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El cercador de laboratoris clínics de diagnòstic de 
malalties minoritàries a Catalunya.

Teresa Pàmpols. Institut de Bioquímica Clínica. Servei de Bioquímica i 
Genètica Molecular. Hospital Clínic de Barcelona i Comitè d’Ètica del IIER.
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El cercador de laboratoris clínics de 
diagnòstic de MM a Catalunya

� És una eina per als professionals de la salut i una font 
d’informació sobre les malalties minoritàries oberta als 
ciutadans

� Inclourà els següents tipus de malalties

1. De base genètica

2. Neoplàstiques

3. Infeccioses

4. Causades per factors ambientals o tòxics

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

� Només es trobarà una malaltia si el laboratori clínic te un 
paper fonamental en el diagnòstic

� Si es fa en un laboratori de Catalunya

� El propòsit d’aquest cercador és únicament informatiu. No es 
pretén en cap cas substituir l’atenció i assessorament d’un 
metge especialista. Les proves de laboratori no són d’accés 
directe pels ciutadans, sinó que han de ser prescrites per un 
facultatiu i seguir els circuits habituals per a totes les proves 
diagnòstiques en l’àmbit del sistema de salut.
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31 Laboratoris de 12 Institucions i 634 Malalties

Informació que conté actualment : 
1. Malalties de base genètica
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Capacitat diagnòstica dels laboratoris:

Entre  1 i 178 malalties

El nombre de malalties per Centre/ Institució és de:

Hospital Clínic i Provincial de Barcelona 431

Hospital Universitari de la Vall d‘Hebrò 247

Hospital de Sant Joan de Deu 156

Institut de recerca en Ciències de la Salut Germans Trías i Pujol 81

Hospital de la Santa Creu i Sant Pau 71

IDIBELL - Hospital Duran Reynals 50

UDIAT Centre Diagnòstic. CSU Parc Taulí 35

Institut de Medicina Predictiva i Personalitzada del  Càncer 19

Hospital Universitari de Girona Josep Trueta 19

Fundació Puigvert-IUNA 18 

Institut d’Investigació Biomèdica Girona 14

Banc de sang i teixits 8



+ Les proves genètiques amb finalitats 
assistencials estan contemplades a 
la Llei 14/2007 de Investigació

biomèdica
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Citogenètica clàssica (Cariotip bandes alta resolució)

Citogenètica molecular (Cariotip molecular)

FISH , QF-PCR, MLPA, CGH, Arrays CGH,

Per a les anomalies cromosòmiques
(incloent disomies uniparentals, reordenaments submicroscòpics,
alteracions críptiques i anomalies congènites detectables amb

microchips o microarrays)
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DNA, RNA, cDNA i NMD, QF-PCR, MLPA  HPLC, UHPLC,

CBI, CG, CG/MS, MS/MS, Etc.

Per als trastorns mendelians
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Gen

Producto gènic

Metabòlits

Manifestacions
clíniques

GENÈTICA
BIOQUÍMICA
(M. Metabòliques
Hereditàries)

GENÈTICA
MOLECULAR

457 gens

110 proves per a 
productes 
gènics

75 proves per 
a metabòlits i 
perfils oberts 
extensius

Flux molecular d’informació genètica



+ Comparació amb Europa
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634

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

A la nostra base sobre 634 (només de base genètica) i 31 laboratoris
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457



+ Les proves genètiques proporcionen 
resultats que son per tota la vida i els 
resultats tenen implicacions per a 

l’individu i per la família
� Per això son molt importants els criteris d’avaluació d’una prova 
genètica, que  es resumeixen en 4 components

� Validesa analítica (exactitud, precisió, reproductibilitat, fiabilitat)

� Validesa clínica (sensibilitat, especificitat, valor predictiu positiu i 
negatiu)

� Utilitat clínica (utilitat en la atenció al pacient, balanç beneficis i danys)

� Implicacions ètiques, legals i socials 

Les proves que ofereixen els laboratoris de Catalunya autoritzats pel 
Departament de Salut per a fer anàlisis clíniques contemplen aquests 

criteris 



+Els laboratoris respecten els principis ètics 
fonamentals de les proves genètiques 

(contemplats a la LIB)
Que la prova sigui pertinent

La voluntarietat d’accés a la prova: Consentiment informat

La protecció de las persones que no tenen capacitat de    

consentir (menors, incapaços, difunts)

El dret a la informació i consell genètic abans i després de 

la prova

El dret a saber i a no saber

La confidencialitat i la no comunicació d’informació a      

tercers

La qualitat de las proves i la seva realització en centres       

acreditats

La protecció de les dades i les mostres
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CI per a la prova CI per utilitzar les mostres 
excedents en recerca

El consell genètic , el consentiment informat  i sovint, la 
petició de permís per conservar les mostres amb finalitats 

de recerca, son part de les proves genètiques
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Dels 31 laboratoris 18 tenen la Certificació per la Norma  ISO 9001

1 laboratori te la Acreditació de la competència per la Norma
ISO 15.189 per a algunes de les proves

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

EMQN                               AECNE
ERNDIM                  SEHH
UK NEQAS                GCECGH
EQCF
EPNET- EQAS
CDCs

Política de la qualitat
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62 professionals (Llicenciats o Doctors en Farmàcia, Medicina, 
Biologia, Bioquímica, Química) especialistes en les ciències del 
laboratori clínic i sovint també investigadors en l’àmbit de les 

Malalties Minoritàries

Dels 31 laboratoris, 21 són, a més, grup de recerca en Xarxes/ 
Instituts de recerca

Professionals experts

*

* A Catalunya hi ha 18 U CIBERER , 203 investigadors
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L’aplicatiu informàtic, dissenyat i presentat esquemàticament al 
Parlament de Catalunya el 20 de febrer de 2012 amb motiu del 5è
Dia Mundial de les Malalties Minoritàries a Catalunya, està 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 retirarà quant finalitzi la fase de 
probes de l’aplicatiu.

Aplicatiu
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1 - No permet:

DOCUMENT INTERACTIU EN FORMAT PDF

Accedir directament a la informació específica per  a cada 
malaltia en les web’s de Orphanet i del OMIM, ni a les de les 
xarxes de recerca.

Fer cerques per grups de malalties.

Disposar de la relació de malalties per laboratori o per centre.

Fer cerques pels sinònims.
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2 - Permet:

Trobar una breu descripció d’altres fonts d’informació, així
com l'accés directa a altres webs rellevants que s’han destacat.

Fer cerques específiques pel nom principal de la malaltia.

Accedir a les fitxes informatives de cada laboratori.

Hi ha les malalties de base genètica, però n’hi ha menys que a 
l’aplicatiu

DOCUMENT INTERACTIU
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Afegir mes captures
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+ Agraïments:
Al grup de treball de laboratoris

Representants d’associacions de  malalts:

• Ana Sánchez (FCMPF)

• Anna Ripoll (FEDER)

Representants de la CAMM:

• Teresa Pampols

• Joan Lluis Vives

Representants del Catsalut:

• Pilar Magrinyà

• Diana Altabella

Representants experts:

• Lluisa Alvarez

• Aida Ormazabal

• Alberto Plaja

• Victor Volpini

• Eduardo Tizzano

Noves incorporacions:

• Teresa Ribalta

• Tomàs 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 revisió de 

nomenclatura.

Joan Aloy, elaboració del document interactiu.

Diana Altabella, coordinació del desenvolupament  de   

l’aplicatiu

MOLTES GRÀCIES PER LA SEVA ATENCIÓ


