
 

 

 
 
 
SERVICIO CENTRO DE BIOQUÍMICA Y GENETICA CLÍNICA 
Sección o Unidad   METABOLOPATIAS  Nivel Evidencia Área Salud 
Actividad, Tecnología Técnica o Procedimiento Ubicación A B C I II III IV V VI 
Screening Neonatal           
Hipotiroidismo           
    TSH (ELISA) E          
    T-4  (ELISA)  E          
Aminoacidopatías           
    Aminoácidos (Cromatografía capa fina) E          
    Fenilalanina (fluoroenzimoinmunoensayo) E          
    Aminoácidos sangre/orina (cromatografía 
intercambio iónico) 

E          

Cistinuria/homocistinuria (colorimetría) E          
Estudios selectivos           
Ácidos orgánicos (Cromatografía gases-masas) E          
Aminoácidos: Cromatografía intercambio iónico E          
Ácidos grasos libres (Cromat. gases-masas) E          
Galactosa lP eritrocitaria (Enzimático) E          
Lactato/Piruvato (Enzimático) E          
13- Hidroxibutirato/Acetoacetato (Enzimático) E          
Oligosacáridos (Cromatografía capa fina) E          
Mucopolisacáridos (Electrof. acetato celulosa) E          
Glucosaminoglicanos-DMB (Colorimetría) E          
Sulfitos (Colorimetría) E          
Fenilanina (Fluorimetría) E          
Adenilsuccinato liasa (Colorimetría) E          
Acido orótico (Colorimetría) E          
Dinitrofenilhidrazina (Colorimetría) E          
Cetoácidos (Colorimetría) E          
Biotinidasa cualitativa (Colorimetría) E          
Biotinidasa cuantitativa (Enzimático) E          
Creatinina (Colorimetría) E          

 
 
 



 

 

 
 
 
SERVICIO CENTRO DE BIOQUÍMICA Y GENETICA CLÍNICA 
Sección o Unidad   CITOGENÉTICA  Nivel Evidencia Área Salud 
Actividad, Tecnología Técnica o Procedimiento Ubicación A B C I II III IV V VI 
Postnatal: Sangre periférica            
Citogenética convencional:            
Cultivo/Bandeo/Microscopio E          
Citogenética Molecular:           
Teloméricas E          
Microdeleciones E          
Prenatal: Líquido amniótico           
Citogenética convencional:            
Cultivo/Bandeo/Microscopio E          
Otros tejidos: sangre cordón, restos abortivos, 
etc. 
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SERVICIO CENTRO DE BIOQUÍMICA Y GENETICA CLÍNICA 
Sección o Unidad  GENETICA MOLECULAR  Nivel Evidencia Área Salud 
Actividad, Tecnología Técnica o Procedimiento Ubicación A B C I II III IV V VI 
Extracción ADN  E          
Fibrosis Quística (FQ):           
PCR/electroforesis gel/capilar/Digestión  E          
X Frágil           
PCR/electroforesis gel/capilar/Southern blot E          
Distrofia miotónica Steinert           
PCR/electroforesis gel/capilar/Southern blot  E          
Distrofia muscular Duchenne           
PCR/electroforesis gel/capilar  E          
Demencia            
PCR/Digestión/electroforesis  E          
S. Prader WiIIi/Angelman           
Mutilación /PCR/electroforesis  E          
Microdeleciones Y            
PCR/electroforesis gel E          
Cáncer colón hereditario no polipósico            
PCR/D-HPLC/Secuenciación E          
MEN I y II           
PCR/D- HPLC/Secuenciación E          
Poliposis adenomatosis familiar (FAP)            
PCR/D-HPLC/Secuenciación E          

 


