu, un menor risc
d’errors pre i postanalitics i una millor tragabilitat de tot el procediment.
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