
Xpert® NPM1 Mutation
Per un monitoraggio con una metodica 

sensibile, rapida e on-demand dei trascritti 

di mRNA per NPM1 in pazienti con LMA 

Contesto e numeri

La leucemia mieloide acuta (LMA) è un disturbo eterogeneo 
caratterizzato da differenziazione dell’espansione clonale e da 
proliferazione incontrollata di progenitori mieloidi (blasti) nel sangue 
periferico e nel midollo osseo.1,2 È la leucemia acuta più comune negli 
adulti e di essa sono note diverse mutazioni dell’esone 12 nel gene 
nucleofosmina (NPM1).1

Con circa il 30-35% dei casi, il gene NPM1 è una delle anomalie 
genetiche più comuni nella LMA.3,4 Nel 2017 l’OMS ha identificato 
la LMA con gene NPM1 mutato come un’entità a se stante.3

La determinazione dello stato di mutazione del gene NPM1 
è diventata essenziale per la classificazione molecolare della LMA. 
Organizzazioni internazionali consolidate raccomandano intervalli 
definitivi per il monitoraggio del gene NPM1 nei pazienti LMA.5,6

Xpert NPM1 Mutation 
Efficacia per i pazienti 

Xpert NPM1 Mutation è un test automatizzato per la quantificazione di trascritti di mRNA 
del gene NPM1 mutante (tipi A, B e D nell’esone 12), espressa come rapporto tra mutazione 
NPM1 e ABL1, dotato di un’elevata sensibilità. Il test viene eseguito sull’innovativa tecnologia 
GeneXpert,® che automatizza e integra la purificazione dei campioni, l’amplificazione degli 
acidi nucleici e il rilevamento della sequenza bersaglio in campioni semplici o complessi, 
usando i saggi di RT-PCR real time e PCR annidata in un’unica cartuccia automatizzata.*

Intervallo dinamico*

Mutazione di NPM1/ABL1 
500%-0,030%

Tempo di attesa dei risultati*

≤3 ore
Risultati standardizzati

Materiali di controllo RNA in-
house proprietari in ciascun lotto 

La LMA rappresenta circa l’80% delle 

leucemie acute negli adulti, con un’età 

mediana alla diagnosi di 67-68 anni.1,7,8

Non esistono standard internazionali

per la quantificazione del trascritto di 

mutazione del gene NPM1 per la LMA.

Nei Paesi europei l’incidenza annuale 

è di 3,5 casi ogni 100.000 individui 

e la sopravvivenza a cinque anni è del 

17,5% circa.1,7
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CE-IVD. Dispositivo medico diagnostico in vitro. Potrebbe non essere disponibile in tutti i Paesi.

Le giuste  
decisioni

Processo decisionale agevolato nei momenti critici grazie alla 

sensibilità e alla qualità del test. 

La sensibilità del test soddisfa i requisiti clinici:

 – intervallo dinamico tra 500% e 0,030% di mutazione NPM1/ABL1*

 – limite di rilevamento (Limit Of Detection, LoD) clinicamente 
dimostrato dello 0,030%*

La possibilità di fornire un risultato in meno di 3 ore dal ricevimento 

del campione* consente di identificare rapidamente e di prevedere 
tempestivamente una recidiva nonché di monitorare il trattamento  

e le cure in modo efficace.

La recidiva resta la causa più comune di insuccesso del trattamento dei 
pazienti LMA.9 Un monitoraggio puntuale assicura la misurazione della 

risposta al trattamento e il rilevamento di una potenziale ricaduta.10

Grazie a un test di facile utilizzo integrato in un processo totalmente 
automatizzato (on-demand o in serie), 2 controlli interni integrati in ogni 
cartuccia e referti standardizzati,* i risultati possono essere ottenuti 

e comunicati al paziente alle stesse condizioni e con le medesime 

tempistiche, a prescindere dal contesto in cui viene eseguito il test.

Un percorso 
ottimizzato  
per il paziente

Risposta alle 
esigenze  
dei pazienti

Maggiore facilità 
di accesso al 
monitoraggio

Le vostre esigenze Le nostre risposte

• Per la diagnosi, la prognosi e il monitoraggio della LMA sono richiesti metodi a elevata sensibilità clinica  
e appositamente adattati al flusso di lavoro dei laboratori molecolari.10

• La European LeukemiaNet raccomanda di eseguire la valutazione molecolare al basale utilizzando la reazione a 

catena della polimerasi quantitativa  (quantitative  Polymerase Chain Reaction, qPCR) o la PCR digitale (dPCR) 

per conoscere la risposta alla terapia iniziale e facilitare il monitoraggio di MRD dopo il trattamento dei pazienti 

con  NPM1  mutato e fattore di trascrizione Core-Binding Factor (CBF)-AML.11

Quali sono le raccomandazioni?

* Istruzioni per l’uso di Xpert NPM1 Mutation (302-8304)
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