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Entidad Nacional de Acreditacion

CENTRO DE BIOQUIMICA Y GENETICA CLINICA

Direccién: Hospital Clinico Universitario Virgen de La Arrixaca. Avda. Primero de Mayo, 143
30120 El Palmar (MURCIA)

Norma de referencia: UNE-EN ISO 15189: 2023

Actividad: Laboratorio clinico

Acreditaciéon n2: 1117/LE2154

Fecha de entrada en vigor: 06/11/2014

ALCANCE DE LA ACREDITACION

(Rev. 11 fecha 06/03/2026)
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METABOLOPATIAS Y CRIBADO NEONATAL

ESPECIMEN / PRUEBAS/ESTUDIOS PROCEDIMIENTO
MUESTRA Método

Sangre impregnada en | Aminoacidos (1) Método CE-IVD (2)

papel de filtro Acilcarnitinas (1) LAA IT/34 - Tabla 1
Succinilacetona
Espectrometria de masas en tandem
Enzimas (1) Método CE-IVD (2)
Hormonas (1) LAA IT/34 - Tabla 2
Fluoroinmunoensayo
Actividad biotinidasa Procedimiento interno
Ensayo colorimétrico PNT/METAB/13. Ed.2
Determinacion de las distintas fracciones de hemoglobina | Método CE-IVD (2)
Electroforesis capilar LAA IT/34 - Tabla 3

(1)  Alcance flexible: el laboratorio dispone de una lista de Pruebas Acreditadas a disposicidn del cliente segun se establece en el
documento NT-48 de ENAC.

(2) Alcance flexible: el laboratorio puede cambiar los equipos/kits y dispone de una lista de analisis acreditadgos-a
cliente de acuerdo con NT-48.

N
ENAC es firmante de los Acuerdos de Reconocimiento Mutuo establecidos en el seno de la European co-operation for Accredita o
internacionales de organismos de acreditacion, ILAC e IAF (www.enac.es)

Codigo Validacion Electrénica: L5SedKB25GR1dk2ull

La acreditacién mantiene su vigencia hasta notificacion en contra. La presente acreditacion esta sujeta a modificaciones, suspensiones temporales y retirada.
Su vigencia puede confirmarse en https://www.enac.es/web/enac/validacion-electronica o haciendo clic aqui
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CITOGENETICA
ESPECIMEN / PRUEBAS/ESTUDIOS PROCEDIMIENTO
MUESTRA Método
Liquido amnidtico Cariotipo prenatal constitucional Protocolo reconocido
Vellosidad corial Cultivo PNT/CIT/02
Microscopia dptica PNT/CIT/03
PNT/CIT/04
Sangre periférica Cariotipo postnatal constitucional Protocolo reconocido
Cultivo PNT/CIT/01
Microscopia dptica PNT/CIT/02
Liqguido amnidtico Deteccidn de alteraciones por cambio en nimero de copias | Procedimiento interno
Vellosidad corial de segmentos de ADN (CNVs) Agilent Technologies
Sangre periférica Hibridacion Genémica Comparada con array CGH de 60K PNT/CIT/06 Ed. 5
PNT/CIT/10 Ed. 1

Codigo Validacion Electrénica: L5SedKB25GR1dk2ull
La acreditacién mantiene su vigencia hasta notificacion en contra. La presente acreditacion esta sujeta a modificaciones, suspensiones temporales y retirada.
Su vigencia puede confirmarse en https://www.enac.es/web/enac/validacion-electronica o haciendo clic aqui
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ESPECIMEN /
MUESTRA

PRUEBAS/ESTUDIOS
Método

PROCEDIMIENTO

Sangre periférica
Liguido amnidtico

Vellosidad corial

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

QF-PCR fluorescente

Método CE-IVD
Kit Devyser QF-PCR
PNT/GENMOL/07

Estudio genético del Sindrome X-Fragil

PCR fluorescente

Método CE-IVD

Kit Asuragen S X fragil
PNT/GENMOL/06
Procedimiento interno

PNT/GENMOL/05 Ed. 9

Estudio genético de la fibrosis quistica

Genes:

F508del
V520F
A455E
S549N
R347P
N1303K
394delTT
1078delT

2347delG
M1101K
S1251N
R117C
D1152H
E60X

PCR fluorescente

G551D
G542X
R117H
621+1G>T
W1282x
3659delC
3905insT
1507del

Q890X
Y122X
444delA
2143delT
CFTRden2,3
R1158X

R553X 1717G>A
R560T 3120+1G>A
218delA  2789+5G>A
G85E 711+1G>T
R334W R1162X
3849+10kbC>T

R347H W846X
1677delT  L206W

A

S549T P67L
Y1092X(C>A)
1811+1.6kbA>G

R1066C 3272-26A>G

Poli-T del IVS8

Amplificacién especifica de alelos ARMS

Método CE-IVD
Kit CF-EU2 Fibrosis Quistica
PNT/GENMOL/08

Codigo Validacion Electrénica: L5SedKB25GR1dk2ull
La acreditacién mantiene su vigencia hasta notificacion en contra. La presente acreditacion esta sujeta a modificaciones, suspensiones temporales y retirada.

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




ENAC

Entidad Nacional de Acreditacion

Anexo Técnico
N2 1117/LE2154 Rev. 11
Pag. 4 de 4

ESPECIMEN /
MUESTRA

PRUEBAS/ESTUDIOS
Método

PROCEDIMIENTO

Sangre periférica

ADN

Deteccion de variantes en genes relacionados con la
predisposicién hereditaria al cancer (1)

Secuenciacion Sanger

Procedimiento interno (2)

Lista analisis acreditados Sanger
Flexible — Tabla 1

Deteccion de variantes en casos familiares de genes
relacionados con enfermedades genéticas poco frecuentes

(1)

Secuenciacion Sanger

Procedimiento interno (2)

Lista analisis acreditados Sanger
Flexible — Tabla 2

Deteccion de variantes en el gen SHOX para el estudio de
talla baja idiopatica (1)

Secuenciacion Sanger

Procedimiento interno (2)

Lista analisis acreditados Sanger
Flexible — Tabla 3

Estudio de variantes SNVs, INDELs en linea germinal
(postnatal):

Grupos de patologias/Areas clinicas:
Neurodesarrollo (1)
Conectivopatias (1)
Displasias esqueléticas (1)
Enfermedades renales hereditarias (1)
Malformaciones vasculares (1)
Rasopatias (1)
Enfermedades autoinflamatorias (1)
Endocrino-metabdlicas (1)
Neuromusculares (1)
Fibrosis quistica y sindromes relacionados (1)
Porfirias (1)
Sindrome EEC y trastornos relacionados (1)
Cancer hereditario (1)

Secuenciacion masiva en Paralelo (NGS) de librerias
obtenidas por hibridacion, captura y enriquecimiento.
Técnicas de confirmacion: Sanger, MLPA

Procedimiento interno (2)

Lista de analisis acreditados
mediante panel de NGS flexible

(1)  Alcance flexible: el laboratorio dispone de una lista de Pruebas Acreditadas a disposicidn del cliente segun se establece en el
documento NT-48 de ENAC.
(2) Alcance flexible: el laboratorio puede cambiar los equipos/kits y dispone de una lista de analisis acreditados a
disposicion del cliente de acuerdo con NT-48.

Codigo Validacion Electrénica: L5SedKB25GR1dk2ull
La acreditacién mantiene su vigencia hasta notificacion en contra. La presente acreditacion esta sujeta a modificaciones, suspensiones temporales y retirada.

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