Fundacion

CARTERA DEL SERVICIO DE GENETICA FJD (UIt. Act: 14/10/2025) Tiempo aprox
Consulta de Genética* 2-6 semanas
Consulta de Genética Urgente* 2-10 dias

*Existe la posibilidad de consultas no presenciales. Péngase en contacto con nuestro departamento

Cariotipo en sangre periférica 23 dias

Cariotipo de alta resolucion 23 dias

Estudio Molecular CGH Array (60K, 180K) 8 semanas

FISH para anomalias numéricas y estructurales 25 dias
DIAGNOSTICO POSTNATAL (MOLECULAR: enfermedades monogénicas)
Extraccion DNA 1-3 dias

Estudio de Mutacion Unica (confirmacion de 1 mutacion ya identificada ) 8 semanas

Estudio molecular simple (confirmacion por Secuenciacion Sanger, de varias mutaciones ya identificadas) 8 semanas

Estudio molecular multiple (kits: Ataxias hereditarias, Enf Huntington, Fibrosis Quistica, FMF, D.Miotonica, Xfragil, y otros kits /MLPA en general) 8 semanas
Secuenciacion masiva (NGS) simple (Gen completo, paneles de aenes v/o Exoma clinico*' individual) 8 semanas
Secuenciacion masiva (NGS) compleia (Exoma completo o Exoma clinico*’ trio (padres v afecto)) 8 semanas

MLPA Postnatal- Estudios de metilacion (discapacidad intelectual, microdeleciones, enfermedades especificas, etc) 8 semanas
Analisis/reanalisis/consulta/informe de NGS*' 2-6 semanas
ESTUDIOS FARMACOGENETICOS
Estudio del gen DPYD (Deteccién de 6 variantes clinicamente relevantes) 7 dias

Estudio del gen UGT1A1 (genotipado de la repeticion TA en el promotor del gen) 7 dias

Otros estudios farmacogenéticos 2-8 semanas
DIAGNOSTICO PRENATAL (citogenético y molecular: enfermedades cromosémicas y monogénicas)
Estudio cromosomico en Liquido Amnidtico (Cariotipo, QF-PCR) 23 dias

Estudio cromosomico en Biopsia Corial (Cariotipo, QF-PCR) 23 dias

Estudios especificos de FISH (Interfasica y metafasica) 2-7 dias

CGH Array Prenatal LA (60K) 2-6 semanas
Deteccion de Disomia Uniparental 7 dias

Estudio molecular de mutacién familiar identificada 8 semanas

Estudio por NGS por sospecha prenatal ecogréafica 2-6 semanas
DIAGNOSTICO PRENATAL NO INVASIVO (citogenético y molecular: enfermedades cromosémicas y monogénicas)
Cribado de aneuploidias en sanare materna*? 2 semanas
Diagndstico prenatal no invasivo de enfermedades monogénicas en sangre materna 3-7 dias*®

Sexo Fetal en sangre materna 3-7 dias*®

Rh fetal en sangre materna 3-7 dias*?
Antigeno Kell en sangre materna 3-7 dias*®
ESTUDIODERESTOSABORTIVOS
Estudio cromosdmico en restos abortivos (Cariotipo, QF-PCR) 23 dias

Estudio molecular en restos abortivos 8 semanas

CGH Array en restos abortivos 6 semanas
Estudios especificos de FISH (Interfasica y metafasica) 2-7 dias
DIAGNOSTICO GENETICO PREIMPLANTACIONAL (DGPIPGT)
PGT de Reordenamientos cromosémicos (PGT-SR) o aneuploidias (PGT-A) por NGS 6 semanas
PGT-Enfermedades monogénicas 21 dias
PGT-Reordenamientos cromosémicos por FISH 2 dias

Estudio previo de informatividad citogenético para PGT-Reordenamientos cromosémicos por FISH 52 dias**

Estudio previo de informatividad molecular para PGT-Enfermedades monogénicas 52 dias**
OTROS
Estudio de zigosidad en gemelos 2 semanas

Sexado de muestras (amelogenina, SRY) 2 semanas

*! Exoma Clinico: Estudio molecular mediante secuenciacion masiva (Next Generation Sequencing - NGS-) utilizando un panel de aproximadamente 4.500 genes relacionados con fenotipos clinicos
conocidos y analisis bioinformatico dirigido a las posibles causas descritas para patologias genéticas y de causa desconocida.

*2 En funcion de la técnica necesaria para estos estudios genéticos parte de los mismo pueden externalizarse a centros especializados. Esta informacion se incluira en el informe de resultados.

*Tras la recepcion de la 22 muestra.

**Tras la recepcion de la Gltima muestra necesaria para el estudio.

Para una patologia concreta, por favor pénganse en contacto con nuestro Departamento (Teléfono: 91 550 48 72)



