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ANEXO TECNICO
ACREDITACION N2 1117/LE2154

Entidad: CENTRO DE BIOQUIMICA Y GENETICA CLiNICA

Direccidn: Hospital Universitario Virgen de la Arrixaca. Ctra. Madrid - Cartagena, s/n; 30120
El Palmar (MURCIA)

Norma de referencia: UNE-EN I1SO 15189:2013
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FASE PREANALITICA

ESPECIMEN / MUESTRA

Sangre impregnada en papel de filtro, Manipulacién y gestion de muestras

sangre periférica, liquido amnidtico,
vellosidad corial

METABOLOPATIAS-CRIBADO NEONATAL

ESPECIMEN / MUESTRA ANALISIS
(Método)
Sangre impregnada en papel de filtro Determinacion de aminoacidos y acilcarnitinas:

Fenilalanina, tirosina, Hexanoilcarnitina (C6), octanoilcarnitina (C8),
decanoilcarnitina (C10), acetilcarnitina (C2), decenoilcarnitina
(C10:1), Carnitina libre (CO), Glutarilcarnitina+3-OH-
hexanoilcarnitina (C5DC+C60H), metilmalonilcarnitina+3-OH-
isovalerilcarnitina (C4DC+C50H), malonilcarnitina+3-OH-
butirilcarnitina (C3DC+C40H), Palmitoilcarnitina (C16), 3-OH-
palmitoilcarnitina (C16-OH), estearoilcarnitina (C18), 3-OH-
estearoilcarnitina (C18-0OH)

Espectrometria de masas en tdndem

Tripsina inmunoreactiva (IRT)
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ESPECIMEN / MUESTRA

ANALISIS
(Método)

Liquido anmiotico
Vellosidad corial

Cariotipo prenatal constitucional

Cultivo
Microscopia dptica

Sangre periférica

Cariotipo postnatal constitucional

Cultivo
Microscopia dptica

GENETICA MOLECULAR

ESPECIMEN / MUESTRA

ANALISIS
(Método)

Sangre periférica, liquido amnidtico,
vellosidad corial

Estudio de aneuploidias en los cromosomas X, Y, 13, 18 y 21

QF-PCR fluorescente

Estudio genético del Sindrome X-Fragil

PCR fluorescente

Estudio genético de la fibrosis quistica

PCR fluorescente
Amplificacion especifica de alelos ARMS

F508del G551D R553X 1717G>A
V520F G542X R560T 3120+1G>A
A455E R117H 218delA 2789+5G>A
S549N 621+1G>T G85E 711+1G>T
R347pP Wi282X R334W R1162X
N1303K 3659delC 3849+10kbC>T
394delTT 3905insT R347H wa84e6Xx
1078delT 1507del 1677delT  [206W

A
2347delG Q890X 55491 P67L
M1101K Y122X Y1092X(C>A)
S1251N 444delA 1811+1.6kbA>G
R117C 2143delT R1066C 3272-26A>G
D1152H CFTRden2,3  Poli-T del IVS8
E60X R1158X
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ESPECIMEN / MUESTRA ANALISIS
(Método)

Secuenciacion Sanger

Sangre periférica, ADN Analisis de mutaciones de Deficiencia de acil-CoA Deshidrogenasa de Cadena Muy
Larga y Deficiencia de Acil-CoA-Deshidrogenasa de Cadena Media (genes: ACADVL
y ACADM)

Andlisis de mutaciones en Enfermedad de Wilson (gen ATP7B)

Andlisis de mutaciones en Cancer Gastrico Difuso Hereditario (gen CDH1)

Anélisis de mutaciones en Neoplasia Endocrina Multiple tipo 1 (gen MEN1)

Analisis de mutaciones en Neoplasia Endocrina Multiple tipo 2 y Enfermedad de
Hirschsprung (gen RET)

Analisis de mutaciones en Sindrome de Lynch (genes: MLH1, MSH2 y MSH6)

Analisis de mutaciones en Poliposis Adenomatosa Familiar (genes: APC y MYH)

Analisis de mutaciones en Distrofia Muscular de Cinturas Tipo 1A y miopatia
distal (gen MYOT)

Andlisis de mutaciones en Sindrome Tumoral Hamartomatoso asociado a PTEN
(incluido Sindrome de Bannayan-Riley-Ruvalcaba) (gen PTEN)

Andlisis de mutaciones en Fibrosis Quistica (gen CFTR)

Cdédigo Validacion Electronica: pH8wtSjn60BmU5pG5d
El presente anexo técnico esta sujeto a posibles modificaciones. La vigencia de la acreditacion y del presente anexo técnico puede confirmarse en
http://www.enac.es/web/enac/validacion-electronica o haciendo clic aqui


http://www.ncbi.nlm.nih.gov/entrez/query.fcgi?cmd=Search&db=PubMed&term=ACADVL&doptcmdl=DocSum&tool=genome.ucsc.edu

		2017-03-13T17:21:33+0100
	ENTIDAD NACIONAL DE ACREDITACION




