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Joint Venture entre Fleury y Einstein

Genesis
Joint Venture entre Grupo Fleury y Hospital Albert Einstein 
crea una de las empresas de Genómica y Medicina de 
Precisión más grande de Latinoamérica.

Estrategia
La experiencia combinada en las áreas médica, técnica, 
I&D y bioinformática aportan velocidad en el desarrollo de 
nuevas pruebas y servicios.

Objetivo
Liderar el desarrollo de la Genómica y Medicina de 
Precisión, como la mejor solución para pacientes, médicos 
y socios.



Portafolio amplio para atender pacientes en las diferentes especialidades médicas en todos los momentos 
de la vida
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Panel NGS hereditários, 
BRCAs, Oncofoco, 

Oncotype, MSI, Biopsia 
Líquida, HRD

ONCOLOGÍA

Translocación BCR-ABL, FLT3, 
JAK2, MUTMIELO, FISHs

leucemias, mielomas, linfomas

HEMATOLOGÍA

Paneles NGS: Autismo, 
Epilepsias, Ataxias, Demencias, 
Distonías, Alzheimer, Parkinson

NEUROLOGÍA

Cariótipos, Exoma, 
CGH-Array, 

enfermedades raras

GENÉTICA

CARDIOLOGÍA

Arritmias, Muerte súbita, 
Brugada, Miocardiopatías, 

Hipercolesterolemia familiar

Prueba de portadores, 
PGTs, NIPTs, NIPT 

ampliado, sexado fetal

MEDICINA FETAL

MIR-THYPE, paneles de 
diabetes, hormona del

crecimiento

ENDOCRINOLOGÍA

Panel farmacogenómica

FARMACOGENÉTICA

Paneles de 
inmunodeficiencias

IMUNOLOGÍA

Fibrosis quística, alfa 1 
antitripsina

PNEUMOLOGÍA

Panel de hiperplasia 
suprarrenal congénita, 

enfermedad renal poliquística

NEFROLOGÍA

Paneles de enfermidades  
oftalmologías y retinopatías

OFTALMOLOGÍA



LATAM | operación en los principales países

• Aliados estratégicos: Farmaceuticas y laboratórios clínicos

• Capilaridad en toda América Latina 
- Retirada de kits, papel filtro y lamina histológica.
- Alianza estratégica com agencias logísticas Internacionales DHL y 
laboratorios locales

• Canales de contacto:
international@einstein.br
https://www.einstein.br/atendimento/centro-apoio-paciente-internacional

• Atendimiento: Equipo 100% dedicado, integrado por operadores bilíngues.

• Diferenciales: 
 Asesoramiento médico y técnico
 Informe en español.

Países con actividad operacional: 
Argentina                  México Paraguay
Chile                          Ecuador Uruguay
Colombia Bolívia Perú
Brasil

https://www.einstein.br/atendimento/centro-apoio-paciente-internacional
https://www.einstein.br/atendimento/centro-apoio-paciente-internacional
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https://www.einstein.br/atendimento/centro-apoio-paciente-internacional
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Mielograma e BMO

Imunofenotipagem

Biologia Molecular

Citogenética

Diagnóstico Integrado
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¿Como utilizamos la genomica en Hematología?

• Auxilio Diagnóstico
• Selección de terapias dirigidas
• Estratificación pronóstica
• Monitoreo de enfermedades residual mensurable
• Diagnóstico de los síndromes de predisposición al cáncer hereditario.



Clasificación WHO



Linfoma do Manto
Diagnóstico

Oncol Lett. 2019 Jul;18(1):275-282.



Perfil genomico
Linfoma do 
Manto



Leval L et al. Blood (2022) 140 (21): 2193–2227.



Leval L et al. Blood (2022) 140 (21): 2193–2227.



Análisis genómico en linfomas

Imagem gerada por IA



TARGET Linfoide / Painel Linfoma (523 genes)

Lista de genes para substituições e pequenas indels:

ABL1 ABL2 ACVR1 ACVR1B AKT1 AKT2 AKT3 ALK ALOX12B ANKRD11 ANKRD26 APC AR ARAF ARFRP1 ARID1A ARID1B ARID2 ARID5B ASXL1 ASXL2 ATM ATR
ATRX AURKA AURKB AXIN1 AXIN2 AXL B2M BAP1 BARD1 BBC3 BCL10 BCL2 BCL2L1 BCL2L11 BCL2L2 BCL6 BCOR BCORL1 BCR BIRC3 BLM BMPR1A BRAF
BRCA1 BRCA2 BRD4 BRIP1 BTG1 BTK C11orf30 CALR CARD11 CASP8 CBFB CBL CCND1 CCND2 CCND3 CCNE1 CD274 CD276 CD74 CD79A CD79B CDC73
CDH1 CDK12 CDK4 CDK6 CDK8 CDKN1A CDKN1B CDKN2A CDKN2B CDKN2C CEBPA CENPA CHD2 CHD4 CHEK1 CHEK2 CIC CREBBP CRKL CRLF2 CSF1R
CSF3R CSNK1A1 CTCF CTLA4 CTNNA1 CTNNB1 CUL3 CUX1 CXCR4 CYLD DAXX DCUN1D1 DDR2 DDX41 DHX15 DICER1 DIS3 DNAJB1 DNMT1 DNMT3A
DNMT3B DOT1L E2F3 EED EGFL7 EGFR EIF1AX EIF4A2 EIF4E EML4 EP300 EPCAM EPHA3 EPHA5 EPHA7 EPHB1 ERBB2 ERBB3 ERBB4 ERCC1 ERCC2
ERCC3 ERCC4 ERCC5 ERG ERRFI1 ESR1 ETS1 ETV1 ETV4 ETV5 ETV6 EWSR1 EZH2 FAM123B FAM175A FAM46C FANCA FANCC FANCD2 FANCE FANCF
FANCG FANCI FANCL FAS FAT1 FBXW7 FGF1 FGF10 FGF14 FGF19 FGF2 FGF23 FGF3 FGF4 FGF5 FGF6 FGF7 FGF8 FGF9 FGFR1 FGFR2 FGFR3 FGFR4 FH
FLCN FLI1 FLT1 FLT3 FLT4 FOXA1 FOXL2 FOXO1 FOXP1 FRS2 FUBP1 FYN GABRA6 GATA1 GATA2 GATA3 GATA4 GATA6 GEN1 GID4 GLI1 GNA11 GNA13 GNAQ
GNAS GPR124 GPS2 GREM1 GRIN2A GRM3 GSK3B H3F3A H3F3B H3F3C HGF HIST1H1C HIST1H2BD HIST1H3A HIST1H3B HIST1H3C HIST1H3D HIST1H3E
HIST1H3F HIST1H3G HIST1H3H HIST1H3I HIST1H3J HIST2H3A HIST2H3C HIST2H3D HIST3H3 HLA-A HLA-B HLA-C HNF1A HNRNPK HOXB13 HRAS HSD3B1
HSP90AA1 ICOSLG ID3 IDH1 IDH2 IFNGR1 IGF1 IGF1R IGF2 IKBKE IKZF1 IL10 IL7R INHA INHBA INPP4A INPP4B INSR IRF2 IRF4 IRS1 IRS2 JAK1 JAK2 JAK3
JUN KAT6A KDM5A KDM5C KDM6A KDR KEAP1 KEL KIF5B KIT KLF4 KLHL6 KMT2B KMT2C KMT2D KRAS LAMP1 LATS1 LATS2 LMO1 LRP1B LYN LZTR1
MAGI2 MALT1 MAP2K1 MAP2K2 MAP2K4 MAP3K1 MAP3K13 MAP3K14 MAP3K4 MAPK1 MAPK3 MAX MCL1 MDC1 MDM2 MDM4 MED12 MEF2B MEN1 MET
MGA MITF MLH1 MLL MLLT3 MPL MRE11A MSH2 MSH3 MSH6 MST1 MST1R MTOR MUTYH MYB MYC MYCL1 MYCN MYD88 MYOD1 NAB2 NBN NCOA3
NCOR1 NEGR1 NF1 NF2 NFE2L2 NFKBIA NKX2-1 NKX3-1 NOTCH1 NOTCH2 NOTCH3 NOTCH4 NPM1 NRAS NRG1 NSD1 NTRK1 NTRK2 NTRK3 NUP93 NUTM1
PAK1 PAK3 PAK7 PALB2 PARK2 PARP1 PAX3 PAX5 PAX7 PAX8 PBRM1 PDCD1 PDCD1LG2 PDGFRA PDGFRB PDK1 PDPK1 PGR PHF6 PHOX2B PIK3C2B
PIK3C2G PIK3C3 PIK3CA PIK3CB PIK3CD PIK3CG PIK3R1 PIK3R2 PIK3R3 PIM1 PLCG2 PLK2 PMAIP1 PMS1 PMS2 PNRC1 POLD1 POLE PPARG PPM1D
PPP2R1A PPP2R2A PPP6C PRDM1 PREX2 PRKAR1A PRKCI PRKDC PRSS8 PTCH1 PTEN PTPN11 PTPRD PTPRS PTPRT QKI RAB35 RAC1 RAD21 RAD50
RAD51 RAD51B RAD51C RAD51D RAD52 RAD54L RAF1 RANBP2 RARA RASA1 RB1 RBM10 RECQL4 REL RET RFWD2 RHEB RHOA RICTOR RIT1 RNF43 ROS1
RPS6KA4 RPS6KB1 RPS6KB2 RPTOR RUNX1 RUNX1T1 RYBP SDHA SDHAF2 SDHB SDHC SDHD SETBP1 SETD2 SF3B1 SH2B3 SH2D1A SHQ1 SLIT2 SLX4
SMAD2 SMAD3 SMAD4 SMARCA4 SMARCB1 SMARCD1 SMC1A SMC3 SMO SNCAIP SOCS1 SOX10 SOX17 SOX2 SOX9 SPEN SPOP SPTA1 SRC SRSF2 STAG1
STAG2 STAT3 STAT4 STAT5A STAT5B STK11 STK40 SUFU SUZ12 SYK TAF1 TBX3 TCEB1 TCF3 TCF7L2 TERC TERTa TET1 TET2 TFE3 TFRC TGFBR1 TGFBR2
TMEM127 TMPRSS2 TNFAIP3 TNFRSF14 TOP1 TOP2A TP53 TP63 TRAF2 TRAF7 TSC1 TSC2 TSHR U2AF1 VEGFA VHL VTCN1 WISP3 WT1 XIAP XPO1 XRCC2
YAP1 YES1 ZBTB2 ZBTB7A ZFHX3 ZNF217 ZNF703 ZRSR2

Fusiones Genicas:

ABL1 AKT3 ALK AR AXL BCL2 BRAF BRCA1 BRCA2 CDK4 CSF1R EGFR EML4 ERBB2 ERG ESR1 ETS1 ETV1 ETV4 ETV5 EWSR1 FGFR1 FGFR2 FGFR3 FGFR4
FLI1 FLT1 FLT3 JAK2 KDR KIF5B KIT MET MLL MLLT3 MSH2 MYC NOTCH1 NOTCH2 NOTCH3 NRG1 NTRK1 NTRK2 NTRK3 PAX3 PAX7 PDGFRA PDGFRB
PIK3CA PPARG RAF1 RET ROS1 RPS6KB1 TMPRSS2



Caso Clinico I
Clinical Case

Campregher P, personal communication.

E.M; Hombre de 69 años, 
Astenia 
Pérdida de 4 kg en el último 
año
No informa de agrandamiento 
de ganglios linfáticos, fiebre, 
sudores nocturnos ni sangrado

MEDICAL HISTORY

Buen estado general, pálido 
2+/4+, hidratado, acianótico, 
anítico, afebril
Abdomen: Bazo palpable, a 10 
cm del margen costal izquierdo

Ganglios linfáticos:
Cervical: varios, pequeños, 
más grandes: 2x1 cm
Axilar izquierda: uno, 2x1 cm
Inguinales: uno a la derecha, 
1,5x1 cm; uno a la izquierda, 
2x1 cm

PHYSICAL EXAM

Hb 7,8 /dL

HT 24,3%
GB: 7.170/μL, 4.302 linfocitos/μL

Plaquetas: 155.000/uL, con Roleaux
LDH – normal

Test de Coombs directo – positivo
semanal

Beta 2 macroglobulina – 7,9 mg/dl ( )
Proteína de orina 24h – 2g / 24h

Electroforesis proteica –
Gamaglobulina 4 g/dl (Kappa 
monoclonal de IGM)
Médula ósea infiltrada por linfocitos
pequeños (CD19 / CD20 / CD5 - / CD10-
, CD79B / CD23

Laboratory



1. Marginal zone lymphoma

2. Lymphoplasmacytic lymphoma / Waldenström’s macroglobulinemia

Diagnostic Hypothesis



A. Lymph node biopsy B. Diagnostic and therapeutic 
splenectomy

C. Diagnose as marginal zone 
lymphoma

D. Diagnose as Waldenström’s 
macroglobulinemia

What would be your next step?

E. Order molecular analysis







Caso Clínico II

• ARC, femenino, 67 años de edad
• Linfoproliferación T "indolente" en sangre periférica
• CD2+ / CD3- / CD4- / CD5+ / CD7+ / CD8+ / CD26+ / cyCD3+
• Fenotipo no concluyente para ninguna entidad

• En Watch and Wait



Dx Diferencial de Leucemias T maduras

CD2+ / CD3- / CD4- / CD5+ / CD7+ / CD8+ / CD26+ / cyCD3+



Principales hipótesis del hematologo: 

Vardell et al. Am J Hematol. 2024;99:494–496 Shah et al Blood Cancer J. 2016 Aug; 6(8): e455.

Leucemia prolinfocitica T (T-PLL) Large Granular Lymphocyte Leukemia (LGL)



https://tumourclassification.iarc.who.int/Viewer/DisplayImage2?f=32373

Stengel et al. Genes Chromosomes Cancer. 2016 Jan;55(1):82-94.

T-PLL
T-LGL





A pesar del cuadro clínico indolente, se recomienda iniciar terapia con alemtuzumab y 
programación de TMO alogénico para la paciente

En el intervalo de 30 días para el inicio de la medicación:
Infiltración de piel
Hepatoesplenomegalia
Ascitis
Estado funcional 3

Inicio de quimioterapia de urgencia (FCR) -> Buena Respuesta Parcial

Recibió un transplante alogénico y se encuentra en remisión completa



Imagem gerada por IA



Wright et al. Cancer Cell. 2020 Apr 13; 37(4): 551–568.e14.



Wright GW, et al.. Cancer Cell. 2020;37:551–568. 



Wright GW, et al.. Cancer Cell. 2020;37:551–568. 



Shen R, et al. Simplified algorithm for genetic subtyping in diffuse large B-cell lymphoma. Signal Transduct Target Ther. 2023;8:145. 

LymphPlex – Sistema simplificado (38 genes) 
con ~80% de concordancia (subtipo 
dependiente)

Alta correlación en los subtipos MCD y EZB











Caso Clínico III 

• APCZ, 66 años, divorciada, arquitecta
• Diagnostico de Linfoma Difuso Grandes Celulas B ABC EC IVA (hígado) 

- (Dx: Octubre/2021)
• Tratamiento:
• 6x R-CHOP
• Respuesta Completa



Caso Clínico

• Recurrencia de enfermedad hematológica en el 
SNC y lesión mediastínica: 



• Tratado con QT de rescate + BMT autólogo
• Radioterapia para lesión mediastínica residual.

• Recaída temprana con nuevas lesiones sistémicas.
• 13% de las células anómalas en sangre periférica
• Médula ósea infiltrada
• Refractario a nueva línea de terapia

• Indicación de terapia celular (CarT)
• ¿Cómo controlar la enfermedad hasta la obtención del producto?
• Cuidados Paliativos?



Panel Target Linfoide



LymphGen

Wright et al. Cancer Cell. 2020 Apr 13; 37(4): 551–568.e14.



Caso Clínico

Inicio de terapia dirigida (iBTK) (uso oral)
 
● 24h: Afebril
● 72h: Mejora del estado funcional, alta hospitalaria
● 1 semana: Normalización sanguíneo.
● D+30: PET-TC en respuesta completa
● D+90: Recibió terapia celular (Kymriah) (CART) 

● Actualmente en Respuesta Completa hace 2 años.



TARGET Liquid
Lista de genes para substituições e pequenas indels:

ABL1 ABL2 ACVR1 ACVR1B AKT1 AKT2 AKT3 ALK ALOX12B ANKRD11 ANKRD26 APC AR ARAF ARFRP1 ARID1A ARID1B ARID2 ARID5B ASXL1 ASXL2 ATM ATR
ATRX AURKA AURKB AXIN1 AXIN2 AXL B2M BAP1 BARD1 BBC3 BCL10 BCL2 BCL2L1 BCL2L11 BCL2L2 BCL6 BCOR BCORL1 BCR BIRC3 BLM BMPR1A BRAF
BRCA1 BRCA2 BRD4 BRIP1 BTG1 BTK C11orf30 CALR CARD11 CASP8 CBFB CBL CCND1 CCND2 CCND3 CCNE1 CD274 CD276 CD74 CD79A CD79B CDC73
CDH1 CDK12 CDK4 CDK6 CDK8 CDKN1A CDKN1B CDKN2A CDKN2B CDKN2C CEBPA CENPA CHD2 CHD4 CHEK1 CHEK2 CIC CREBBP CRKL CRLF2 CSF1R
CSF3R CSNK1A1 CTCF CTLA4 CTNNA1 CTNNB1 CUL3 CUX1 CXCR4 CYLD DAXX DCUN1D1 DDR2 DDX41 DHX15 DICER1 DIS3 DNAJB1 DNMT1 DNMT3A
DNMT3B DOT1L E2F3 EED EGFL7 EGFR EIF1AX EIF4A2 EIF4E EML4 EP300 EPCAM EPHA3 EPHA5 EPHA7 EPHB1 ERBB2 ERBB3 ERBB4 ERCC1 ERCC2
ERCC3 ERCC4 ERCC5 ERG ERRFI1 ESR1 ETS1 ETV1 ETV4 ETV5 ETV6 EWSR1 EZH2 FAM123B FAM175A FAM46C FANCA FANCC FANCD2 FANCE FANCF
FANCG FANCI FANCL FAS FAT1 FBXW7 FGF1 FGF10 FGF14 FGF19 FGF2 FGF23 FGF3 FGF4 FGF5 FGF6 FGF7 FGF8 FGF9 FGFR1 FGFR2 FGFR3 FGFR4 FH
FLCN FLI1 FLT1 FLT3 FLT4 FOXA1 FOXL2 FOXO1 FOXP1 FRS2 FUBP1 FYN GABRA6 GATA1 GATA2 GATA3 GATA4 GATA6 GEN1 GID4 GLI1 GNA11 GNA13 GNAQ
GNAS GPR124 GPS2 GREM1 GRIN2A GRM3 GSK3B H3F3A H3F3B H3F3C HGF HIST1H1C HIST1H2BD HIST1H3A HIST1H3B HIST1H3C HIST1H3D HIST1H3E
HIST1H3F HIST1H3G HIST1H3H HIST1H3I HIST1H3J HIST2H3A HIST2H3C HIST2H3D HIST3H3 HLA-A HLA-B HLA-C HNF1A HNRNPK HOXB13 HRAS HSD3B1
HSP90AA1 ICOSLG ID3 IDH1 IDH2 IFNGR1 IGF1 IGF1R IGF2 IKBKE IKZF1 IL10 IL7R INHA INHBA INPP4A INPP4B INSR IRF2 IRF4 IRS1 IRS2 JAK1 JAK2 JAK3
JUN KAT6A KDM5A KDM5C KDM6A KDR KEAP1 KEL KIF5B KIT KLF4 KLHL6 KMT2B KMT2C KMT2D KRAS LAMP1 LATS1 LATS2 LMO1 LRP1B LYN LZTR1
MAGI2 MALT1 MAP2K1 MAP2K2 MAP2K4 MAP3K1 MAP3K13 MAP3K14 MAP3K4 MAPK1 MAPK3 MAX MCL1 MDC1 MDM2 MDM4 MED12 MEF2B MEN1 MET
MGA MITF MLH1 MLL MLLT3 MPL MRE11A MSH2 MSH3 MSH6 MST1 MST1R MTOR MUTYH MYB MYC MYCL1 MYCN MYD88 MYOD1 NAB2 NBN NCOA3
NCOR1 NEGR1 NF1 NF2 NFE2L2 NFKBIA NKX2-1 NKX3-1 NOTCH1 NOTCH2 NOTCH3 NOTCH4 NPM1 NRAS NRG1 NSD1 NTRK1 NTRK2 NTRK3 NUP93 NUTM1
PAK1 PAK3 PAK7 PALB2 PARK2 PARP1 PAX3 PAX5 PAX7 PAX8 PBRM1 PDCD1 PDCD1LG2 PDGFRA PDGFRB PDK1 PDPK1 PGR PHF6 PHOX2B PIK3C2B
PIK3C2G PIK3C3 PIK3CA PIK3CB PIK3CD PIK3CG PIK3R1 PIK3R2 PIK3R3 PIM1 PLCG2 PLK2 PMAIP1 PMS1 PMS2 PNRC1 POLD1 POLE PPARG PPM1D
PPP2R1A PPP2R2A PPP6C PRDM1 PREX2 PRKAR1A PRKCI PRKDC PRSS8 PTCH1 PTEN PTPN11 PTPRD PTPRS PTPRT QKI RAB35 RAC1 RAD21 RAD50
RAD51 RAD51B RAD51C RAD51D RAD52 RAD54L RAF1 RANBP2 RARA RASA1 RB1 RBM10 RECQL4 REL RET RFWD2 RHEB RHOA RICTOR RIT1 RNF43 ROS1
RPS6KA4 RPS6KB1 RPS6KB2 RPTOR RUNX1 RUNX1T1 RYBP SDHA SDHAF2 SDHB SDHC SDHD SETBP1 SETD2 SF3B1 SH2B3 SH2D1A SHQ1 SLIT2 SLX4
SMAD2 SMAD3 SMAD4 SMARCA4 SMARCB1 SMARCD1 SMC1A SMC3 SMO SNCAIP SOCS1 SOX10 SOX17 SOX2 SOX9 SPEN SPOP SPTA1 SRC SRSF2 STAG1
STAG2 STAT3 STAT4 STAT5A STAT5B STK11 STK40 SUFU SUZ12 SYK TAF1 TBX3 TCEB1 TCF3 TCF7L2 TERC TERTa TET1 TET2 TFE3 TFRC TGFBR1 TGFBR2
TMEM127 TMPRSS2 TNFAIP3 TNFRSF14 TOP1 TOP2A TP53 TP63 TRAF2 TRAF7 TSC1 TSC2 TSHR U2AF1 VEGFA VHL VTCN1 WISP3 WT1 XIAP XPO1 XRCC2
YAP1 YES1 ZBTB2 ZBTB7A ZFHX3 ZNF217 ZNF703 ZRSR2

Fusiones Genicas:

ABL1 ALK BCR BRAF CD74 EGFR ETV1 ETV4 ETV6 EWSR1 FGFR2 FGFR3 NAB2 NTRK1 NTRK2 NUTM1 PAX3 PAX8 PPARG RET ROS1 TFE3 TMPRSS2



Biopsia líquida 
en líquido 
cefalorraquídeo

Yan W et al.Onco Targets Ther. 2020;13:719-731



Biópsia Líquida





Glioma



Adenocarcinoma Pulmonar



Adenocarcinoma pulmonar



Conclusões

• El perfil genómico integral (CGP) es una herramienta útil en el manejo de 
linfomas.
• Ayuda al diagnóstico en casos con morfología/imunofenotipo inconcluso.
• Puede identificar variantes genómicas con impacto terapéutico, incluyendo 

terapias dirigidas/intensificación de la terapia/elegibilidad para estudios 
clínicos.
• Puede revelar mecanismos de resistencia o progresión.
• La biopsia líquida, especialmente en líquido cefalorraquídeo, puede ofrecer 

una alternativa menos invasiva en casos donde la biopsia es difícil o riesgosa.



Genesis Genomics

paulo.campregher@genesisgenomics.com.br

Gracias!

mailto:paulo.campregher@

