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El cercador de laboratoris clinics de diagnostic de
malalties minoritaries a Catalunya.

Teresa Pampols. Institut de Bioquimica Clinica. Servei de Bioquimica i
Genética Molecular. Hospital Clinic de Barcelona i Comité d’Etica del IIER.



+
El cercador de laboratoris clinics de

diagnostic de MM a Catalunya

m Es una eina per als professionals de la salut i una font
d’informacid sobre les malalties minoritaries oberta als
ciutadans

m Incloura els segiients tipus de malalties
1. De base geneética
2. Neoplastiques
3. Infeccioses
4. Causades per factors ambientals o toxics

* 5. MM no classificables en els grups anteriors, si s’escau
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Cal remarcar respecte al cercador :

m Només es trobara una malaltia si el laboratori clinic te un
paper fonamental en el diagnostic

m Si es fa en un laboratori de Catalunya

m El proposit d’aquest cercador €s unicament informatiu. No es
pretén en cap cas substituir I’atencid 1 assessorament d’un
metge especialista. Les proves de laboratori no sén d’accés
directe pels ciutadans, siné que han de ser prescrites per un
facultatiu 1 sequir els circuits habituals per a totes les proves
diagnostiques en I’ambit del sistema de salut.
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Informacid que conté actualment :

1. Malalties de base genetica

31 Laboratoris de 12 Institucions 1 634 Malalties
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Capacitat diagnostica dels laboratoris:

Entre 11i 178 malalties

El nombre de malalties per Centre/ Institucio és de:
Hospital Clinic i Provincial de Barcelona 431
Hospital Universitari de la Vall d'Hebro 247
Hospital de Sant Joan de Deu 156
Institut de recerca en Ciéncies de la Salut Germans Trias 1 Pujol 81
Hospital de la Santa Creu i Sant Pau 71
IDIBELL - Hospital Duran Reynals 50
UDIAT Centre Diagnostic. CSU Parc Tauli 35
Institut de Medicina Predictiva i Personalitzada del Cancer 19
Hospital Universitari de Girona Josep Trueta 19
Fundaci0 Puigvert-IUNA 18

* Institut d'Investigacid Biomedica Girona 14

. Banc de sang i teixits 8
2855 Pkt




+ Les proves genetiques amb finalitats

assistencials estan contemplades a
la Llei 14/2007 de Investigacid
biomedica

|

a) «Analisis genético»: procedimiento destinado a
detectar la presencia, ausencia o variantes de uno o varios
segmentos de material genético, lo cual incluye las prue-
bas indirectas para detectar un producto genico o un

metabolito especifico que sea indicativo ante todo de un
cambio genetico determinado.
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Per a les anomalies cromosomiques

(incloent disomies uniparentals, reordenaments submicroscopics,
alteracions criptiques i anomalies congenites detectables amb
microchips o microarrays)

Citogeneética classica (Cariotip bandes alta resolucio)
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Citogenética molecular (Cariotip molecular)
FISH , QF-PCR, MLPA, CGH, Arrays CGH,
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er als trastorns mendelians
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DNA, RNA, cDNA 1 NMD, QF-PCR, MLPA HPLC, UHPLC,
CBI, CG, CG/MS, MS/MS, Etc.
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+ Flux molecular d’informacié genetica
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Comparacié amb Europa
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2012 REPORT ON THE STATE OF THE ART
OF RARE DISEASE ACTIVITIES IN EUROPE
OF THE
EUROPEAN UNION COMMITTEE OF EXPERTS
ON RARE DISEASES

/
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PART I: OVERVIEW OF RARE DISEASE
ACTIVITIES IN EUROPE

This work was financed by the EUCERD Joint Action: Working for Rare Dise=ses N 2011 22 01

EucerD Y EUCERD
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| = 500 diseases

| 200 - 499 disaanes
L 100 - 199 dizagay
20 -9 diseases
1 - 19 diseases

Figure 5: Number of rore diseases tested in loberatories located in eoch country {Orphanet dato extraction
September 2011

A Orphanet hi ha informacié sobre 5.954 MM (de tot tipus) i 5.424
laboratoris.

A la nostra base sobre 634 (només de base genetica) 1 31 laboratoris
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Figure 4: Number of genes tested in loboratories located in each country (Orphonet doto extraction September
2011)
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+ Les proves genetiques proporcionen
resultats que son per tota la vida 1 els
resultats tenen implicacions per a
I’'individu 1 per la familia

m Per aix6 son molt importants els criteris d’avaluacié d’una prova
geneética, que es resumeixen en 4 components

m Validesa analitica (exactitud, precisid, reproductibilitat, fiabilitat)

m Validesa clinica (sensibilitat, especificitat, valor predictiu positiu i
negatiu)

m Utilitat clinica (utilitat en la atencio al pacient, balan¢ beneficis i danys)

m Implicacions etiques, legals 1 socials

Les proves que ofereixen els laboratoris de Catalunya autoritzats pel

* Departament de Salut per a fer analisis cliniques contemplen aquests
‘ . criteris
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Els laboratoris respecten els principis eti
fonamentals de les proves genéetiques
(contemplats a la LIB)

Que la prova sigui pertinent

La voluntarietat d’accés a la prova: Consentiment informat
La proteccid de las persones que no tenen capacitat de
consentir (menors, incapag¢os, difunts)

El dret a la informacid i consell genétic abans i després de
la prova
El dret a saber i a no saber
La confidencialitat i la no comunicacié d’informacié a
tercers

La qualitat de las proves i la seva realitzacidé en centres

. | acreditats
La proteccid de les dades i les mostres
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- El consell genetic, el consentiment informat i sovint, la
peticié de permis per conservar les mostres amb finalitats
de recerca, son part de les proves genetiques
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Politica de la qualitat

Dels 31 laboratoris 18 tenen la Certificacio per la Norma ISO 9001

1 laboratori te la Acreditacio de la competéncia per la Norma
ISO 15.189 per a algunes de les proves

Participen en controls externs de Qualitat (molts d’ells son examens de
competencia amb pacients reals):

EMON AECNE
ERNDIM SEHH

UK NEQAS GCECGH
EQCF

EPNET- EQAS

CDCs

% | .
N Generalitat de Catalunya
Departament de Salut E CatSalut 16
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Professionals experts
62 professionals (Llicenciats o Doctors en Farmacia, Medicin

Biologia, Bioquimica, Quimica) especialistes en les ciencies del
laboratori clinic i sovint també investigadors en I'ambit de les
Malalties Minoritaries

Dels 31 laboratoris, 21 sOn, a meés, grup de recerca en Xarxes/
Instituts de recerca
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* A Catalunya hi ha 18 U CIBERER , 203 investigadors
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==
Aplicatiu

L’aplicatiu informatic, dissenyat i presentat esquematicament al
Parlament de Catalunya el 20 de febrer de 2012 amb motiu del 5e
Dia Mundial de les Malalties Minoritaries a Catalunya, esta en fase
beta.

Mentrestant es pot consultar un document interactiu en format
“pdf”, publicat en el portal del CatSalut del Departament de Salut.
Aquest document és temporal i es retirara quant finalitzi la fase de
probes de I'aplicatiu.
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LasalutdelafhalaZ “ Ciutadania > LasalutdeladalaZ > A-Z2 = M > Cercador de laboratoris
Vida saludable ’
Urgéncies ; g il 0 T 4 - s
_ Cercador de laboratoris clinics de diagnostic de malalties minoritaries de Catalunya
El sistema de salut ; =
Versié beta
Drets i deures ’
L Malalties i proves | Laboratoris
Eines i recursos ; o
diagndstiques
Pani[:ipa[:iﬁ ’ 0 Preguntes fregiients

Informacio sobre la malaltia, les proves diagnostiques, els materials bioldgics necessaris, la metodologia emprada, els laboratoris i els professionals

que realitzen les proves.

Seleccioneu un criteri de cerca:

& Hom de |a malaltia
 codi Orphanet

' Codi OMIM

' Codi 10010

' Codi 1009

' Codi SNOMED

¥ Edicié Nom de la malaltia

Desactivada

I [
| [ [ [ | | [ stiosde confianza ESUTR




Cercador de laboratoris clinics de diagnéstic de malalties minoritaries de Catalunya

Versid beta

Malalties i proves | Laboratoris

diagnostiques

e Preguntes fregients

Informacio sobre la malaltia, les proves diagnostiques, els materials biologics necessaris, la metodologia emprada, els laboratoris i els professionals
que realitzen les proves.

Seleccioneu un criteri de cerca:

& Nom de |a malaltia
C Cadi Orphanet

" Codi OMIM

" Codi ICD10

" Codi 1CD9

" Codi SNOMED

Mom de la malaltia

|hc|mpe

Cerca

Resultats de cerca per nom de la malatia :

[}l  Malaltia de Pompe



Cercador de [aboratons clinics de diagnostic de malaties minoritaries de Catalunya

Versio heta

< Torna al cercador

Malaltia de Pompe

= Definicid i codis

Sinonims: Glucogenost tipus 2, Malattia de Pompe, Deficiencia d'acid affa-14-glucosidasa
Codi Orphanet: ORPHAZ6S

Codi OMIM: 232300

Codi ICD10; E740

Codi ICD9: 2710

Codi SNOMED: 237967002, 124462004, 124454007, 237968007

Tipus de malaltia: 0

- Base genetica
- Trastorns monogenics mendelians
- Malalties metaboliques heredtaries
- Malalties lisosamiques

- fltres malalties lsosomiques especifiques



[ Laboratoris associats a la malaltia

['] Seccid d'errors congénits del metabolisme - Institut de Bioguimica Clinica . Servei de Bioguimica i Genética Molecular.

H. CLINIC I PROVINCIAL DE BARCELONA

Proves de genética molecular

- Gen: GAL

- zenética molecular: PCR | seqlenciacid
Proves de genética bioquimica
- Producte génic o proteina: alfa-1,4-glucosidasa als limfocits, als fibroblasts 1 a la sang seca

Proves adicionals

- Diagnastic de portadors: i

- Diagnastic prenatal; Ko

Facultatius responsables de les proves:

Maria Josep Coll - mjcoll@clinic.ub ez

[] Centre d'investigacions en bioguimica i biologia molecular - Nanomedicina. CIBER de Enfermedades Raras

HOSPITAL UNIVERSITARL LA WALL D'HEBRON

Proves de genética bioquimica

- Producte génic o proteina; Alfa glucosidasa als leucooits | als fibroblasts

- Altres proves: Quitotriosidasa al sérum

Proves adicionals

- Diagnostic de portadors: Si

- Diagnastic prenatal: Si

Facultatius responsables de les proves:

Carmen Dominguez - mecdominguez@vyvhebron.net



Cercador de laboratoris clinics de diagnostic de malalties minoritaries de Catalunya

Versio beta
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Codi Orphanet; CRPHAZES

Codi OMIM: 232300
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Codi ICD9: 2710
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‘ FY

GDUSIE traductor mastra aguesta pagina en: cataldv'  Google Traductor Desactiva per a:

Codi SMOMED: 237967002, 124462004, 1
Tipus de malaltia: © ' ' SHMMORY Additional information
_ ) Glycogen storage disease type 2 (GSD IID is a lysosornal storage disease which Faftherinfermation on this
- Base genetica particularly affects the skeletal and respiratory muscles with varying degrees of J
- Trastarns monogénics mendelians gravity and which, in the infantile form, is associated with hypertrophic > Classification(s) (5)
- Malaii bl Hereditar cardiomyopathy, Incidence is estimated at about 1/57,000 for the adult farm and > GE"'F(S? (13_
ar e IpenRiRde s el alahes 1/136,000 for the infantile form, The infantile farm of Pompe disease starts 2 PUb"Cat":""S:"" Pubhed
- Malalties lisosomigques before the age of 3 months with major hypotonia, sucking and swallowing > Other welste(s) (16)
- Altres malalties lisosomiques e difficulties, hypertrophic cardiomyopathy and progressive hepatomegaly, The Health care resources for tl
gdult farm results in prngre;swe limb-girdle mylrnpathyr I:ueglnnmg W|th.'thfa lawer > Expert centres (380)
Illmhs, ann:.l .Iaffects the resmrafnr.’yr systern, wl;m:h can .be tll'ua first SIEH of the > Diagnostic tests (90) _lj
[=  Laboratoris associats a la malaltia el ' - | ' : &
|+ Enor enla pagina. LT e R0 v

[*|] Seccid d'errors congénits del metabolisme - Institut de Bioguimica Clinica . Servei de Bioquimica i Genética Molecular.

H. CLINIC I PROVINCIAL DE BARCELONA

Proves de genética molecular

~izen: GAA
- Genética molecular: PCR | segienciacio
Proves de genética bioguimica

- Producte génic o proteina; alfa-1,4-glucosidasa als limfocits, als fibroblasts | a la sang seca

Proves adicionals

—— — — — — ——




<< Torna a la Malaltia

Seccid d'errors congénits del metabolisme - Institut de Bioquimica Clinica . Servei de Bioquimica i zenética Molecular.

HOSPITAL CLIMIC I PROVINCIAL BARCELONA

=l Dades de contacte

Adreca: Mejia Lequerica s/n , Edifici Helios 111, Planta baixa. Barcelona 08028
Telefon: 932275672

Email: aargudo@clinic.ub.es

Web: www hospitalclinic.org =

= Facultatius

Antonia Ribes - aribes@clinic.ub es
Teresa Pampols - aribes@clinic.ub.es
Maria Josep Coll - aribes@clinic.ub es
Laura Gort - aribes@clinic.ub.es

Judit Garcia - aribes@clinic.ub.es
Maria Lluisa Girds - aribes@clinic.ub.es
Paz Briones - aribes@clinic.ub.es

Jose Luis Marin - aribes@clinic.ub.es
Rosa Maria Lopez - aribes@clinic.ub.es

=l Recerca

Grup de recerca: Grup Malalties Metabaliques Hereditiries, Area 3, IDIBAPS, U737 CIRERER

Web del grup de recerca: http//www . idibaps.org =* www. ciberer.esfindex.phproption=corn_wrapper&lternid=100 =

Descripcid de la recerca:

Bases bioguimigues , moleculars | mecanismes fisiopatoldgics de les Malalties metaboliques hereditaries (MMH) amb 'objectiu de de millorar les estratégies
diagnastiques, terap&utiques | preventives, Les principals linies de recerca actuals ds: Aproximacions terdpeutiques en models "in vitro" . Deficiéncies primaria de
CoQ10, Deficigncies de creatina cerehral . Deplecions del mtDMA, Deficiéncia de MHBE i Malaltia de Miermann

-Pick tipus C.



Dades de contacte
Facultatius
Recerca

Sistemes de qualitat

Certificacio

[50 9001;2008

Controls de qualitat externs de genética bioguimica

ERMDIM-Quantitatiu d'Aminoacids a plasma

ERMNDIM-Assaigs Especials a Serum

ERMDIM-Assaigs especials a orina

ERMDIM-Cistina a leuccits

ERNDIM-Qualitativ d'Acids organics a orina (caracteristiques d'examen de competéncia)

I
I
I
I
ERMDIM-Acilcarnitings (caracteristiques d'examen de competéncia)
ERMDIM-Examen de competéncia alobal a orina

ERMDIM-Enzims lisosomics

ERMDIM-Competéncia dels defectes de la glicosilacid (CDG)
Controls de qualitat externs de genética molecular

EMON SEQ-Seqlenciacid DNA

EMOQN-gxtraccid DA

Controls de qualitat
AECNE | CDCs Atlanta (pel cribratge neonatal)



Dades de contacte

Facultatius

Recerca

Sistemes de qualitat

Malalties que diagnostica aquest laboratori

Sindrome de deplecid de DMA mitocondrial

Malaltia de Gaucher tipus II1

Z-Metilbutirilglicindria

Acidermia metilmaldnica - hormocistindria, tipus chlc
Galactoséria per deficiéncia de Galactosa 1-P uridiltransferasa
Tirosinérmia tipus 11

Hiperlisingria tipus I

Deficigncia miltiple d'acil-Cos deshidrogenasa
Fenilcetoniria
Hiperornitinémia-hiperamonémmia-hormocitrolindria
Homocistindria per deficiéncia de cistationina beta-sintasa
Deficiencia d'arginina; glicina amidinotransferasa
Deficiencia d'acil-Cod deshidrogenasa de cadena molt llarga
Desmosterolosi

Condrodisplasia punctata rizomelica lligada al cromosoma = dominant

Mucolipidosi tipus 2

Zindrome de Hurler Scheie

Sindrome de pseudo-Zellweger
Malaltia de Sandhoff

Ceficiencia de biotinidasa

Malaltia de Tay Sachs

Malaltia de Krabbe

Ceficiéncia de N-acetilglutamat sintasa
Acidaria 3-metilglutaconica tipus 111
Aciddria glutarica tipus I

Etc.



Cercador de laboratoris clinics de diagnostic de malalties minoritaries de Catalunya

Dra. Antonia Ribes

Seccid d'errors congeénits del metabolisme - It

HOSPITAL CLINIC I PROVINCIAL BARCELONA Dr. Jordi Surrallés

Dades de contacte

Depto Medicins

Dra. Susan Webb Endocrinologia., Instituto de Inve on Hi:

Zant Pau, Barcelona

FHEUItﬂtiUS 'Fic:ha ineas de Investigacidn | Persanal Grupno ” Fublicacione: |

Dra. Antonia Ribes - UT37

Programa de Investigacion: Medicina Metabdlica Hereditaria
= Recerca

Enfermedacies Matahdlicas Hereditarias, Institut de Bioguimica Clinica, Servicio de Bioguimica

4 Zenética Molecular, Corporacid Sanitéria Clinic, Barcelona

Direccidn: Edificio Helios: I plants Elaja i Mejia Laquarica =in

Grup de recerca: Grup Malalties Metabaliques Hereditgrie ©F fe0% Bercelona, Barcsna

- ek Ficha | Lineas de Investigacidn | Personal Grupo | Publicaciones
Web del grup de recerca: http//www.idibaps.org = ww oot mbtemisn [T T
DES[rip[iﬁ dE Iﬂ I'EEEI'EE: Ruiz Gamez &, Couce ML, Garcia-Yilloria J, Torres A, Bafia Souto &, Yagle J, Viazeca MA, Ribes &, Ardstegui JI
. . . . L. .. . e Clinical, genetic, and therapeutic diversity in 2 patients with severe mevalonate kinase deficiency. Pediatrics ..

Bases bioquimigues , moleculars | mecanismes fisiopatolagics de les Malalties metaboliq| e s seessss tEgies
PubMed

diagnostiques, terapeutiques | preventives, Les principals linies de recerca actuals ds: A primaria de
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1. MALALTIES DE BASE GENETICA

NOTA: Les malalties de base genéfica, zhan indexat majorifariament en aparafs basafs en
consideracions sobre lez seves bazes cel metabdligues i moleculars. Lievat dels
i i altres malaities neurogenétiques; Refard mental causat per
X-fragil. FRAXE, i per gens ligatz a I'X i Malalties Gardi ilars. Les ldzies de base
genética consfifucional zhan indexat al grup 2. MALALTIES NEOPLASTIQUES

<< Tomna al cercador

Malaltia de Pompe L e i

microanrays)

1.a.1 Anomalies numériques

1.a.2 Anomalies estructurals: delecions

1.a.3 Anomalies estructurals: cromosomes marcadors
1.a.4 Alires anomalies esfruciurals

1.a.5 Microdelecions/microduplicacions

1.a.6 Disomies uniparentals

= Definicid i codis

1.b Trastorns monegénics mendelians

1.b.1 Trastoms endocrins hereditaris
1.b.2 Immuncdeficiéncies i trastoms del sistema immunitari
1.b.2.1 Immunodeficiéncies combinades TiB.
1.b.2.2 Immunodeficiéncies predominantment d’Anticossos
1.b.2.3 Altres sindromes amb immunodeficiéncies ben definits
1.b.2.4 Immunodeficiencies per disfuncio fagocitica.
1.b.2.5 Immunadeficiéncies per defectes de la Immunitat Innata
excepte immunodeficiéncies en la disfuncid  fagocitica i
deficiéncies del complement.
1.b.2.6 Malalties auto inflamatdries.
1.b.2.7 Deficiencies del complement
1.b.3 Trastoms de les proteines: Amiloidosis | Malalties per prions
1.b.4 Malalties metabdligues hereditaries
1.b.4.1 Malalties lisosomiques
1.b.4.1.1 Esfingolipidosis
1.b.4.1.2 Mucopolisacaridosis
1.b.4.1.3 Glucoproteinosis
1.b.4.1.4 Mucolipidosis
1.b.4.1.5 Defectes del transport lisosomic
1.b.4.1.6 Altres malalties lisosimiques especifiques

Sinonims: Glucogenosi tipus 2, Malalhia de Pompe,
Codi Orphanet: ORPHAZ6S

Codi OMIM: 232300

Codi ICD10: E740

Codi ICDY9; 2710

Codi SNOMED: 237967002, 124462004, 124454007
Tipus de malaltia: 9

Nom de la malaltia Index tematic 1 Index tematic 2 Index tematic 3 Index tematic 4

Tipus de malaltia

- Base gengtica

Lipofuscinosi neuronal Base genética Trastorns monogénics Malalties metaboliques Malalties lisosomiques Altres malalties lisosomiques
ceroide infantil mendelians hereditaries especifiquas
W .
- Malaltia per acumulacié Base genética Trastorns monogénics Malalties metaboliques Malalties lisosomiques Altres malalties lisosomiques
Trastorns manogenics mendelians e it osomee i el oaed o
Malaltia de Wolman Base genética Trastorns monogénics Malalties metaboliques Malalties lisosomiques Altres malalties lisosomiques
_ M | | t t I:I ) | h |j t Vo mendelians hereditaries especifiques
dlaMties Metaoo |E||'“35 Brediaries Deficiéncia de Base genética Trastorns monogénics Malalties metaboliques Malalties lisosomiques Altres malalties lisosomiques
mieloperoxidasa mendelians hereditaries especifiquas
- . : R Malaltia de Pompe Base genética Trastorns monogénics Malalties metabdliques Malalties lisosdomiques Altres malalties lisosomiques
Malalties lisasamiques mendeians herediaris especifiques
Lipofuscinosi neuronal Base genética Trastorns monogénics Malalties metaboliques Malalties lisosomiques Altres malalties lisosomiques
ceroide infantil tardana mendelians hereditaries especifiquas

- ltres malalties lisosomiques especiques
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Malalties i proves | Laboratoris
diagnostiques

0 Preguntes freqients

Informacio sobre els laboratoris, els professionals, la politica de qualitat, els controls externs de qualitati la recerca que realitzen.

[=  Banc de Sang i Teixits

[*] Unitat de diagnostic i terdpia molecular

[=|  FUNDACIO PUIGVERT - IUNA

[*| Laboratori de biologia molecular de la Fundacié Puigvert

(=] H.U. GERMANS TRIAS I PUIOL DE BADALONA

[*| Laboratori de neurogenética molecular

(=] HOSPITAL CLINIC I PROVINCIAL BARCELONA

[ unitat d'eritropatologia

[ Seccid de genética molecular. Servei de bioquimica i genética molecular

[ servei d'immunologia

[ Servei d'hemoterapia i hemostasia

[ Seccid d'errors congénits del metabolisme - Institut de Bioquimica Clinica . Servei de Bioquimica i Genética Molecular.
[*] Seccid de citogenética i genética clinica. Servei de bioguimica i genética molecular

[ Seccid de toxicologia. Servei de bioguimica i genética molecular



* DOCUMENT INTERACTIU EN FORMAT PDF |I

1 - No permet:

Accedir directament a la informaci0 especifica per a cada
malaltia en les web’s de Orphanet 1 del OMIM, ni a les de les
xarxes de recerca.

Fer cerques per grups de malalties.
Disposar de la relacio de malalties per laboratori o per centre.
Fer cerques pels sinonims.
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DOCUMENT INTERACTIU
2 - Permet:

Trobar una breu descripcid d’altres fonts d'informacio, aixi
com l'acceés directa a altres webs rellevants que s’han destacat.

Fer cerques especifiques pel nom principal de la malaltia.
Accedir a les fitxes informatives de cada laboratori.

Hi ha les malalties de base genetica, peroé n'hi ha menys que a
I'aplicatiu
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‘ Relacid d'informacio Gtil, de xarxes i espais Web que podeu consultar

' b deracions i fundacio
'CE dor de les principals associacions de pacien

Generalitat de Catalunya 't' ‘
Departament de Salut CatSalut T Registre agregat

malaties minoritiries
Servel Calala
de la Salut
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Informacid sobre la malaltia, les proves Informacid sobre els laboratoris,
diagnostiques, els materials biologics institucions, professionals, politica de
necessaris, la metodologia emprada i els qualitat, controls externs de qualitat i
laboratoris i professionals que les recerca que realitzen

realitzen

Organitzacié de les proves diagnostiques | nici |  Sortir |

El propdsit d'aguet cercador es Onlcament infermatiu . No es pretén en cap cas substituir atencid i el assessorament d'un metge sspecialista, Les proves de
Ilabaratori no son d'acceés directe pels ciutadans, sind gue han de ser prescrites per un facultativ i seguir els circuits habituals per a totes les proves diagnostiques
en I"ambit del sistema de salut.
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Proves genetiques

Les proves genétigues amb finalitats assistencials estan contemplades
en la Ley 14/2007 de 13 de julio de Investigacion Biomédico.

al whnalisis genéticos: procedimiento destinado a
detectar la presencia, auzencia o variantes de-uno o varioa
segmentos de material genetico, lo cusl incluys las prue-
bas indirectas pars detectar un producto génico o un
metaboito especifice gue sea indicativo ante todo de un
cambio genabico determinado.

El consell genétic, el consentiment informat i sovint, la peticio de permis
per a conservar les mostres amb finalitats de recerca, son part de les probes genetigues

Organitzacio de les proves

Per a les anomalies cromosomiques Per als trastorns monogenics

{incloent disomies uniparentals, reordenaments submicroscopics, alteracions
criptigues i anomalies congenites detectables amb microchips o microarrays)

Gen

GENETICA MOLECULAR

CITOGENETICA CLASSICA Pl
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CITOGENETICA MOLECULAR - - F
Producte del gen Metabaolits especifics

(proteina)

!

!

GENETICA BIOQUIMICA

(Malalties Metaboliques Hereditaries)

o

ALTRES PROVES DE LABORATORI




LABORATORIS’“CLINICS DE DIAGNOSTIC BE

=L LE 3. 'MALA_LT_IE_S_ _MINORITARIES

Nom de la Seleccioneu la lletra del nom de la malaltia que
malaltia voleu consultar. Si no la trobeu pel nom propi,

cerqueu per la lletra “M” de malaltia, o per la
lletra “S” de sindrome.
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Deficiéncia congenita de Factor VII

Deficiéncia congenita de Factor X

Deficiéncia congenita de Factor XI1

Deficiéncia congenita de Factor X111

Deficiéncia congénita de fibrinogen

Deficiéncia d'aecil carnitina translocasa

Deficiéneia d'acil-CoA deshidrogenasa de cadena curta

Deficiencia d'acil-CoA deshidrogenasa de cadena llarga

s
il
Jie sl
Lg |
_ |
Lg ]
e S

Deficiencia d'acil-CoA deshidrogenasa de cadena molt llarga

Deficiéncia d'acil-CoA oxidasa peroxisomal

Deficiéneia d'adenilat cinasa (AK)

Deficiéneia d'adenilsuceinat liasa

Deficiéncia d'adenosina desaminasa {ADA)

EEEEEE

Deficiéncia d'adhesio leucocitiaria tipus 1

L
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Laboratoris

Seleccicneu el nom del laboratori que ~ Nomdel
voleu consultar laboratori

La fitxa del laboratori té 2 parts, la
primera on hi ha les dades de contacte |
professionals, i |a segona amb les linies
de recerca i els sistemes de qualitat
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Relacio de Laboratoris
+

Centre/Hospital/Institucio Laboratori/Unitat/Servei/Seccio

HOSPITAL UNIVERSITARI LA VALL D'HEBROM

Centre d'investigacions en bioguimica i biolegia molecular - Nanomedicina. CIBER
4 | de Enfermedades Raras

Programa de medicina molecular

e
Unitat de metabolopaties. Laboratoris Clinics
o
) Uinitat d'endocrinologla padiatrica, Vall d*"Hebron Institut de Recerca (VHIR)
L

~

\\ V)
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Cercador de proves diagnastiques i de laboratoris

LaberataryLinnarSenel Se o Centre d investigacions en bioguimics i biclogla molecilar - Nanomedicina. CIRER de
CrntrefHospital finsrimsce’s RSP TAL UNIVERSITARE LA VALL D*HEDRDN

TRidEs A8 eantnehs
Adrecat P de |3 val Henron, 119-120 - Area Materdo infantd, (planta 14)
Chitai: BarEliona
Codl Postal! RS
Tabafan SI4BHA06EMDEE
Fan: 932R0A061
E-mell Secretarln medominguer@ivhebron net
Weeb: www.vhiroog
Profesionaly
Carman Dngn'l'rw.lm medaminginezfivhebrornnet

Sictar Manuel Hodrnguer Sursda wictorsureda@vhin ong
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Agraiments:
Al grup de treball de laboratoris

Representants d’associacions de malalts: Representants del Catsalut:
« Ana Sanchez (FCMPF) e Pilar Magrinya
- Anna Ripoll (FEDER) e Diana Altabella

Representants experts:
Representants de la CAMM:

- Teresa Pampols

e Lluisa Alvarez

. Joan Lluis Vives e Aida Ormazabal

 Alberto Plaja

* Victor Volpini

e Eduardo Tizzano

Noves incorporacions:

. Teresa Ribalta

e Tomas Pumarola
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Als 62 professionals dels laboratoris que han facilitat
dades.

Als professionals del CatSalut que han col-laborat i han
fet aportacions fonamentals:

Maite Aguayo, entrada de dades i revisié de
nomenclatura.

Joan Aloy, elaboracié del document interactiu.

Diana Altabella, coordinacid del desenvolupament de
I’aplicatiu

MOLTES GRACIES PER LA SEVA ATENCIO
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