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Array-CGCH 60K

Mo es necesario que el paciente esté

Procesarmiento de la muestra en

Genético (pre-test)

Videoconferencia o presencial

Consulta con Facultative

al email del laboratorio

come ia historia familiar al laboratorio via
corren electrdnico junto a la solicitud de
consulta de asesoramiento,

Liguido amniético array-CGH Se enviara a temperatura ambiente. colaboracien con laboratoric
(prenatal) {smL) erayunn: externo
i 3 Pracesamiento de la muestra en
Ay e S r Mo es necesario que el paciente esta
Array-CGH 60K Sangre Periférica - EDTA - array-CGH Se enviara a temperatura ambiente. E :yunasp colaboracién con laboratorie
(postnatal) (smL) . externc
N - " Procesamiento de la muestra en
Array-CGH 180K Sangre Periférica - EDTA - array-CGH Se enviara a temperatura ambients. Noes "eces‘;:::uuenzlspac'em’e == calaboracién con laboratorlo
(postnatal) (smL) yHnas, externo
Remisién per parte del paciente dé toda
Asesoramiento Solicitud con ficheros adjuntos la documentacion clinica, médica, asi :

Asesoramiento
Genético [post-test)

Videoconferencia o presencial

Consulta con Facultative

Solicitud con las datos identificativos
del paciente y la prueba correspondients
al email del laboratoric

Cariotipo Liquido
Amnidtico

Liguide amnistico
(15.20mL)

Cariotipado con bandas G

Cariotipade con bandas G

Se enviard a tomperatura amblants,

No o5 necesario que ol pacients esté
an ayunas.

Cariotipo Restos
Abortives

Restos fetales y/o placentarios
{vellosidades coriales)

Carlotipade con bandas G

Cariotipade con bandas ©

Se enviara a temperatura ambiente.

Cariotipo en Sangre
Capilar

Sangre Capilar

Cariotipade con bandas G

Cariotipade con bandas G

Se enviara a temperatura ambiente.

Mo es necesario que el paciente esté
en ayunas,

Cariotipo en Sangre
Periférica

Sangre Periférica - Heparina de Litio
(3mL)

Cariotipade con bandas G

Cariotipade con bandas G

Se enviara a temperatura ambiente.

Mo es necesario que el paciente esté
en ayunas.

Cariotipo de Vellosidades

\ Corlales

Vellosidades coriales

Cariotipada con bandas G

Cariotipado con bandas G

Se enviara a temperatura ambiente.

MNo es necesario que el paciente esté
&n ayunas.
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QF- PCR de Liquido

Na 85 necesaria que el pacients
S516 BN AYUNES.
** 5l la muestra de liguido tiene aspecto
e, co

de espermatozoides

[evaculado total)

o5
X,¥ y de Chr 13,18 y 21 + diploidias

Velumen minimo 500uL eyaculado total.

espermatozoides

priy Liquido amniético (SmL) Diagnéstico de aneuploidias Chr 13, QF-PCR So ehviard a ter b de valorar una posible
Amniotico ¥ Mucosa bucal [Gestante)** 18, 21, X, ¥ + Sexo fetal contaminacidn materna de la muestra, se be
pedira a la gestante una muestra de mucosa
bacal.
Mo es pecesario que el paciente
= esté en oyunas, »
QF- PCR de Vellosidades coriales Diagnéstico de aneuploidias Chr 13, QF-PCR Se enviard @ tomparatura amblants, o oIt Bl b o - 1
Vellosidades Coriales ¥ Mucosa bucal [Gestante]** 18, 21, X, ¥ + Sexo fetal taminacioh materma de la muestes se le &
pedirs a la gestants una muastra de Mucosa
bucal.
g Muestra seminal i i i FISH Se enviard a temp ., Ci ian minima 1 millén/ul de i

Secure Natal
Basico

Sangre Periférica Materna

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

Test Prenatal no invasive (TPHI)

- Extraer 10m| de muestra en tubo cell free
DN (proporclonado por Nuuma Genatics),
en condiciones estériles.

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

- S8 anviard a temperatura amblante, intro-
duciendo ei tubo en la bolsa de seguridad
bialdglca y su caja comespandiente.

Mo es necesario gue la paciente esté en
ayunas.

Colaboracién con laboraterio externo

Secure Matal
Ampliadeo

Sangre Periférica Materna

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

Test Prenatal no invasivo (TPNI)

- Extraer 10ml de muestra en tubo celf free
DHA i por Nuuma =
en condiciones estériles,

- La sangre, tras |a extraccion, se mezclard
bien con el conservante del tubo agitando 10
weces el tubo.

- 5@ anviard 3 temperatura amblants, intre-
duciendo el tubo en la bolsa de seguridad
binldgica ¥ su caja comespondiente.

Mo es necesario gue |a paciente esté
en ayunas.

** Los sindromes incluidos son: Di
George, Prader-willifangelman,
Crit-du-chat, Wolf-Hirschhom y

delecion 1p36.

Colaboracion con laboratario externo

Secure Natal
Plus

A

Sangre Periférica Materna

Cribado aneuploidias todos los cro-
mosomas + Sexo fetal
+ 5d. microdel. /microdup. Hasta TMb

Test Prenatal no invasivo [TPNI)

- Extraer 10mi de muestra en tubo cefl free
DMNA [preporcionads por Nuuma Genstics),
en condiciones estériles.

- Lasangrae, tras [a sxtraccion, se mezclara
bien con el conservante del tubo agitando 10
weces e tubo.

- Sa enviara a tamparatura ambients, intra-
duciendo el tubo en la bolsa de seguridad
blokogica v su caja cormaspondiants,

Mo es necesaric que la paciente esté
en ayunas.

Colaboracion con laboratorio 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 custediado, segtin la actual legislacion

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 peticion (DNI, teléfono, nombre completo) e indicando la direccién de correo electronico a la que desea

que se envie el/los informe/s.

A tal fin, debido a la ley de proteccion de datos, los informes se enviaran codificados, siendo necesaria una clave para poder visualirar su contenido.
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Branstal Para muestras de sangre periférica. no es
. 2 . Eontrh AT sl " s necesario que el paciente esté en ayunas.
Acondroplasia; Displatias a Liquide Amnistica; Vellosidad Corial - o o . i1 ristro e dlo waliva b tieapn Bigal,
anstoférl t Iyl 100800; 187600, Postnatal: FGFR3 Secuenciacian Sanger Se enviard a temperatura ambiente. seglie | iFicact b -
anatofdricas tipo ly 187601 Sangre Periférica - EDTA (SmL); @ toma de muastra comespandientes
Saliva; Mucosa bucal |propercionados por Nuuma Genetics]
Pars muestras de sangre periférica, no es
Agenesia de vasos i necesario que el paciente esté en ayunas,
9 P 27780 Sangre Pariférica - EDTA (SmL}; kit CFTR 68 mutaciones mas s poua 5 5i la muestra &5 de saliva o mucosa buecal,
deferentes congénita Saliva: Mucosa bucal gen frecupntesy alelo pokiT, S enviark @ temperatura smbieiits. seguir las especificaciones de los pratocolos -
(CBAVD) de toma de musstra comespondientes
{proparcionados por Nuuma Genetics|
2 Mk Mo es necesario que el paciente 10
Alfa-Talasemia BO4T3] Sangre Pariférica - EDTA (SmL) HBA MLPA Sa enviard a temperatura ambiente. astsan wun“? -l] L
Para muestras de sangre érica, no 4
necesario que el paciente esté en ayunas.
= Sangro Parifarica - EDTA [SmL); i 5 z i la muestra o5 de saliva o mucosa bueal,
Alport, Sindrome de 301050 Sl MO r bhiEat COL&AS, COLAAL, COLLAS NGS, Secuenciacion e anviarda segUith Al pofesd -
de toma de muestra comespondientas
pore Huuma ies]
Pars muestras de sangre periférica, no es
g necesario que el paciente esté en ayunas,
Alzheimer, Sanare Pariférica - EDTA [SmLj; APOE [alelos L2 [Cy=130, Cys1T6], L . N e 51 la muestra o5 do saliva 0 mucosa bucal,
Susceptibilidad Saliva; Mucosa bucal O3[Cys130, Argl76] v [4 [Argl3a, " - ang S enviari a temperatura ambiente. seguir las especificaciones de los protocolos -
Argl7e]) de toma de muastra cormespondientas
(proporcionados por Nuuma Genetics)
A iento Genéti Remision par-parte del pacients de toda la
sesoramiento Genetico s o - . documentacién clinica, meédica, asl coma la
{pre-test) Videoconforencia o presencial Consulta con Facultative = Solicitud con ficheros adJluntos rmbiiridian el i = X
al email del le ! lza junto & ta solicitud de consulta de
asesoramients,
Asesoramiento Genético ) ) ) . ) ‘Solicitud con los datos identificativos
[post-test) - Videocenferencia o presencial Consulta con Facultative - dol pach v la prucba B P - - i
al email del labaratorio
Ataxia ; i o =
. A s PCR + s " N& &5 necasario que of paclente Colaboracién con laboratoric extarng E
de Friedreich 229300 Sangre Parifgrica - EDTA [SmL) FXN [expansicn GAA) ariiliss da Fia mentos Se enviara a temperatura ambiente. o5td an ayunas. ]
Ataxia 164400, 183090, )
r ' — - . PCR + . £ Mo &5 necasanio que el paciente L= con
espinocerebelosa (SCA) 109150, 183086, Sangre Pariférica - EDTA (SmL) SCAL SCAZ, 5_{:&3,_50\6. anilisis de fragmentos Se enviara a temperatura ambiente. S5tE On AYUNaS,
P = 164500 SCAT (expansion tripletes)
Atrofia I = = No &5 necesario que ef paciante : |
Muscular Espinal Sangre Perifarica - EDTA [SmL) SMNI, SMM2 MLPA Se enviara a temperatura ambiente. @ELE an Ayunas. - |
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BRCAI/BRCAZ,
Secuenciacién completa

Sangre Pariférica - EDTA [SmLk;
Saliva; Mucosa bucal

BRCAL, BRCAZ

NGS, Secuenciacién

a temperatura ambiente.

Para misestras de sangre periférica, no s
necesario que el paciente esté en ayunas.
5ila muestra &5 de saliva o mucosa bueal,

saguit las expecificact de los
de toma de muestra cormespondientes
|propercionades por Nuuma Genetics]

CADASIL

[Arteriopatia Corebral con Infartoa
Subcorticales y Leuccencefalopatia),
enfermedad de

125310

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

NOTCH3

NGS, Secuenciacion

Se enviard a tomperatura ambiente.

Pars muestras de sangre periférica, no es
necesario que el paciente esté en ayunas,
5i la muestra &5 de saliva o mucosa bucal
seguit las especificaciones de los protocolos
de toma da musastra correspondientes
{proparcionados por Nuuma Genetics|

Cancer
Familiar

Sangre Pariférica - EDTA [SmL;
Saliva; Mucosa bucal

Panel de genes asociados

NGS, Secuenciacién

Se enviard a temperatura ambiente,

Pars muestras de sangre periférica, no s
necesaric que el paciente esté en ayunas.
5i la muestra &5 de sallva o mucosa bucal,
seguir las especificaciones de los protocales
detoma de musstra correspondientes
(proporcionados por Nuuma Genetics]

Cancer de mama/ovario
hereditario, sindrome
(SCMOH)

Sangre Paerifarica - EDTA (SmL);
Saliva; Mucesa bucal

Panel de genes asociados

NGS, Secusnciacien

Para muestras de sangre periférica, no ex
necesario que el paciente esté en ayunas.
i la muestra &5 de saliva o mucosa bueal

cigder =

Se enviard a ter

seguir | i los
de toma de musstra corespondientas
parc uurma ics]

Celiaca,
Enfermedad

2750

Sanare Periférica - EDTA (SmLl;

Saliva

HLA-DQ2 (alelos HLA-DQBIT02 v
HLA-DQAI0S) y HLA-DQS

Se ehviard a temperatura ambients.

Para muestras de sangre periférica, no a5
nacesario que ¢l Pacients 45te an AYUNas,
Si la muestra es de saliva, seguir las.
espocificaciones de los protocoloes de toma
de muestra correspondientes
{prapercianados par Nuuma Genetics|

Charcor-Marie-Tooth

Sangre Periférica - EDTA (SmL);
Saliva; Mucosa bucal

Panel de genes asociados

NGS, secuenciacion

Se enviara a temperatura ambiente.

Para muestras de sangre pariférica, no o5
nacesario que gl pacienta e5ta an ayunas,
Sila muestra es de saliva o mucosa bucal.
saguir |as espacificaciones de |os protocolos
de toma de muestra correspondientes [pro-
parclonados por Muuma Ganetics)

Cromosoma X-fragil (fraxa),
Sindrome del

300624

sangre Periférica - EDTA (SmL);
Saliva; Mucosa bucal;
Liguido amnistico (SmL)/
Vellosidades coriales
¥ Mucosa bucal (Gestante]”

FMRT [expansion CGG)

TP-PCR

Se enviard a temperatura ambiente.

Para muestras de sangre periférica, no es
mecesario que of paciente esté en ayunas.
i la muestra 95 do sallva o mucesa bucal,
seguir las especificaciones de los protocolos
da toma de muestra cormespondlantss
{proporcionades por Nuuma Genetics)

* Con mative de valorar una posible
contaminacion materna de la muestra de
LA 0 VC 5@ la pedira a la gestanta una
muestra de mucosa bucal.

el
2

cit de Diaminoxidasa
{DAO)

Deéf

Sangre Periférica - EDTA (SmL);
Saliva; Mucosa bucal

Polimorfismos mas frecuentes gen
ADCI (rs10156191, rs1049742,
rsl049793 y rs2052129)

Secuenciacion Sanger

Se enviara a temperatura ambients.

Para muestras de sangre periférica, no e1
necesario que el paciente esté en ayunas.
Si la muestra e de sallva o mucosa bucal,

seguir | ificaci; de los
de toma de muestra comespondientas

P uuma 1

Déficit Factor Il
{Protrombina)

Sangre Parifarica - EDTA (SmLk;

aliva

F2ic 9700

qPCR

Se enviara a temperatura ambiente.

Para muestras de sangre periférica, no s
necesara que ol PRCIENLS 516 BN aYLNAS,
i la muestra es de saliva, seguir las
especificacionss dal protocole de toma de
muestra correspondiente

i por Nuuma




Pag 3/7

TIEMPO RESPUESTA *°
(DIAS LABORABLES)

genetics

NUUM

ESTUDIO ORIGEN MUESTRA PROCEDIMIENTO METODO DE ENViO
Pars miestras de sangre periférica, no es
Déficit necesario que el paciente esté en ayunas,
eficy Sangre Periférica - EDTA [SmL); . - : i 51 |3 muestra o5 de saliva, saguir las -
Factor V Leyden - Saliva PRI R qPCR atemperatura ambiente. especificaciones de los protocolos de tama . 10
¥ e muestra corraspondiantes
(propercionados por Nuuma Genetics]
Pars muestras de sangre periférica, no es
Diabetes , necesario que el paciente esté en ayunas,
12585¢; 125851 Sarigre Porlfér : :
5 gre Poriférica - EDTA [SmL); A o oy : Si la muestra &5 de saliva o mucosa bueal,
MODY SuEst Blto Saliva; Mucosa bucal Panel de genes asociados NGS, secuenciacién Se enviard a tomperatura ambiente. seniir [48 eapociFiiaciones da lox heatoeaios -
de toma de musstra camespondientes
{proparcionados por Nuuma Genetics|
S—— s s _— DMPK _ . Mo es necesario gue el pacients 20
Dist: :jol ?tn'_uotolnlc-a 160900 Sangre Paeriférica - EDTA (SmL) |expansisn tripletes) PCR+TP-PCR Se enviard a temperatura ambiante, esté en syunas, Colaboracién con laboratorio externa =1
e ener
Di fi = - Porifs CHEP Mo &k necesario que al paclante e
istrofia miotonica 602658 Sangre Parifa (expansion cuadrupletes) PCR+TR-PCR Se enviard a temparatura amblants, o i B Colaboracién con laboratorio externo
tipo 1
Distrofia muscular de Mo ‘e hacasads h
e . o 5 io que el paciente . .
Duchenne-Becker SE— Sangre Pariférica - EDTA (5mL); oMb MLPA Se enviard a temperatura amblente. esti én syunas, Colaboracién con laboratorio externc
Distro muscular PABPNI = = Me &5 necasario que el paciente = 5
sculofaringea 164300 Sangre Paeriférica - EDTA (SmL) (expansién tripletes) PCR + TP-PCR Se enviara a temperatura ambiente. 518 an Ayunas. Colaboracien con laboratorio externo
Fara muastras de sangre periférica, no es
" . : i { pacients esté en ayunas.
Distrofias maculares i IeCYsano e ¥
2 - Sangre Parifarica - EDTA (SmL); Panel de genes asociadas NGS, secuenciacian Se enviara a temperatura ambiente. Sifa muestra es de saliva o mucosa bucal, Procesamiento de |a muestra an
e retina liva; Mucosa bucal sequlr las especificacionss de las protocalos colaboracion con laboratorio externo
y de ret Saliva; Mucosa bucal l i e | Iaby laborat te
de toma de muestra correspondientes
[propercienades per Nuuma Genetics)
Prenatali Para muestras de sangre periférica, no es
Displasias Liguide Amniatico; Vellosidad Corial _— . S e e g laborach Iabaratori
q e 16t - Postnatak Panel de genes asociados NGS, secuenciacion Se enviard a temperatura ambients. 5i Ia muestra &5 do saliva o mucesa bueal, Ao cion con Wboreetie ki
esqueleticas R A seguir | ificac de los
Sangre Periférica - EDTA (5mL); e toma da musstrs comespandientes
Saliva; Mucosa bucal {proparcionados per Nuuma Genetics)
DPYD, . Polimorfismos : g A Ne &5 necasario que of paciente
genotipado - Sangre Pariférica - EDTA [SmlL) 190541G>A, ¢1679T>G, ¢.2B4GA>T qPCR Se enviara a temperatura ambiente. 5tE QN AYunaE, -
v £.1129-5923C>G gen DPYD
Para muestras de sangre periférica, no es
Ehler-Danlos, e nEcr A i A1 PAC SOk Sets BH K e Procesamients de la musstra en
p - Sangre Periférica - EDTA [SmL}; 1 NGS, secuenciacion Se enviara a temperatura ambiente. 51 la muestra &5 de saliva o mucosa bue Rty e o
Sindrome de ‘Saihia; Mucosa bucal Priviel st gt ceind g . i seguir las especificaciones de los p ion con lab externo
detama de muestra camespondientes
(Bropercionadas por Nuuma Genetics)

2
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Para misestras de sangre periférica, no s
necesario que el paciente esté en ayunas.
" 5ila muestra &5 de saliva o mucosa bueal, Procesamiento de la muestra
a temperatura ambiente. seguit | ificac de los p on colaboracion con laboratorio externo
de toma de muestra cormespondientes
|propercionades por Nuuma Genetics]

MNGS, secuenciacion

Enfermedad iférica - " -
' - Sangre Periférica - EDTA [SmL); Panel de genes asaciados
de Park saliva; Mucosa bucal
Pars muestras de sangre periférica, no es
necesario que el paciente esté en ayunas,
Procesamiento de la muestra

SOon
5i la muestra &5 de saliva o mucosa bueal.
de los an con externo

Se enviard a tomperatura ambiente. seiic (84 sapeclf
de toma de muastra corespondientes

NGS, secuenciacion
{proparcionados por Nuuma Genetics|

angre Poriférica - ) "
- SRy 7 e L EDTL LK Panel de genes asociados
Saliva; Mucosa bucal
Para muestras de sangre periférica, no &5
nacesarie que ol pacienta 85te an ayunas, G
. : Si la muestra es de saliva , sequir las =ﬁ B
Se enviard a temperatura ambiante, ) * 8
VS & TIPS sspocificaciones de los protocoles do toma
& muestra correspondientes
|propercionadas par Nuuma Genetics)

Epilepsia

Sangre Periférica - EDTA [SmL); FlZ:e.-4T=C aPCR

% saliva
Para muestras de sangre perifirica, no es

necesario que el paciente esté en ayunas.
51 la muestra &5 do saliva o mucosa bucal, 20
seguir las especificaci de los - Lok
de toma da musstra correspondientes
{proporcionados por Nuuma Genetics|

Factor XII

Se enviard a

Fibrosis Sangre Periférica - EDTA [SmL): P
& i Secuenciacion completa sec iacio
21700 Saliva; Mucosa bucal i HOSEReCtREING o
Para muestras de sangre perifdrica, no &5
nacesario que ol pacienta asté an ayunas.
Se enviard a temperatura ambiente. SLIS mousies e O saliv o RIMCOLA UG -
saguir las espacificaciones de los protocolos
de toma de muestra correspondientes

|propercionadas par Nuuma Genetics)

quistica

. B8 mutaciones mas
kit gen CFTR
9 frecusntes y alalo poliT,

Fibrosis i o Sanigre Periférica - EDTA [SmLk
Saliva; Mucosa bucal
Para muestras de sangre periférica, no es

quistica
necesario que el paciente esté en ayunas.
: Se enviara a temperatura ambiente. 5i la muestra &% de saliva o mucosa bucal, =
seqguir las especificaciones de los protocolos
detama de muestra camespondientes
|proporcionados por Nuuma Genetics]

Sangre Periférica - EDTA (SmL); MEFV

Fiebre Mediterranea
GEAINS: Saliva; Mucosa bucal

* El estudio puede incluir la varianta S65C por
prascripcion médica,

HFE [HE3D, C282Y)" gPCR Se enviara a ter bi Para e sangre o es
necesario gue el paciente esté en ayunas.
S la muestra o5 de saliva . segulr las
espacificacionss de los protocoles de toma
e muestra correspondientes

{proporcionades per Nuuma Ganetics)

Hemocromatosis Sangre Perifarica - EDTA [SmL);
Saliva;

= F % Na &5 necasario qua of paclente Colaboracién con laboratorio externa
Secuenciacién y MLPA Se enviara a temperatura ambiente. perehanlad

Sangre Periférica - EDTA [SmL) CYP21A2

Hiperplasia Suprarrenal
Congenita por deficit de 613815
210HD
Para muestras de sangre periférica, no es
hecesario que el paciente esté en ayunas.
i 5i la muestra o5 de saliva, seguir las L
ificaciones de los de toma

PCRSSP Se enviara a ter
=5p P
de muestra cormespondientes
{propercionados por Nuuma Senetics]

- Sangre Periférica - EDTA [SmL); Determinacion haplotipo
Saliva HLA-C Clylo €2

HLA-C

N
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HPV - Tejide parafinade; Determinacién genctipados HPV PCR SS0OP - - .
Citologia liquida
Infertilidad Sangre Periférica - EDTA [SmL) Encradelecaines thok A So enviard a temperatura ambionte. 1054 naphesiic que sl cacitnte. -

masculina

region AZF (DAZ)

+ analisis de fragmentos

esté en ayunas.

JAKZ, mut.
Puntual [VE17F)

Sangre Periférica - EDTA [SmL)

JAKZ (VETTF]

GPCR

Se enviard a temperatura ambiente,

Mo es necesario que of pacients
@5t an ayunas,

JAKZ,
exdén 12

Sangre Periférica - EDTA [SmL)

JAK2Z [exdn 12)

Sgcuenciacion Sanger

Se enviard a temparatura amblants.

Mo &k necesario que al paclante
w5t @M AyLANas,

Colaberacién con laboratorio externo

KIR

Sangre Periférica - EDTA [SmLj;
Saliva

2001, 2012, 2DL3, 2DL4, 2DL5, 2051,
2052, 2053, 2054, 2055, 3001, 3012,
3DL3, 3D51, 20P1, 30M

PCR 5P

So enviard a temperatura ambiente.

Para muestras de sangre periférica, no &5
nacesarie que ol pacienta 858 an ayunas,
i la muestrs es de saliva, seguir las
especificaciones de los protocales de toma
de muestra correspondientes
|propercionadas par Nuuma Genetics)

Laminopatia
[LMNA)

Sangre Periférica - EDTA (SmL);
Saliva; Mucosa bucal

LMNA

NGS5, Secuenciacién

Se enviara a temperatura ambiente.

Para muestras de sangre perifirica, no es
necesario que el paciente esté en ayunas.
5i la muestra &5 de sallva o mucosa bueal,
seguir las especificaciones de los protocolos
de toma de muastra correspondientes
|proporcionados por Nuuma Genetics]

Lynch,
Sindrome de

Sangre Periférica - EDTA [SmL);
Saliva; Mucosa bucal

Panel de genes asaclados

NGS, secusnciacian

Se enviard a temperatura ambients.

Para muestras de sangre periférica, no es
necasario que Bl paciente esté an ayunas
i la muestra es de saliva o mucesa buc;
seguir las especificacionss de los protocotos
de toma de muestra correspondientes
[proporcienades per Nuuma Genatics)

Marfan,

Sangre Periférica - EDTA, (SmL];

Se enviard a temperatura ambiente.

Para muestras de sangre periférica, no es
necesario que el paciente esté en ayunas.
5l la muestra &5 de saliva o mucosa bucal,

Procesamignto de la muestra on

2

transtiretina

Saliva; Mucosa bucal

de toma de muastra corespondientes
|proporcionadas por Nuuma Genetics)

154700 Panel de genes asociados NGS, secusnciacian g
Sindrome de Saliva; Mucosa bucal 9 seguir | delos con io axterno
die toma da muastra corespondientes
{proporcionados por Nuuma Genetics)
Matching P
t - - Informe NGS5, secuenciacion - - -
genetico
Para muestras de sangre periférica, no es
Miocardiopatia amiloide 55 pesiferica’- EDTA (S} sryelcﬂarlorqm‘ E:ﬁi::emé it e -
i socl RGVE Eeteen L TTR Secuenciacion Sanger Se enviara a temperatura ambiente. Sl la rmuigstra o o mucosa ] - | =]
familiar asociada a la 105210 9 i seglil Ins expecificaciones de los pratoealos o
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Para misestras de sangre periférica, no s
necesario que el paciente esté en ayunas.
) 5ila muestra &5 de saliva o mucosa bueal,
a temperatura ambiente, meylii | Erist ot
de toma de muestra cormespondientes
|propercionades por Nuuma Genetics]

Mio_c ot dno.p:ft;a - Sangre Poriférica - EDTA [SmL); Panel de genes asociados MNGS, secusnciacian
arritmogénica Saliva; Mucosa bucal
Para muestras de sangre perifériea, no &5
necesario que ol pacients esté an ayunas. -
5i la muestra es de saliva o mucosa bucal, == 2 =
saguir |as espacificacionas de los protocoles
de toma de muestra correspondientes.

Se enviard a tomperatura ambiente.
{proporcionados por Nuuma Genatics|

Miccardiopatia - Sangre Periférica - EDTA [SmL); Panel de genes asociados MNGS, secuenciacisn
dilatada Saliva; Mucosa bucal
Para muestras de sangre periférica, no &5
necesara que ol PRCIENLS 516 BN aYLINAS,
Si la muestra es de saliva o mucosa bucal.
Se enviard a temperatura ambiente, saguir las espacificaciones de los protocolos
de toma de muestra correspondientes
{propercionados por Nuuma Genatics|

MNGS, secuenciacion

Miocardiopatia i
. p Sangre Pariférica - EDTA (SmL); Panel de genes asociados
hipertrofica - iva; Mucesa bucal
Para muestras de sangre periférica, no &5
necesarie que el packents asté en ayunas.
L 5i la muestra es de saliva o mucosa bucal,
Se enviard a saguir las especifi de los
de toma de muestra correspondientes
{propercianados par Nuuma Gentics)

Miocardiopatia no s
compactada del ventriculo Sangre Parflrice : EDTA k) Panel de genes asociados NGS, secusnciacian
. . Saliva; Mucosa bucal

zquierdo

* Bl estudio puede incluir tamién la varisnte
£1298C por prescripeion médica,

=

10

Sa Pariférica - Sl P tras d riférica,
- angre "ff::‘;':a FETA GoLE MTHFR:c.665C>T(p.Ala222Val)" gPCR, secuenciacion a1 Gl of RSt b o T
b Sila muestra o= de saliva, seguir las
especificaciones de los protocolos de tema
de muestra correspendientes
[proparcionados par Nuwma Genetics)

Se enviard a ter

MTHFR

Se enviara a temparatura ambiente.

Mutacion —
Sangre Periférica - EDTA [SmL); E: i i 1 P
- > X studio de variante Unica Secuenciacion Sanger

Puntual Saliva; Mucosa bucal
Para muestras de sangre periférica, no es
necesario que el paciente esté en ayunas.
NF1, NF2 NGS, secuenciacion Se enviara a temperatura ambiente. 5l la muestra e5 de saliva o mucosa bucal,
seguir | ificaci de los
de toma de muestra corespondientes
{proparcionados por Nutma Cenetics]

Procesamiento de la muestra en
con laboratorio externo

Nﬂu‘aflbrﬂmatogs Sangre Periférica - EDTA, (SmL];
tipeiy = Saliva; Mucosa bucal

El estudio puede incluir el complejo "
Se enviara a ter i i ial MTND4, MTHDE y pVDWSU'T’IGﬂ\B dala muestra en
MTHDI (mutaciones mITTTEG=A, colaboracion con laboratorio externo
MIS4B4T>C, mI4E0CA |

e tae
N._uro s = Sangre Pariférica - EDTA {SmL); Panel de genes asociados * MNGS, secuenciacion
éptica de Leber Saliva; Mucosa bucal
Para muestras de sangre periférica, no es
hecesario que el paciente esté en ayunas.
Sl la muestra 65 de sallva o mucosa bue
seguir las especificaciones de los protocalos
de toma de muestra cormespondientes
{propercionados por Nuuma Senetics]

Caolaboracion con laboratorio externo

Se enviara a temperatura ambiente.

NGS, Secuenciacién

oz opiiant Sangre Periférica - EDTA [SmL); i
Sindrome de [RASOPATIAS) " el Ducall i Panel de genes asociados

N,
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TIEMPO RESPUESTA
(DiAS LABORABLES)

Células de trofoectodermo

Deteccion de ancuploidias de

Tras su recogida, congedar la muestra
@ =20°C hasta su envio

los cromosamas

Se enviard a -4°C

PCT-A . (aprox. 6-8) todos los cromosomas R R (si no 56 pueds, mantaner a -4°C). : ’
Se enviard a -4"C
. Detoccién de recrganizaciones Tras s secogica conglar s musstra
PCT-SR - Gallzias o &8 bt astn d uifl NGS, secuenciacion (si no se puede, mantener a -4°C). - b
laprox. 6-8) aneuploidias de todos »

Poliposis Adenomatosa

Sangre Periférica - EDTA (SmL);
Saliva; Mucosa bucal

Panel de genes asociados

NGS, secuenciacion

Para muestras de sangre érica, no s
necesario que el pacients esté en ayunas,
5l la muestra &5 de sallve o mucosa bucal,

Se enviard a ter

seguit | ificationes de los p
de toma de muestra correspondientes
|proporcionados por Nuuma Genetics]

Poliquistosis renal,
AD

601313/ 176910

Sangre Periférica - EDTA [5mlL);

PKDN, PKD2

MLPA

Se enviara a temperatura ambiente.

Mo es necesario gue el paciente
esté en gyunas.

Colabaracion con laboratorio externo

Secure Match
Basico
(incluyendo MLPA HBAT y 2, SMN1 y
de FRAXA)

Sangre Perifarica - EDTA [SmL;
Saliva; Mucosa bucal

Panel de genes customizado

MGS, secuenciacion

pruebas complementarias
{MLPA, TP-PCR, Sanger)

Se enviara a temperatura ambiente.

Para muastras de sangre perifériea, no os
necasario qua &f paciants esté en ayunas.
Si la muestra == de saliva o mucosa bucal,
seguir las especificaciones de los protocolos
de torma de muestra correspondientes
[proparcionados par Nuuma Ganetics)

Secure Match

Ampliado
{incluyendo MLPA HEA] y 2, SMN1 y
screening de FRAXA)

Sangre Pariférica - EDTA [SmL};
Salivar; Mucosa bucal

Panel de genes customizado

MNGS, secusnciacion
pruebas complementarias
[MLPA, TP-PCR, Sanger)

Se enviard a tomperatura amblants,

Para muestras de sangre periférica. no o5
nacesaro que el packents esté en ayunas,
Si la muestra es de saliva o mucosa bucal,
saguir las sspecificacionss de los protocalos
de toma de muestra correspondientes
{proparcionados por Nuuma Genatics|

Sindrome
de Brugada

6044

Sangre Perifarica - EDTA [SmL);
Saliva; Mucosa bucal

Panel de genes asociados

NGS, secuenclacién

Se enviard a temperatura ambiente.

Para muestres de sangre periférica, no oo
necesario que el paciente esté en ayunas.
5l la muastra o5 de saliva o mucosa bucal,

Procesamiento da la muestra en

sequir las delosp
de toma de muestra correspendientes
[proporcionados por Mulma Genetics)

con |laboratorio externc

Trombogénicos,
Ampliado

&

Sangre Periférica - EDTA (5mL);
Saliva

Fil [Protrombinal, FV Leyden, FXII,
MTHFR

qPCR

Se enviara a temparatura ambients.,

Para muestras de sangre periférica, no es
necesaro que el packenta e5té en ayunas.
Si la muestra es de saliva, seguir las.
aspecificaciones de los protocolos de toma
de muestra correspondientes
{proporcionados por Nuuma Genatics)

* 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 custediado, segtin la actual legislacion
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 peticion (DNI, teléfono, nombre completo) e indicando la direccién de correo electronico a la que desea
que se envie el/los informe/s. A tal fin, debido a la ley de proteccion 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 direccion info@nuumagenetics.com indicando su deseo de recibir una copia en la direccidn electrénica de su eleccion, adjuntando en todo caso una fotocopia de su

DML
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EXOMA DIRIGIDOD
< 50 Genes

Prenatal:
Liquide Amniatice
Postnatal:
Sangre Periférica - EDTA [SmL)

Panel de genes ascciados

NGS, secuanciacion

Se enviard a temperatura ambiente,

Me & necesaris que ol paclents
@516 BN AYUnas,

Prenatal:
EXOMA DIRIGIDO Liquido Amnidtico P R L ; No e necesario que el paciente
50'G Postriatat Panel de genes asociados NGS, secuenciacion Se enviard a temperatura ambiente, 2218 £h ayunas,
> enes Pt
Sangre Periférica - EDTA [SmL)
WES " Procesamiento de la muestra en
&t i teri Aol fara s atura Mo @5 necesario que el pacients = r
EXTRA Sangre Periférica Filtrado por criterios HPO NG5, secusnchacian Se enviara a temperatura ambiente., e _? um:-sp‘ calabarscicn e Inbarataro
- EDTA (5mL) ylo panel customizado ayunas, GG
EXOMA . o 1 " Procesamients de la muestra en
oo i b - Mo es necesario que el paciente
sangre Periférica Filtrado por criterios HPO NGS, sscusnclacion Se enviard a temperatura ambiente. . colaBoraclsn coniRbartsTo
EN TRIO o pansl customizado esté en ayunas,

- EDTA (SmL)

externc

* Condiciones de envio.

Toda prueba genética debe ir acompanada 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 meédico 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 gue el paciente desee recibir una copia del mismo, asi debera hacerlo constar en el momento de |a solicitud, aportando sus datos de contacte en la peticion (DNI, teléfono, nombre completo) e indicando la direccion de correo electronico a la que desea
que se envie el/los informey/s. A tal fin, debide 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 direccion info@nuumagenetics.com indicando su deseo de recibir una copia en la direccion electronica de su eleccién, adjuntando en todo caso una fotocopia de su
DNI.
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