CIMA LAB

DIAGNOSTICS FECHA DE OBTENCION FECHA DE RECEPCION
GEN éT|CA: CODIGO MUESTRA ID PACIENTE
AREA DE ENFERMEDADES
CONSTITUCIONALES NUMERO BIOPSIA NUMERO DE PETICION
(HEREDITARIAS)
A RELLENAR POR EL PETICIONARIO A RELLENAR POR CIMA LAB DIAGNOSTICS

SOLICITUD DE ANALISIS GENETICO

DATOS DEL PACIENTE DATOS DEL PETICIONARIO
APELLIDOS: ETIQUETA OPCIONAL HOSPITAL:
NOMBRE:
FECHA DE NACIMIENTO: SEXO: [J HOMBRE (7] MUJER DR./DRA.:
NO REFERENCIA EXTERNO: UNIDAD/SERVICIO:
EMAIL:
DIRECCION:
CIUDAD:
TELEFONO: CIF:

CARACTERISTICAS CLINICAS RELEVANTES PARA EL ESTUDIO (datos clinicos, posible diagndstico, etc.)

DATOS DE LA MUESTRA: PATOLOGIA CONSTITUCIONAL HEREDITARIA

TIPO DE MUESTRA: J SANGRE EDTA  [TJ ADN
) OTROS (especificar)

OBSERVACIONES SOBRE LA MUESTRA:

DATOS DEL ESTUDIO GENETICO SOLICITADO (cartera de pruebas en el reversa)

ESTUDIO SOLICITADO:

MUTACION FAMILIAR (Sl PROCEDE):

DECLARACION DE EXISTENCIA DEL CONSENTIMIENTO INFORMADO DECLARACION DE BIOBANCO

Declaro que el paciente identificado en esta solicitud conoce los datos incluidos Se adjunta hoja de consentimiento para la donacion
en la misma y ha firmado el consentimiento informado para la realizacion de de datos y muestras para su uso en investigacion:
este estudio genético y que éste ha sido incluido en su historia clinica. Isi CINO

Firma del facultativo: Fecha: (Enviar solo la tercera pagina del consentimiento informa-

do de donacion de datos y muestras)

Todos los datos de caracter personal que aparecen en este formulario, asi como los resultados de los analisis, quedaran archivados en un fichero bajo
la responsabilidad de CIMA LAB Diagnostics. De conformidad con la legislacion vigente, todas las personas resefiadas en este documento podran ejer-
cer su derecho de oposicidn, acceso, rectificacion y cancelacion, mediante correo electrénico a la siguiente direccion: cimalabdiagnostics@unav.es

CONTACTO: ENVIAR A:
Dra. Ana Patifo Garcia Dr. Gorka Alkorta-Aranburu CIMA LAB Diagnostics - Unidad de Gendmica (Laboratorio 1.05)
apatigar@unav.es galkorta@unav.es EDIFICIO CIMA, Centro de Investigacion Médica Aplicada

T. +34 948 255 400 T. +34 948 194 700 Avda. Pio XII, 55 / E-31008, Pamplona-Navarra (Espafia)

Ext. 82 4257 Ext. 811032 cimalabdiagnostics@unav.es / www.cimalabdiagnostics.es
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CIMA LAB
DIAGNOSTICS

CENTRO DE DIAGNOSTICO GENETICO Y FENOTIPICO INTEGRAL
COMPREHENSIVE GENETIC AND PHENOTYPIC DIAGNOSTIC CENTER

GENETICA: AREA DE ENFERMEDADES CONSTITUCIONALES (HEREDITARIAS)

CATALOGO DE PRUEBAS 2016-17 / PLAZO DE ENTREGA: variable, consultar. Estas pruebas pueden ampliarse bajo demanda

Genética molecular (3 - 5 ml de sangre periférica con EDTA)

Técnica

1 CADASIL, mutaciones gen NOTCH 3 (exones 2-6, 11-12 y 18-19) Secuenciacion Sanger
2 Cancer colorrectal hereditario no polipdsico, mutaciones gen MLHI Secuenciacion Sanger
3 Cancer colorrectal hereditario no polipdsico, mutaciones gen MSH2 Secuenciacion Sanger
4 Cancer colorrectal hereditario no polipdsico, mutaciones gen MSH6 Secuenciacion Sanger
5 (Cancer de mama/ovario, mutaciones genes BRCAIy BRCA2 Next Generation Sequencing
NGS. Panel de Cancer BRCA1y BRCA2, deteccion de alteraciones en los genes
BRCAIy BRCAZ para identificar pacientes con sindrome de cancer de mama/ovario hereditario
6 Cancer de mama/ovario, delecion/duplicacion genes BRCALy BRCA2 MLPA
7 Cancer de mama/ovario hereditario, mutacion p.lle157Thr, gen CHECK2 Secuenciacion Sanger
8 Cancer gastrico difuso hereditario, mutaciones gen CDHI Secuenciacion Sanger
9 Charcot Marie Tooth 1A1 (CMT1A1), duplicacion gen PMP22 MLPA
10 Distonia de torsidn temprana (DYT1), delecidn c.907 909delGAG gen TORIA Secuenciacion Sanger
11 Epilepsia, panel de 145 genes Next Generation Sequencing
12 Fibrosis quistica, 50 mutaciones mas frecuentes gen CFTRy IVS8-Tn (poli-T) Secuenciacion Sanger
13 Fragil X, expansion CGG gen FMRI Analisis de fragmentos
14 Hipoacusia Mitocondrial, sensibilidad a aminoglicésidos, mutacion A1555G gen 12S rRNA Secuenciacion Sanger
15 Hipoacusia, mutacion del gen GJB2y delecion del gen GJB6 Secuenciacion Sanger
16 Huntington (HD), expansion CAG gen HTT Analisis de fragmentos
17 Leiomiomatosis hereditaria y cancer renal (def. fumarato hidratasa), mutaciones gen FH Secuenciacion Sanger
18 Melanoma familiar, mutaciones gen CDKN2A (p16INK4) Secuenciacion Sanger
19 Neoplasia endocrina multiple tipo 1 (MEN1), mutaciones gen MENI Secuenciacion Sanger
20 Neoplasia endocrina multiple tipo 2 (MEN2), mutaciones gen RET (exones 8, 10, 11, 13-16) Secuenciacion Sanger
21 Neuropatia por presion (HNPP), delecion gen PMP22 MLPA
22 Polineuropatia Amiloide Familiar o Amiloidosis Tipo 1, mutaciones gen TTR Secuenciacion Sanger
23 Poliposis adenomatosa colorrectal autosdmica recesiva, mutaciones gen MUTYH (exones 7y 13)  Secuenciacién Sanger
24 Poliposis adenomatosa familiar (PAF) autosémica dominante, mutaciones gen APC Secuenciacion Sanger
25 Sindrome de Cowden y PTEN Hamartoma Tumor Syndrome (PHTS), mutaciones gen PTEN Secuenciacion Sanger
26 Von Hippel Lindau, mutaciones gen VHL Secuenciacion Sanger
Citogenética (3 - 5 ml de sangre periférica con EDTA) Técnica
27 Array CGH 180K (autismo) Array CGH
28 Array CGH 60K (postnatal general) Array CGH
29 Cariotipo de sangre periférica Cariotipo de alta resolucion
30 Diagnostico prenatal no invasivo de aneuploidias cromosdmicas (TrisoNIM Premium) Next Generation Sequencing
31 Sindrome de Angelman FISH (1 sonda)
32 Sindrome de Di George FISH (1 sonda)
33 Sindrome de Miller-Dieker FISH (1 sonda)
34 Sindrome de Prader Willi FISH (1 sonda)
35 Sindrome de Williams FISH (1 sonda)
Otros Técnica
36 UGTIA1*28, tratamiento con irinotecan Secuenciacion Sanger
37 TYMS (repeticion 28 pb) + DPD (IVS14+1 G>A) + MTHFR (c.C677T), Varios

tratamiento fluoropirimidinas (5-Fu)

38

Secuenciacion de exoma clinico (trio) paciente y progenitores

Next Generation Sequencing

39

Valoracion de fragmentacion espermatica. Halosperm

Test de dispersion de cromatina
espermatica

40

Estudio dirigido de mutaciones

Secuenciacion Sanger

CONTACTO:

Dra. Ana Patifio Garcia
apatigar@unav.es

T. +34 948 255 400

Ext. 82 4257

Dr. Gorka Alkorta-Aranburu
galkorta@unav.es

T. +34 948 194 700

Ext. 811032
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