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MICROARRAYS aCGH 

 

ESPÉCIMEN / MUESTRA PRUEBAS/ESTUDIOS 

Método 

PROCEDIMIENTO  

Líquido amniótico, Biopsia de 
vellosidad corial, sangre, ADN, 
Productos de Concepción 
(PdC) 

Análisis (genotipado) de variantes genéticas de número 
de copias (duplicaciones y deleciones) causantes de 
trastornos del neurodesarrollo 

Hibridación genómica comparada sobre microarrays de 
oligonucleótidos (cariotipo molecular prenatal y 
postnatal 60K) 

Procedimiento interno 
PT-01_5 Rev.5 
PT-02 Rev.5  
PT-02_01 Rev.7 
PT-02_13 Rev.4  

 

NGS (Next generation sequencing) 

 

ESPÉCIMEN / MUESTRA PRUEBAS/ESTUDIOS 

Método 

PROCEDIMIENTO  
 

Sangre, Saliva, ADN Estudio de variantes (SNVs, INDELS) en línea germinal 
(postnatal): 

 
-Exoma dirigido-paneles virtuales asociados a la 
siguiente patología: 
 
Neurología (epilepsia, discapacidad intelectual) (1) 
 
Secuenciación Masiva en Paralelo (NGS) del exoma 
clínico (CES) por terminación reversible cíclica  
 
Técnica de confirmación: Sanger 

Procedimiento interno (2) 
 

PT-13_01 

(1) Alcance flexible: el laboratorio puede incorporar nuevas pruebas dentro de la categoría y dispone de una lista de análisis 
acreditados a disposición del cliente de acuerdo con NT-48. 
(2) Alcance flexible: el laboratorio puede cambiar los equipos/kits y dispone de una lista de análisis acreditados a disposición del 
cliente de acuerdo con NT-48.  

ENAC es firmante de los Acuerdos de Reconocimiento Mutuo establecidos en el seno de la European co-operation for Accreditation (EA) y de las organizaciones

internacionales de organismos de acreditación, ILAC e IAF (www.enac.es)

Código Validación Electrónica: Xs7tX63428uxJ606Ju

La acreditación mantiene su vigencia hasta notificación en contra. La presente acreditación está sujeta a modificaciones, suspensiones temporales y retirada.

Su vigencia puede confirmarse en https://www.enac.es/web/enac/validacion-electronica o haciendo clic aquí
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