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Array-CGH 60K

No es necesario que el paciente esté

Procesamiento de la muestra en

Genético (pre-test)

Videoconferencia o presencial

Consulta con Facultativo

al email del laboratorio

como la historia familiar al laboratorio via
correo electrénico junto a la solicitud de
consulta de asesoramiento.

Liquido amnidtico array-CGH Se enviara a temperatura ambiente. en ayunas colaboracién con laboratorio
(prenatal) (5mL) . externo
3 : & Procesamiento de la muestra en
Array-CGH 60K Sangre Periférica - EDTA array-CGH Se enviara a temperatura ambiente. s necesa;::;:nzlspaclente i colaboracién con laboratorio
(postnatal) (5mL) . externo
. : a Procesamiento de la muestra en
A"ay'CGH 180K Sangre Periférica - EDTA array-CGH Se enviara a temperatura ambiente. Noes necesa;::yujnzlspaclente esté colaboracién con laboratorio
(postnatal) (5mL) . externo
Remision por parte del paciente de toda
Asesoramiento Solicitud con ficheros adjuntos la documentacién clinica, médica, asi

Asesoramiento
Genético (post-test)

Videoconferencia o presencial

Consulta con Facultativo

Solicitud con los datos identificativos
del paciente y la prueba correspondiente
al email del laboratorio

Cariotipo Liquido
Amniético

Liquido amniético
(15-20mL)

Cariotipado con bandas G

Cariotipado con bandas G

Se enviara a temperatura ambiente.

No es necesario que el paciente esté
en ayunas.

Cariotipo Restos
Abortivos

Restos fetales y/o placentarios
(vellosidades coriales)

Cariotipado con bandas G

Cariotipado con bandas G

Se enviara a temperatura ambiente.

Cariotipo en Sangre
Capilar

Sangre Capilar

Cariotipado con bandas G

Cariotipado con bandas G

Se enviara a temperatura ambiente.

No es necesario que el paciente esté
en ayunas.

Cariotipo en Sangre
Periférica

Sangre Periférica - Heparina de Litio
(3mL)

Cariotipado con bandas G

Cariotipado con bandas G

Se enviara a temperatura ambiente.

No es necesario que el paciente esté
en ayunas.

Cariotipo de Vellosidades

\ Coriales

Vellosidades coriales

Cariotipado con bandas G

Cariotipado con bandas G

Se enviara a temperatura ambiente.

No es necesario que el paciente esté
en ayunas.

)
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Liquido am co (5mL)
¥ Mucosa bucal (Gestante)**

Diagnéstico de aneuploidias Chr 13,
18, 21, X, Y + Sexo fetal

QF-PCR

Se enviara a temperatura ambiente.

No es necesario que el paciente
esté en ayunas.

Si la muestra de liquido tiene aspecto
hemitico, con motivo de valorar una posible
contaminacién materna de la muestra, se le
pedira a la gestante una muestra de mucosa

bucal.

Vellosidades coriales
¥ Mucosa bucal (Gestante)**

Diagnéstico de aneuploidias Chr 13,
18, 21, X, Y + Sexo fetal

QF-PCR

Se enviara a temperatura ambiente.

No es necesario que el paciente
esté en ayunas.

Con motivo de valorar una posible con-
taminacién materna de la muestra se le
pedira a la gestante una muestra de mucosa
bucal.

Muestra seminal
(eyaculado total)

Estudio mediante sondas especificas de

de los
X,Y y de Chr 13, 18 y 21 + diploidias

Se enviara a temperatura ambiente.
Volumen minimo 500pL eyaculado total.

Concentracién minima 1 millén/uL de
espermatozoides

Sangre Periférica Materna

Cribado aneuploidias Chr 13, 18,
21, X, Y + Sexo fetal

Test Prenatal no invasivo (TPNI)

- Extraer 10ml de muestra en tubo cell free
DNA (proporcionado por Nuuma Genetics),
en condiciones estériles.

- La sangre, tras la extraccién, se mezclara
bien con el conservante del tubo agitando 10
veces el tubo.

- Se enviara a temperatura ambiente, intro-
duciendo el tubo en la bolsa de seguridad
biolégica y su caja correspondiente.

No es necesario que la paciente esté en
ayunas.

Colaboracién con laboratorio externo

Sangre Periférica Materna

Cribado aneuploidias todos los cro-
mosomas + Sexo fetal +
Sd. microdel./microdup. Hasta 7Mb +
5 Sd. genéticos bien descritos**

Test Prenatal no invasivo (TPNI)

- Extraer 10ml de muestra en tubo cell free
DNA (proporcionado por Nuuma Genetics),
en condiciones estériles.

- La sangre, tras la extraccién, se mezclara
bien con el conservante del tubo agitando 10
veces el tubo.

- Se enviara a temperatura ambiente, intro-
duciendo el tubo en la bolsa de seguridad
biolégica y su caja correspondiente.

No es necesario que la paciente esté
en ayunas.

** Los sindromes incluidos son: Di
George, Prader-Willi/Angelman,
Crit-du-chat, Wolf-Hirschhorn y

delecion 1p36.

Colaboracién con laboratorio externo

Sangre Periférica Materna

Cribado aneuploidias todos los cro-
mosomas + Sexo fetal
+ Sd. microdel./microdup. Hasta 7Mb

Test Prenatal no invasivo (TPNI)

- Extraer 10ml de muestra en tubo cell free
DNA (proporcionado por Nuuma Genetics),
en condiciones estériles.

- La sangre, tras la extraccién, se mezclara
bien con el conservante del tubo agitando 10
veces el tubo.

- Se enviara a temperatura ambiente, intro-
duciendo el tubo en la bolsa de seguridad
biolégica y su caja correspondiente.

No es necesario que la paciente esté
en ayunas.

Colaboracién con laboratorio externo

Toda prueba genética debe ir acompafiada de una prescripcion médica, asi como del documento de consentimiento informado especifico correctamente cumplimentado. El consentimiento informado sera recabado y custodiado, segun la actual legislacién
vigente, por el médico peticionario de la prueba. Las muestras se enviaran a la mayor brevedad posible siguiendo las condiciones de envio establecidas en cada caso.

Los informes seran enviados via telematica a la procedencia de la muestra y/o el especialista prescriptor del estudio.
En caso de que el paciente desee recibir una copia del mismo, asi debera hacerlo constar en el momento de la solicitud, aportando sus datos de contacto en la peticién (DNI, teléfono, nombre completo) e indicando la direcciéon de correo electrénico a la que desea

que se envie el/los informe/s.

A tal fin, debido a la ley de proteccién de datos, los informes se enviaran codificados, siendo necesaria una clave para poder visualirar su contenido.
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R o Pprenatak eceratio qus o pacionte scté on ayurme.
Acondroplasia; Displatias . . Liquido Amnictico; Vellosidad Corial - - . Sila muestra es de saliva 0 mucosa bucal,
e = 100800; 187600; Postnatal: FGFR3 Secuenciacién Sanger Se enviara a temperatura ambiente. i ificaci
tanatoféricas tipo Iy Il seguir las especificaciones de los protocolos
P y 187601 Sangre Periférica - EDTA (5mL); de toma de muestra correspondientes
Saliva; Mucosa bucal (proporcionados por Nuuma Genetics)
Para muestras de sangre periférica, no es
i necesario que el paciente esté en ayunas.
AgeneSIa de va’so.s 277180 Sangre Periférica - EDTA (5mL); Kit CFTR 68 mutaciones mas i . Si la muestra es de saliva o mucosa bucal,
deferentes congénita Saliva; Mucosa bucal [EEED frecuentesy alelo poliT. Selenviaralajtemperaturalamblentel seguir las especificaciones de los protocolos
(CBAVD) de toma de muestra correspondientes
(proporcionados por Nuuma Genetics)
o O N i | pacients
Alfa-Talasemia 604131 Sangre Periférica - EDTA (5mL) HBA MLPA Se envlara a temperatura ambiente. e ”E;;Za;':a“y“uen:sf’a°'e” €
Para muestras de sangre periférica, no es
necesario que el paciente esté en ayunas.
fi Sangre Periférica - EDTA (SmL); e - . Sila muestra es de saliva o mucosa bucal,
Alport, Sindrome de 301050 ST COL4A3, COL4A4, COL4AS NGS, Secuenciacién Se enviara a temperatura ambiente. seguir las especificaciones de los protocolos
de toma de muestra correspondientes
(proporcionados por Nuuma Genetics)
Para muestras de sangre periférica, no es
N necesario que el paciente esté en ayunas.
Alzheimer, Sangre Periférica - EDTA (5mL); APOE (alelos 02 [Cys130, Cys176], e o . Sila muestra es de saliva 0 mucosa bucal,
Susceptibilidad Saliva; Mucosa bucal 03[Cys130, Arg176] y 04 [Argl30, Secuenciacién Sanger Se enviara a temperatura ambiente. seguir las especificaciones de los protocolos
Arg176]) de toma de muestra correspondientes
(proporcionados por Nuuma Genetics)
. . Remisién por parte del paciente de toda la
Asesoramiento Genético . . X . . " o documentacién clinica, médica, asi como la
(pre-test) Videoconferencia o presencial Consulta con Facultativo Solicitudiconifichercsladilntos historia familiar al laboratorio via correo
al email del laboratorio electrénico junto a la solicitud de consulta de
asesoramiento.
Asesoramiento Genético X X . . ‘Solicitud con los datos identificativos
(post-test) Videoconferencia o presencial Gensulta con Eacultative del paciente y la prueba correspondiente
al email del laboratorio
Ataxi . PCR + No es necesario que el paciente Colaboracién con laboratorio externo
de Friedreich 229300 Sangre Periférica - EDTA (5mL) FXN (expansion GAA) P Se enviara a temperatura ambiente. esté en ayunas.
Ataxia 164400, 183090, PCR + No es necesario que el paciente Colaboracién con laboratorio externo
» 109150, 183086, Sangre Periférica - EDTA (5mL) SCAIl, SCA2, SCA3, SCAS6, P Se enviara a temperatura ambiente. esté en ayunas,
espinocerebelosa (SCA) 164500 SCA7 (expansion tripletes) analisis de fragmentos y/
Atrofia o o T ——— No es necesario que el paciente
Muscular Espinal Sangre Periférica - EDTA (5mL) SMN1, SMN2 P . esté en ayunas.
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Para muestras de sangre periférica, no es

necesario que el paciente esté en ayunas.
Sila muestra es de saliva o mucesa bucal,
seguir las especificaciones de los protocolos

de toma de muestra correspondientes

(proporcionados por Nuuma Genetics)

ORIGEN MUESTRA

Se enviara a temperatura ambiente.

ESTUDIO
Sangre Periférica - EDTA (5mL); -
Saliva; Mucosa bucal BRCAI, BRCA2 NGS, Secuenciacion
Para muestras de sangre periférica, no es
necesario que el paciente esté en ayunas.
T o Si la muestra es de saliva o mucosa bucal,
Se enviara a temperatura ambiente. seguir las especificaciones de los protocolos
de toma de muestra correspondientes
(proporcionados por Nuuma Genetics)

BRCAI/BRCA2,
i6 leta
NOTCH3 NGS, Secuenciacién
Para muestras de sangre pel
necesario que el paciente esté en ayunas.
iva 0 mucosa bucal,

Sect
Sila muestra es de s
seguir las especificaciones de los protocolos
de toma de muestra correspondientes

Sangre Periférica - EDTA (5mL);
(proporcionados por Nuuma Genetics)

Saliva; Mucosa bucal
Se enviara a temperatura ambiente.

ica, no es

CADASIL
125310

(Arteriopatia Cerebral con Infartos

Subcorticales y Leucoencefalopatia),
Panel de genes asociados NGS, Secuenciacién
Para muestras de sangre perif
necesario que el paciente esté en ayunas.
Si la muestra es de saliva o mucosa bucal,

enfermedad de
Sangre Periférica - EDTA (5mL);
seguir las especificaciones de los protocolos

Saliva; Mucosa bucal
de toma de muestra correspondientes
(proporcionados por Nuuma Genetics)

Se enviara a temperatura ambiente.

Cancer
Familiar
Panel de genes asociados NGS, Secuenciacién

Para muestras de sangre periférica, no es
necesario que el paciente esté en ayunas.
Si la muestra es de saliva, seguir las
especificaciones de los protocolos de toma
de muestra correspondientes

Sangre Periférica - EDTA (5mL);
e
(proporcionados por Nuuma Genetics)

Saliva; Mucosa bucal
Se enviara a temperatura ambiente.

Cancer de mama/ovario
gPCR

hereditario, sindrome
(SCMOH)
HLA-DQ2 (alelos HLA-DQBI*02 y
HLA-DQAT*05) y HLA-DQ8

Para muestras de sangre pel
necesario que el paciente esté en ayunas.
iva 0 mucosa bucal,

Sangre Periférica - EDTA (SmL);
Saliva
Se enviara a temperatura ambiente. Sillaln{icstralcs/dciss
seguir las especificaciones de los protocolos
de toma de muestra correspondientes (pro-
porcionados por Nuuma Genetics)

Celiaca,
212750
Enfermedad
Sangre Periférica - EDTA (SmL); Panel de genes asociados NGS, secuenciacién
Saliva; Mucosa bucal
Para muestras de sangre periférica, no es
necesario que el paciente esté en ayunas.
Si la muestra es de saliva o mucosa bucal,
seguir las especificaciones de los protocolos
‘de toma de muestra correspondientes
(proporcionados por Nuuma Genetics)

Charcor-Marie-Tooth
Se enviara a temperatura ambiente.
** Con motivo de valorar una posible
contaminacién materna de la muestra de
LA 0 VC se le pedira a la gestante una
muestra de mucosa bucal.

TP-PCR

Sangre Periférica - EDTA (5mL);
Saliva; Mucosa bucal;
300624 Liquido amniético (5mL)/ FMRI (expansién CGG)
Vellosidades coriales
y Mucosa bucal (Gestante)**
Para muestras de sangre peri
necesario que el paciente esté en ayunas.
Si la muestra es de saliva o mucosa bucal,

seguir las especificaciones de los protocolos

de toma de muestra correspondientes

(proporcionados por Nuuma Genetics)

rica, no es

Cromosoma X-fragil (fraxa),
Sindrome del
Se enviara a temperatura ambiente.

Secuenciacién Sanger
Para muestras de sangre periférica, no es
necesario que el paciente esté en ayunas.
Se enviara a temperatura ambiente. Si la muestra es de saliva, seguir las
especificaciones del protocolo de toma de
muestra correspondiente
(proporcionado por Nuuma Genetics)

Polimorfismos mas frecuentes gen
AOCI (rs10156191, rs1049742,
rs1049793 y rs2052129)

Sangre Periférica - EDTA (5mL);
Saliva; Mucosa bucal

Déficit de Diaminoxidasa
qPCR

(DAO)
F2:c*97G>A

Sangre Periférica - EDTA (5mL);
Saliva

Déficit Factor Il
(Protrombina)
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PROCEDIMIENTO METODO DE ENVIO
necesario que el paciente esté en ayunas.
Sila muestra es de saliva, seguir las

especificaciones de los protocolos de toma
de muestra correspondientes
(proporcionados por Nuuma Genetics)

ORIGEN MUESTRA

Se enviara a temperatura ambiente.

ESTUDIO
Déficit Sangre Periférica - EDTA (SmL); F5:c.1601G>A(p.Arg534Gln) gPCR
Factor V Leyden Saliva
Para muestras de sangre periférica, no es
. necesario que el paciente esté en ayunas.
Diabetes 125850; 125851; Sangre Periférica - EDTA (5mL); - - — o ) Sila muestra es de saliva o mucosa bucal,
MODY 600496; 606392 Gelfoey s e Panel de genes asociados NGS, secuenciacion Se enviara a temperatura ambiente. seguir las especificaciones de los protocolos
de toma de muestra correspondientes
(proporcionados por Nuuma Genetics)
Distrofia miotonica s Periférica - EDTA (5mL) Lol PCR + TP-PCR iara i Nizesoss inilo o 0l Pacismis . .
h ; 160900 angre Periférica - (5mL) (expansion tripletes) - Se enviara a temperatura ambiente. esté en ayunas. Colaboracién con laboratorio externo
e Steinert
o ” A A o . CNBP No es necesario que el paciente . .
Distrofia miotonica 602668 SangrelEererical B DALY, (expansion cuadrupletes) PCR + TP-PCR Se enviara a temperatura ambiente. e Yaa ey Colaboracién con laboratorio externo
tipo 1l
Distrofia muscular de No es necesario que el paciente
Duchenne-Becker 310200 Sangre Periférica - EDTA (SmL); DMD MLPA Se enviara a temperatura ambiente. syt aqyunas‘p Colaboracién con laboratorio externo
Distrofia muscular PABPNI o . No es necesario que el paciente » .
cculofaringea 164300 Sangre Periférica - EDTA (5mL) (expansién tripletes) PCR + TP-PCR Se enviara a temperatura ambiente. esté en ayunas. Colaboracion con laboratorio externo
Para muestras de sangre periférica, no es
o . necesario que el paciente esté en ayunas.
Distrofias ma’cuﬂare-s Sangre Periférica - EDTA (SmL); Panel de genes asociados NGS, secuenciacion Se enviara a temperatura ambiente. Sila muestra es de saliva 0 mucosa bucal, Procesamiento de la muestra en
y de retina Saliva; Mucosa bucal seguir las especificaciones de los protocolos colaboracién con laboratorio externo
de toma de muestra correspondientes
(proporcionados por Nuuma Genetics)
Prenatal: Para muestras dle sangre periférica, no es
" 5 - Lo . . necesario que el paciente esté en ayunas. o .
Dlspﬂqse_as HEFIEDOT nf;;i‘:{a\:ﬂ-mdad Corial Panel de genes asociados NGS, secuenciacién Se enviara a temperatura ambiente. Si la muestra es de saliva o mucosa bucal, el LS
esqueléticas e o | seguir las especificaciones de los protocolos
Sangre Periférica - EDTA (SmL); de toma de muestra correspondientes
Saliva; Mucosa bucal (proporcionados por Nuuma Genetics)
DPYD, o Polimorfismos L . No es necesario que el paciente
genotipado Sangre Periférica - EDTA (5mL) 1905+11(132>9A,5<;;§’(7:91<':>G, cé&:\fgﬂ qPCR Se enviara a temperatura ambiente. esté en ayunas.
y c129- >G gen
Para muestras de sangre periférica, no es
Ehler-Danlos, A R Procesamiento de la muestra en
= Sangre Periférica - EDTA (5SmL); ;. iacié Se enviara a temperatura ambiente. Si la muestra es de saliva o mucosa bucal, o -
Sindrome de Saliva; Mucosa bucal Saisiangenesaos ios RGSEectS clac L it seguir las especificaciones de los protocolos colaboracion con laboratorio externo
de toma de muestra correspondientes
(proporcionados por Nuuma Genetics)




Pag 4/7

TIEMPO RESPUESTA
(DiAS LABORABLES)

CONSIDERACIONES

uumaQ genetics

METODO
Para muestras de sangre periférica, no es
necesario que el paciente esté en ayunas.
Sila muestra es de saliva o mucosa bucal, Procesamiento de la muestra
en colaboracién con laboratorio externo

ORIGEN MUESTRA PROCEDIMIENTO
Se enviara a temperatura ambiente. seguir las especificaciones de los protocolos
de toma de muestra correspondientes

(proporcionados por Nuuma Genetics)

NGS, secuenciacién
Para muestras de sangre periférica, no es
necesario que el paciente esté en ayunas.

Sila muestra es de saliva o mucosa bucal, Procesamiento de la muestra
seguir las especificaciones de los protocolos | en colaboracién con laboratorio externo
de toma de muestra correspondientes

(proporcionados por Nuuma Genetics)

ESTUDIO

Panel de genes asociados

Sangre Periférica - EDTA (5mL);
Saliva; Mucosa bucal
Se enviara a temperatura ambiente.

Enfermedad

de Parkinson
Panel de genes asociados

Para muestras de sangre periférica, no es

necesario que el paciente esté en ayunas.

Si la muestra es de saliva , seguir las

especificaciones de los protocolos de toma

de muestra correspondientes
(proporcionados por Nuuma Genetics)

NGS, secuenciacién

Sangre Periférica - EDTA (5mL);
Saliva; Mucosa bucal
Se enviara a temperatura ambiente.

Epilepsia
Fl2:c.-4T>C qPCR

Para muestras de sangre pel
necesario que el paciente esté en ayunas.
Si la muestra es de saliva o mucosa bucal,
seguir las especificaciones de los protocolos

de toma de muestra correspondientes
(proporcionados por Nuuma Genetics)

ca - EDTA (5mL);
Saliva

Se enviara a temperatura ambiente.
a, no es

NGS, secuenciacién
Para muestras de sangre pe:
necesario que el paciente esté en ayunas.
iva 0 mucosa bucal,

Factor XII
Sangre Periférica - EDTA (5mL); Secuenciacién completa
Saliva; Mucosa bucal
Se enviara a temperatura ambiente. Sila muestra es de sa
seguir las especificaciones de los protocolos
de toma de muestra correspondientes
(proporcionados por Nuuma Genetics)

Fibrosis
P 219700
quistica
Sangre Periférica - EDTA (5mL); . i 3
95 il . [I ) kit gen CFTR 68 mutaciones mas
aliva; Mucosa bucal frecuentes y alelo poliT.
Para muestras de sangre pe:
necesario que el paciente esté en ayunas.
R N oy Sila muestra es de saliva o mucosa bucal,
seguir las especificaciones de los protocolos
de toma de muestra correspondientes
(proporcionados por Nuuma Genetics)

Fibrosis
quistica 219700
Sangre Periférica - EDTA (5mL); MEFV
* El estudio puede incluir la variante S65C por
prescripcion médica.

Saliva; Mucosa bucal
Para muestras de sangre periférica, no es

necesario que el paciente esté en ayunas.

608107
Si la muestra es de saliva , seguir las

Se enviara a temperatura ambiente.
especificaciones de los protocolos de toma
uestra correspondientes

dem
(proporcionados por Nuuma Genetics)

qPCR

HFE (H63D, C282Y)*
Colaboracién con laboratorio externo

No es necesario que el paciente
esté en ayunas.

Sangre Periférica - EDTA (5mL);
Saliva;

Se enviara a temperatura ambiente.
a, no es

Hemocromatosis
CYP21A2 Secuenciacién y MLPA
Para muestras de sangre pel
necesario que el paciente esté en ayunas.
Si la muestra es de saliva, seguir las
especificaciones de los protocolos de toma
de muestra correspondientes
(proporcionados por Nuuma Genetics)

Se enviara a temperatura ambiente.

Sangre Periférica - EDTA (5mL)
PCRSSP

613815

Hiperplasia Suprarrenal
Congenita por deficit de
210HD
Determinacién haplotipo
HLA-C Cly/o C2

Sangre Periférica - EDTA (5mL);
Saliva

HLA-C
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ESTUDIO

Determinacién genotipados HPV PCR SSOP

Torunda cervical;
HPV Tejido parafinado;

Citologia liquida
microdelecciones Chr Y PCR multiplex B GO T S TS No es necesario que el paciente
regién AZF (DAZ) + andlisis de fragmentos B 3 esté en ayunas.

Infertilidad Sangre Periférica - EDTA (5mL)
masculina
JAK2 (Ve17F) qPCR Se enviara a temperatura ambiente. Noes ne:;s::::yuueneals‘paclente

JAK2, mut. L

Puntual {VG‘?F) Sangre Periférica - EDTA (5mL)

ot No es necesario que el paciente
Secuenciacion Sanger Se enviara a temperatura ambiente. e :yuna:

Colaboracién con laboratorio externo

JAK2 (ex6n 12)

JAK2 e
. < Sangre Periférica - EDTA (5mL)
exon 12
Para muestras de sangre periférica, no es
necesario que el paciente esté en ayunas.
S ahuiarkn Gt ibiente: Sila muestra es de saliva, seguir las
especificaciones de los protocolos de toma
de muestra correspondientes

2DL1, 2DL2, 2DL3, 2DL4, 2DL5, 2DS],
PCR SSP
(proporcionados por Nuuma Genetics)

s Periférica - EDTA (5mL);
e (SmL) 2DS2, 2DS3, 2DS4, 2DS5, 3DL1, 3DL2,
3DL3, 3DS1, 2DP1, 3DP1

KIR
Para muestras de sangre periférica, no es
necesario que el paciente esté en ayunas.
NGS, Secuenciacién Se enviara a temperatura ambiente. SibmreETacador LoeTn iz,
seguir las especificaciones de los protocolos
‘de toma de muestra correspondientes
(proporcionados por Nuuma Genetics)

LMNA

Laminopatia Sangre Periférica - EDTA (5mL);
(LMNA) Saliva; Mucosa bucal

Para muestras de sangre periférica, no es

necesario que el paciente esté en ayunas.

o ] Sila muestra es de saliva o mucosa bucal,
Se enviara a temperatura ambiente. seguir las especificaciones de los protocolos

de toma de muestra correspondientes

(proporcionados por Nuuma Genetics)

NGS, secuenciacién

_ Lynch, Sangre Periférica - EDTA (SmL); panel de genes asociados
Sindrome de Saliva; Mucosa bucal

Para muestras de sangre periférica, no es
necesario que el paciente esté en ayunas. .
NGS, secuenciacion Se enviara a temperatura ambiente. Sila muestra es de saliva o mucosa bucal, Procesa{nlento - [ICEETRER
seguir las especificaciones de los protocolos colaboracion con laboratorio externo

de toma de muestra correspondientes

(proporcionados por Nuuma Genetics)

Panel de genes asociados

) Marfan, R Sangre Periférica - EDTA (5mL);
Sindrome de Saliva; Mucosa bucal
NGS, secuenciacién

Informe

Matching
genético
Para muestras de sangre periférica, no es

necesario que el paciente esté en ayunas.
Se enviara a temperatura ambiente. Si la muestra es de saliva 0 mucosa bucal,

seguir las especificaciones de los protocolos
de toma de muestra correspondientes
(proporcionados por Nuuma Genetics)

Secuenciacién Sanger

TTR

Sangre Periférica - EDTA (5mL);
Saliva; Mucosa bucal

Miocardiopatia amiloide
familiar asociada a la 105210

\ transtiretina
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DE ENVIO

PROCEDIMIENTO METODO
Para muestras de sangre periférica, no es
necesario que el paciente esté en ayunas.
Sila muestra es de saliva o mucesa bucal,
seguir las especificaciones de los protocolos
de toma de muestra correspondientes
(proporcionados por Nuuma Genetics)

ORIGEN MUESTRA

Se enviara a temperatura ambiente.

Sangre E’erlferlca - EDTA (SmL); Panel de genes asociados NGS, secuenciacién
Saliva; Mucosa bucal
Para muestras de sangre periférica, no es
necesario que el paciente esté en ayunas.
T e Sila muestra es de saliva 0 mucosa bucal,
seguir las especificaciones de los protocolos
de toma de muestra correspondientes

(proporcionados por Nuuma Genetics)
ica, no es

Miocardiopatia
arritmogénica
Sangre Periférica - EDTA (SmL); Panel de genes asociados NGS, secuenciacién
Saliva; Mucosa bucal
Para muestras de sangre perif
necesario que el paciente esté en ayunas.
. . Sila muestra es de saliva o mucesa bucal,
Se enviara a temperatura ambiente. seguir las especificaciones de los protocolos
de toma de muestra correspondientes
(proporcionados por Nuuma Genetics)

rica, no es

Miocardiopatia
dilatada
Panel de genes asociados NGS, secuenciacién
Para muestras de sangre peri
necesario que el paciente esté en ayunas.
Si la muestra es de saliva o mucosa bucal,

Sangre Periférica - EDTA (5mL);
Saliva; Mucosa bucal
Se enviara a temperatura ambiente. seguir las especificaciones de los protocolos
de toma de muestra correspondientes

(proporcionados por Nuuma Genetics)

Miocardiopatia
NGS, secuenciacién

Panel de genes asociados
El estudio puede incluir también la variante

A1298C por prescripcién médica.
rica, no es

Sangre Periférica - EDTA (SmL);
Saliva; Mucosa bucal
Para muestras de sangre perif
necesario que el paciente esté en ayunas.
Si la muestra es de saliva, seguir las

Miocardiopatia no
compactada del ventriculo
izquierdo
gPCR, secuenciacion Se enviara a temperatura ambiente.

especificaciones de los protocolos de toma
de muestra correspondientes
(proporcionados por Nuuma Genetics)

MTHFR:c.665C>T(p.Ala222Val)*

Sangre Periférica - EDTA (5mL);
Saliva

MTHFR
Se enviara a temperatura ambiente.
ica, no es
Procesamiento de la muestra en
colaboracién con laboratorio externo

Secuenciacién Sanger
Para muestras de sangre perif
necesario que el paciente esté en ayunas.
iva 0 mucosa bucal,

Sangre Periférica - EDTA (SmL); Estudio de variante Gnica
Saliva; Mucosa bucal
Se enviara a temperatura ambiente. Si la muestra es de s:
seguir las especificaciones de los protocolos
de toma de muestra correspondientes
(proporcionados por Nuuma Genetics)

Mutacién
Puntual
NF1, NF2 NGS, secuenciacion
* El estudio puede incluir el complejo .
mitocondrial MTND4, MTND6 y Procesamiento de la muestra en
MTNDI (mutaciones m.11778G>A, colaboracién con laboratorio externo
mM.J14484T>C, m.3460G>A )

Sangre Periférica - EDTA (5mL);
Saliva; Mucosa bucal
Se enviara a temperatura ambiente.
a, no es
Colaboracién con laboratorio externo

NGS, secuenciacién
Para muestras de sangre pel
necesario que el paciente esté en ayunas.
iva 0 mucosa bucal,

Neurofibromatosis
tipolyll
Sangre Periférica - EDTA (SmL); Panel de genes asociados *
Saliva; Mucosa bucal
Si la muestra es de s:
seguir las especificaciones de los protocolos
de toma de muestra correspondientes
(proporcionados por Nuuma Genetics)

Se enviara a temperatura ambiente.

Neuropatia
oéptica de Leber
Panel de genes asociados NGS, Secuenciaciéon

Sangre Periférica - EDTA (5mL);
Saliva; Mucosa bucal

Noonan,
Sindrome de (RASOPATIAS)
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PGT-A

Células de trofoectodermo
(aprox. 6-8)

Deteccion de aneuploidias de
todos los cromosomas

NGS, secuenciacién

Tras su recogida, congelar la muestra
a -20°C hasta su envio
(si no se puede, mantener a -4°C).

Se enviara a -4°C

PGT-SR

Células de trofoectodermo
(aprox. 6-8)

Deteccion de reorganizaciones
estructuradas desequilibradas y
aneuploidias de todos
los cromosomas

NGS, secuenciacién

Tras su recogida, congelar la muestra
a -20°C hasta su envio
(si no se puede, mantener a -4°C).

Se enviara a -4°C

Poliposis Ade tosa
Familiar

Sangre Periférica - EDTA (5mL);

Saliva; Mucosa bucal

Panel de genes asociados

NGS, secuenciacién

Se enviara a temperatura ambiente.

Para muestras de sangre periférica, no es
necesario que el paciente esté en ayunas.
Sila muestra es de saliva o mucesa bucal,
seguir las especificaciones de los protocolos
de toma de muestra correspondientes
(proporcionados por Nuuma Genetics)

Poliquistosis renal,
AD

601313/ 176910

Sangre Periférica - EDTA (5mL);

PKD1, PKD2

MLPA

Se enviara a temperatura ambiente.

No es necesario que el paciente
esté en ayunas.

Colaboracién con laboratorio externo

Secure Match
Basico
(incluyendo MLPA HBA1 y 2, SMN1y
screening de FRAXA)

Sangre Periférica - EDTA (5mL);

Saliva; Mucosa bucal

Panel de genes customizado

NGS, secuenciacion
*
pruebas complementarias
(MLPA, TP-PCR, Sanger)

Se enviara a temperatura ambiente.

Para muestras de sangre periférica, no es
necesario que el paciente esté en ayunas.
Sila muestra es de saliva o mucosa bucal,
seguir las especificaciones de los protocolos
de toma de muestra correspondientes
(proporcionados por Nuuma Genetics)

Secure Match
Ampliado
(incluyendo MLPA HBAI1 y 2, SMN1y
screening de FRAXA)

Sangre Periférica - EDTA (5mL);

Saliva; Mucosa bucal

Panel de genes customizado

NGS, secuenciacion
+
pruebas complementarias
(MLPA, TP-PCR, Sanger)

Se enviara a temperatura ambiente.

Para muestras de sangre periférica, no es
necesario que el paciente esté en ayunas.
Sila muestra es de saliva o mucosa bucal,
seguir las especificaciones de los protocolos
de toma de muestra correspondientes
(proporcionados por Nuuma Genetics)

Sindrome
de Brugada

601144

Sangre Periférica - EDTA (5mL);

Saliva; Mucosa bucal

Panel de genes asociados

NGS, secuenciacién

Se enviara a temperatura ambiente.

Para muestras de sangre periférica, no es
necesario que el paciente esté en ayunas.
Sila muestra es de saliva o mucosa bucal,
seguir las especificaciones de los protocolos
de toma de muestra correspondientes
(proporcionados por Nuuma Genetics)

Procesamiento de la muestra en
colaboracién con laboratorio externo

Trombogénicos,

\ Ampliado

Sangre Periférica - EDTA (5mL);

Saliva

Fll (Protrombina), FV Leyden, FXII,
THFR

gPCR

Se enviara a temperatura ambiente.

Para muestras de sangre periférica, no es
necesario que el paciente esté en ayunas.
Sila muestra es de saliva, seguir las
especificaciones de los protocolos de toma
de muestra correspondientes
(proporcionados por Nuuma Genetics)

_4

* Condiciones de envio.

Toda prueba genética debe ir acompafiada de una prescripcion médica, asi como del documento de consentimiento informado especifico correctamente cumplimentado. El consentimiento informado sera recabado y custodiado, segun la actual legislacién
vigente, por el médico peticionario de la prueba. Las muestras se enviaran a la mayor brevedad posible siguiendo las condiciones de envio establecidas en cada caso.

** Recepcion de Informes.

Los informes seran enviados via telematica a la procedencia de la muestra y/o el especialista prescriptor del estudio.
En caso de que el paciente desee recibir una copia del mismo, asi debera hacerlo constar en el momento de la solicitud, aportando sus datos de contacto en la peticién (DNI, teléfono, nombre completo) e indicando la direcciéon de correo electrénico a la que desea
que se envie el/los informe/s. A tal fin, debido a la ley de proteccién de datos, los informes se enviaran codificados, siendo necesaria una clave para poder visualirar su contenido.
También podra el propio paciente solicitar una copia de los informes via correo electrénico en la direccién info@nuumagenetics.com indicando su deseo de recibir una copia en la direccién electrénica de su eleccién, adjuntando en todo caso una fotocopia de su

DNI.
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ESTUDIO

EXOMA DIRIGIDO
<50 Genes

ORIGEN MUESTRA

Prenatal:
Liquido Amniético
Postnatal:
Sangre Periférica - EDTA (5mL)

PROCEDIMIENTO

Panel de genes asociados

METODO

NGS, secuenciacion

CONDICIONES

Se enviara a temperatura ambiente.

CONSIDERACIONES

No es necesario que el paciente
esté en ayunas.
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EXOMA DIRIGIDO
> 50 Genes

Prenatal:
Liquido Amniético
Postnatal:
Sangre Periférica - EDTA (5mL)

Panel de genes asociados

NGS, secuenciacion

Se enviara a temperatura ambiente.

No es necesario que el paciente
esté en ayunas.

.

w P . i i Procesamiento de la muestra en
E ES Sangre Periférica Filtrado por criterios HPO NGS, secuenciacién Se enviara a temperatura ambiente. No es necesario que el paciente colaboracion con laboratorio
EXTRA - EDTA (5mL) y/o panel customizado esté en ayunas. externo
EXOMA A . i : Procesamiento de la muestra en
iféri Filtrado por criterios HPO T Se enviara a temperatura ambiente. No es necesario que el paciente e .
EN TRIO SapgisiRetifctica NGS, secuenciacion esté en ayunas. colaboracién con laboratorio

- EDTA (5mL)

y/o panel customizado

externo

* Condiciones de envio.

Toda prueba genética debe ir acompafiada de una prescripcion médica, asi como del documento de consentimiento informado especifico correctamente cumplimentado. El consentimiento informado sera recabado y custodiado, segun la actual legislacién

vigente, por el médico peticionario de la prueba. Las muestras se enviaran a la mayor brevedad posible siguiendo las condiciones de envio establecidas en cada caso.

** Recepcion de Informes.

Los informes seran enviados via telematica a la procedencia de la muestra y/o el especialista prescriptor del estudio.
En caso de que el paciente desee recibir una copia del mismo, asi debera hacerlo constar en el momento de la solicitud, aportando sus datos de contacto en la peticién (DNI, teléfono, nombre completo) e indicando la direccion de correo electrénico a la que desea
que se envie el/los informe/s. A tal fin, debido a la ley de proteccién de datos, los informes se enviaran codificados, siendo necesaria una clave para poder visualirar su contenido.
También podra el propio paciente solicitar una copia de los informes via correo electrénico en la direccién info@nuumagenetics.com indicando su deseo de recibir una copia en la direccién electrénica de su eleccién, adjuntando en todo caso una fotocopia de su
DNI.
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