MUESTRAS REQUERIDAS PARA LOS ESTUDIOS GENETICOS
(Toma, manipulacidn y envio)

En el Departamento de Genética de la Fundacidn Jiménez Diaz se utilizan las mas modernas
tecnologias para ofrecer un servicio éptimo de andlisis genético a profesionales y pacientes.

Para dar este servicio, es preciso recibir las muestras bioldgicas en las mejores condiciones
posibles.

MUESTRAS PARA ESTUDIOS POSTNATALES:

Estudios cromosdmicos (Cariotipo en sangre periférica):
e 1 tubo de al menos 2cc de sangre periférica en Heparina-Litio (tapdn verde)

La muestra debe llegar al laboratorio antes de 24 horas tras su extraccion. Si es posible anoten
la fecha y hora de su extraccion.

El estudio requiere de 72 horas de cultivo por lo que la muestra debera llegar al laboratorio los
lunes, martes y viernes de 8h a 15h. Se debera tener en cuenta el calendario de festividades,
de forma que las 72 horas, tras la recepcidn de la muestra, caigan en dia laborable.

Para este tipo de estudios el paciente no requiere de preparacién previa, no es necesario el
ayuno.

Estudios moleculares (incluidos estudios de Secuenciaciéon Masiva y Array-CGH)
e 1tubo de 10 cc de sangre periférica en EDTA (tapén lila)

Excepcionalmente para nifios, neonatos o personas con dificultades en la obtencidn de este
volumen, éste podra ser inferior (minimo 1mL). Envienos la cantidad de muestra obtenida y en
caso de dificultad a la hora de realizar el analisis nos pondremos en contacto con Vd.

O en su lugar

e 5 ug de ADN, preferiblemente, resuspendido en Tris-EDTA (TE 10:0,1) o H,0 estéril, a
una concentracion minima de 50ng/uL.

e Otros tejidos: células bucales (salivero/escobilla), sangre periférica en Heparina-Litio,
muestras de piel, otros tejidos y fluidos, material fijado procedente de analisis
citogenéticos, sangre en papel...

Consultenos, si es necesario le facilitaremos los contenedores especificos para este
tipo de muestras y la preparacién e instrucciones previas para la toma de la misma.

e Orina, este tipo de muestra se utiliza para estudios de ADN mitocondrial y sera
utilizada solo en los casos en los que se solicite de forma expresa. Debe ser recogida en
la primera miccién de la mafiana en uno o dos tubos de orina (cuanta mayor cantidad
mejor) y sin descartar la primera fraccidn. Debera recibirse en el laboratorio el mismo
dia de su recogida.
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Pueden recibirse cualquier dia de la semana (de lunes a viernes) y de 8h a 15h.

Para este tipo de estudios no es necesario estar en ayunas.

MUESTRAS PARA ESTUDIOS PRENATALES:

Estudios cromosémicos/citogenéticos y moleculares (incluidos estudios de Secuenciacién y
Array-CGH)

Liquido amnidtico: Son necesarios entre 10 y 20 ml (preferiblemente de liquido claro NO
hematico*) recogidos en un vial estéril. Serad el especialista en Obstetricia el que decida el
momento mas adecuado para la obtencion de la muestra.

*NOTA: Si macroscopicamente se viera que la muestra es hematica, o en el procesamiento de la muestra
se detecta que el botdon celular es hematico, y esto pudiera interferir en la interpretacion de los
resultados, se pondra en conocimiento del facultativo solicitante del estudio.

¢ Vellosidad corial: Idealmente deben llegar 20 mg de biopsia corial (Prenat Diagn. 1986
Jul-Aug;6(4):265-9), recogida en un vial estéril con un medio especifico de transporte*
o suero salino fisioldgico con unas gotas de heparina (Ej. inyectable 5% 15.000 Ui).
Serd el especialista en Obstetricia el que decida el momento mas adecuado para la
obtencién de la muestra.

*NOTA: Consultenos, si es necesario le facilitaremos los contenedores especificos con el medio para este
tipo de muestras.

e Muestra de sangre fetal (cordocentesis): se necesita un minimo de 1 ml de sangre
fetal, recogida en tubo de Heparina de Litio (tapdn verde) para estudios citogenéticos
o en EDTA (tapdn lila) para estudios moleculares. Estas muestras deben enviarse junto
a una muestra de sangre materna recogida en Heparina de Litio (tapdn verde) para
estudios citogenéticos o en EDTA (tapdn lila) para estudios moleculares.

e Muestra de cultivo de Liquido amnidtico o Vellosidad corial. Se requiere pellet
celular, en medio de cultivo, procedente de cultivo en monocapa en un 80-90% de
confluencia.

e Restos fetales (procedentes de aborto/legrados). Recogidos en un vial estéril (Ej. vaso
de orina) en suero salino fisiolégico.

e Restos fetales (anteparto). Preferiblemente placenta y ademas si es posible tejido
fetal (musculo). Recogidos en un vial estéril (Ej. vaso de orina) en fresco o en suero
salino fisioldgico.

Ademads, para estudios moleculares:

e Muestra de sangre materna/paterna: 1 tubo de 7 cc de sangre periférica en EDTA
(tapon lila) de la gestante y opcionalmente podria solicitarse también muestra del
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padre del feto. Ambas serdan empleadas como controles en el estudio prenatal
molecular.

Diagnostico prenatal no invasivo en sangre materna

e 20 cc de sangre periférica en EDTA (tapdn lila) de sangre materna (preferentemente 2
tubos de 10cc).

Para este tipo de estudios se necesita la recogida de dos muestras de sangre materna: una
primera muestra a las 7-8 semanas de gestacion (determinada por ecografia) y una segunda
muestra a las 9-10 semanas. El informe se emitird tras el estudio de la segunda muestra.

Excepcionalmente y dependiendo de la naturaleza del estudio se informaria de la necesidad de
recogida de una 32 muestra a las 11-12 semanas de gestacion.

Ademads, para estudios de enfermedades monogénicas:

Muestra de sangre paterna: se requerira 1 tubo de 7 cc de sangre periférica en EDTA (tapon
lila) del padre del feto que serd empleada como control en el estudio.

e 10 cc de sangre periférica, para test de cribado prenatal no invasivo, en tubo especifico
facilitado por el Servicio de Genética.

INSTRUCCIONES PARA EL ENVIO Y TRANSPORTE DE LA MUESTRAS
e El envio preferiblemente debe realizarse durante las 24 horas posteriores a su obtencién.

Si el envio se realiza el mismo dia de la extraccion las muestras pueden permanecer y enviarse
a temperatura ambiente.

En caso de temperaturas extremas (superiores a 429C), o si se va a demorar el envio, se
aconseja que las muestras se conserven a 4°C hasta su envio. Para cualquier duda rogamos se
pongan en contacto con nosotros de cara a convenir las mejores condiciones de envio y
transporte.

e Para evitar errores de identificacion, asegurese de que el nombre de la muestra que figura
en el tubo coincide con el consignado en la Hoja de Peticidn.

IMPORTANTE: Para muestras de donantes, ademas, es necesario identificar la muestra con el
cadigo de referencia del donante e indicar nombre y apellidos, o nimero de historia clinica
FJD, de la paciente receptora de la donacién.

e La muestra debe acompanarse de los documentos o informacion solicitada en la “Peticion
de estudios” (ANEXO).

e Las muestras deben enviarse, para evitar roturas, en sobre acolchado o recipientes
especificos para el transporte de muestras bioldgicas, a la siguiente direccidn:

Hospital Universitario Fundacién Jiménez Diaz
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Servicio de Genética 22 planta (ascensores 10y 11)
Avda. de los Reyes Catolicos n22
28040 Madrid (Espafia)

CRITERIOS DE CALIDAD DE LAS MUESTRAS

e La recepcion de la muestra en un tubo o dia* de la semana erréneo (*para estudios de
cariotipo) puede suponer un rechazo de la muestra.

e Para garantizar resultados optimos, todos los ADN recibidos son evaluados antes del
estudio y de proceder al analisis, ya que un ADN en mal estado podria producir resultados
subdptimos, con una fiabilidad inferior a la deseada.

En el caso que los controles de calidad previos al estudio del ADN reflejen una calidad poco
adecuada se notificara al solicitante, requiriendo nueva muestra o su consentimiento para
proceder con el andlisis, bajo esas condiciones. Si a pesar de la baja calidad del ADN, por los
motivos que fuere, el solicitante desea proceder con el estudio, éste le serd facturado, aunque
no produzca resultados interpretables.

e En las muestras de liquido amnidtico, vellosidad corial o restos fetales para estudios
cromosomicos, a la semana se controlard el crecimiento celular. En caso de apreciarse
ausencia de crecimiento se pondra en conocimiento del solicitante del estudio.

e Para las muestras de sangre periférica para estudios cromosdmicos, a las 72 horas, recién
extendidas las muestras en portaobjetos, tras el sacrificio, se comprobara la existencia de
suficiente numero de divisiones y la calidad de la muestra. En caso de que la calidad de la
muestra no fuera la adecuada para el estudio, se pondra en conocimiento del solicitante del
estudio.

PROCEDIMIENTO CLiNICO
Informacion para el paciente

A partir de las muestras bioldgicas, se extraera el material genético necesario para el estudio
genético (ADN y/o ARN) y/o se cultivaran las células para la obtenciéon de cromosomas.

Se protegera la confidencialidad de los datos y las muestras asignandoles un cddigo especifico.
Su muestra solo sera identificada a través del cddigo que le ligara a usted. La decodificacidn
solo podra ser realizada por el facultativo responsable y/o la persona autorizada por él.

Este material se utilizara para el analisis genético adecuado para su enfermedad o la de su
familiar. Para ello se debera firmar un Consentimiento Informado para estudios genéticos

Una vez completadas las pruebas, su muestra se almacenard durante el tiempo necesario para
el manejo de su enfermedad o hasta que se agote (Ley de Autonomia del Paciente).

NOTAS ADICIONALES:
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El Servicio de Genética del HU-FID dispone de Consultas donde pueden proporcionarle
“Asesoramiento clinico y Genético” antes de realizar la peticién de los analisis y/o tras su
realizacion para la interpretacién de los resultados obtenidos.

Toda la informacién (datos personales, clinicos, genéticos, etc.) serd recogida y tratada de
forma estrictamente confidencial por todo el personal y, respetarda en todo momento lo
establecido por la legislacidn aplicable y regulaciones vigentes en materia de, proteccion de
datos de caracter personal y principios éticos basicos de estudios genéticos con muestras
bioldgicas.

Para cualquier informacién adicional, duda o contratiempo que pudiera surgir estamos a su
disposicion, no obstante le informamos de que el Hospital Universitario Fundacidn Jiménez
Diaz posee un departamento de “Atencidn al Paciente” para la gestion de las reclamaciones y
gue nosotros trabajaremos con ellos de cara a atender su reclamacion y ofrecerle los mejores
servicios.
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