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Next Generation Sequencing
Mutations génétiques associées à des tumeurs : analyse complète des 
séquences

Prémisse La plupart des malignomes se développent 
par une accumulation de mutations. Ces alté-
rations génétiques sont importantes pour le 
diagnostic et le pronostic. Elles soutiennent 
l’indication pour une thérapie spécifique, p. ex. 
avec des anticorps monoclonaux ou avec des 
inhibiteurs de la tyrosine kinase.
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Mutations importantes pour le traitement du carci-
nome pulmonaire (www.mycancergenome.org)

Sens Thérapie personnalisée des tumeurs
Un séquençage à haut débit livre la base pour 
un traitement efficace des tumeurs. Il est éga-
lement possible à partir d’une biopsie de petite 
taille contenant une fraction infime de cellules 
tumorales.

Diagnostic Analyse et interprétation de plus de 700 mutations ponctuelles et insertions / délétions de 
46 gènes associés à des tumeurs (AmpliSeq Cancer Panel, Life Technologies).

Tumeur Gènes importants Médicament

Carcinome du côlon KRAS, BRAF, NRAS, PIK3CA, PTEN Cetuximab (Erbitux®)

Adénocarcinome
pulmonaire

EGFR, BRAF, KRAS, HER2, PIK3CA, 
PTEN, NRAS

Géfitinib (Iressa®),  
Erlotinib (Tarceva®)

Mélanome malin BRAF, KIT, NRAS, KRAS, HRAS, PTEN
Vémurafénib 
(Zelboraf®)

Tumeur stromale 
gastro-intestinale

KIT, PDGFRA, BRAF Imatinib (Glivec®)

Méthode Extraction du DNA à partir du matériel tumoral, amplification des séquences cibles par PCR 
Multiplex, puis analyse des séquences par Next Generation Sequencing (technologie Ion 
Torrent)

Matériel Biopsie, fixée

Prix Mutations KRAS, BRAF CHF    520.–
Mutations EGFR CHF 1ʹ040.–
Cancer Panel spécifique de tumeurs CHF 2ʹ080.–
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