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ALCANCE DE LA ACREDITACION
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GENETICA MOLECULAR
ESPECIMEN / PRUEBAS/ESTUDIOS FaipidelhllE e
MUESTRA Método
Saliva, gota seca de sangre | Estudio molecular del déficit de Alfa-1- antitripsina. Método CE-IVD
EE?oSc)édianrlgere tc:jt:l, DI:;: Deteccion de variantes en el gen SERPINAL: ALAT Genotyping Test

1) c.187C>TPI* |

2) ¢.194T>C PI* M procida

3) c¢.226_228delTTC PI* M malton, PI* M PGK-SER-SOP-000015
palermo, PI* M nichinan

4) ¢.230C>T PI* S iiyama

5) c¢.552delC PI* QO granite falls

6) ¢.646+1G>T PI* QO west

7) ¢.721A>T PI* QO bellingham

8) c.739C>TPI*F

9) c.839A>T PI* P lowell, PI* P duarte, PI* Q0
cardiff, PI* Y barcelona

10) c.863A>TPI* S, PI* T

11) c.1096G>A PI* Z, PI* Z augsburg

12) ¢.1130dupT PI* Q0 mattawa, PI* Q0 ourem

13) ¢.1158dupC PI* QO clayton, PI* QO
saarbruecken

14) c.1178C>T PI* M Heerlen

muestras anteriores) PGK-SER-SOP-000014

PCR

Saliva, gota seca de sangre | Determinacidn de variantes (SNVs, indels) relacionadas | Procedimiento interno

(DBS), sangre total, ADN | con el déficit de Alfa-1-antitripsina en el gen SERPINA1 PGK-SER-SOP-000025 v2

rocedente de las | mediante amplificacion (PCR multiplex) y secuenciacién
p . ) plificacion ( plex) y se " | pGK-SER-SOP-000028 v1
muestras anteriores) masiva (NGS amplicén-seq) por terminacion reversible
ciclica . .
Secuenciador MiSeq
Software CLC Genomics
Workbench 0\\“— Dg
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ENAC es firmante de los Acuerdos de Reconocimiento Mutuo establecidos en el seno de la European co-operation for Accreditat Hizaciones

internacionales de organismos de acreditacion, ILAC e IAF (www.enac.es)
Codigo Validacion Electrénica: VAVU70Pz6099F40294

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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