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Presentacion

m Servicio pionero en Espana fundado en el afo
1966. Un centro de investigacién que desde los
anos 80 lleva ejerciendo una labor importante en
el desarrollo e incorporacion de la biotecnologia
al diagnéstico prenatal y postnatal

= Unico laboratorio privado con todo su personal
acreditado en diversas especialidades en
Genética.

s Ofrecemos diagndsticos  genéticos vy
moleculares en muy diversas patologias.

s Somos centro de referencia para diferentes
especialidades entre ellas, el Diagndstico
Prenatal, Pediatria, Neurologia y Neuropediatria,
Medicina Interna, Cardiologia y Oftalmologia.

s Ofrecemos consultas personalizadas en
genética clinica y diagndstica, al servicio de todos
aquellos obstetras, pediatras, neurélogos u otras
especialidades que requieran un diagnostico o un
asesoramiento genético asus pacientes.

s Recogemos las muestras donde necesite para
facilitarle su labor y ofrecer la mejor respuesta en
el menortiempo posible.

s Unarespuestade profesional a profesional.
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Fundacion Jiménez Diaz (sector privado)

Profesionales acreditados

Un equipo de profesionales acreditados, y con
afnos de experiencia y apoyados en la mejor
tecnologia:

Carmen Ayuso Garcia,

Dra. en Medicina, especialista en medicina
interna (areas: enfermedades raras genéticas,
consejo genético, oftalmogenética).

Carmen Ramos Corrales,

Dra. en Biologia, especialista en citogenética y
diagnéstico prenatal y sistemas de acreditacion
para citogenética ( Eurogentest).

Isabel Lorda Sanchez,

Dra. en Medicina, especialista en genética
clinica, y citogenética (areas de genética de la
reproduccion y dismorfologia).

M?. José Trujillo Tiebas,

Dra. en Biologia, especialista en biologia
molecular (desarrollo de aplicaciones al
diagnéstico pre y post-natal).

Marta Rodriguez de Alba,

Dra. en Biologia, especialista en citogenética y
diagnéstico prenatal no invasivo y y sistemas de
acreditacion para citogenética ( Eurogentest).
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Extraccion de ADN (manual y/o automatica)
Sangre periférica
Liquido amniético
Vellosidades coriales
Restos abortivos
Tejidos bucales y otros

Técnicas de identificacion cromosoémica

Técnicas de bandeo cromosomico
(cariotipado convencional), alta
resolucion

Hibridacion in situ fluorescente (FISH)
Reestructuraciones Subteloméricas

CGH

Analisis molecular directo/indirecto
Reaccion en cadena de la polimerasa
(PCR)
PCR y digestion
PCR mduitiple
PCR en tiempo real
Genotipado semicuantitativo
fluorerescente (QF-PCR)
Secuenciacion de mutaciones
Test de Metilacion del DNA
(Modificacion Bisulfito)
Técnicas Genémicas
Hibridacion gendmica comparativa
(CGH)
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Marcadores polimérficos
Polimorfismos de longitud de fragmentos
de restriccion (RFLPs)
Polimorfismos de
microsatélites (STRs)
Polimorfismos de
minisatélites (VNTRS)
Polimorfismos de nucledtidos simples
(SNPs)

longitud de

longitud de

Técnicas de rastreo de mutaciones
Polimorfismos de conformacion de
cadena simple (SSCP)
dHPLC
MLPA

Estudios de expresion
Extraccion de ARN
Transcripcion reversa y PCR (RT-PCR)

Otras técnicas de Biologia Molecular
Southern Blot
Extraccion ADN yARN
Electroforesis en gel de agarosa y
poliacrilamida

Herramientas informaticas
Disefio de oligonucledtidos para PCR
Disefio de haplotipos y pedigrees
Manejo de bases de datos gendémicas y
proteémicas
Analisis de ligamiento
Cariotipado automatico
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Cartera de Servicios Cartera de Servicios
Estudios citogenéticos de alta resolucién PEDIATRIA

Cariotipo alta resolucion Sindrome del cromosoma “x” fragil (fmr1)
Sondas subteloméricas X Fragiltipo E (FRAXE)

CGH Fibrosis Quistica

FISH Sindrome de Angelman

Diagnéstico prenatal rapido (alteraciones Sindrome de Prader Willi
cromosomicas) Sindrome de di George o velo-cardio-facial
QF-PCR Acondroplasia/hipocondroplasia

MLPA Sindrome de Apert

FISH Sindrome de Crouzon

Deteccion de Disomia Uniparental Sindrome de Saddan

Estudio de restos abortivos Discondrosteosis de Leri-Weill
QF-PCR Sindrome de Miller Dieker

MLPA Sindrome de Smith - Magenis

Cariotipo Sindrome de Williams

FISH Sindrome de Wolf - Hirschhorn

CGH Sindrome de Kallmann
D|AGNOST|CO MOLECULAR DE Sindrome de Wiedemann - Beckwith
ENFERMEDADES (prenatal, postnatal, .
portadores y predictivo) MEDI_CINA IN TERI.V.A/ CARDIOLOGIA
NEUROLOGIA Estudio de trombofilia

Distrofia muscular de Duchenne-Becker Riesgo cardiovascular

Distrofia muscular de Duchenne (diagnéstico de Fiebre Mediterranea Familiar

portadoras)
Distrofia miotonica de Steinert ZIGE SULe .
Ataxias Dominantes (SCA1,2,3,6,7,812y 17, SABOETEIENORS T
Dentatorubral-pallidoluysian atrophy Pancreatitis recidivante (Fibrosis Quistica)
Ataxia de Friedreich
Neuropatia periférica de Charcot-Marie-Tooth o TALM.OLO(.;IA .
tipo 1 énoft.zlm/a //' Microftalmia
. e i 9 oroideremia
gﬁﬁgﬁtﬁf r%gg;flf paralisispor presion Amaurosis Congénita de Leber (8 genes)

Distrofia de Conos y Bastones
Retinosis Pigmentaria Autosémica Dominante
Retinosis Pigmentaria Autosémica Recesiva

Epilepsia Lafora (EMP2Ay EMP2B)
Distonia de torsion (DYT-1)

ge[(':z xgzmma = Retinosis Pigmentaria Esporadica Precoz
’ y Retinosis Pigmentaria Ligada al X
e IR Retinosquisis
: Enfermedad de Norrie

VitreoRetinopatia Exudativa Familiar ligada al X
Distrofia Macular Autosémica Dominante
Distrofia Macular Autosémica Recesiva
Distrofia Macular de Stargardt

Aniridia

Atrofia Optica
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Cartera de Servicios

REPRODUCCION (OBSTETRICIA,
GINECOLOGIA, UROLOGIA)

Disgenesia gonadal Gen SRY

Azoospermia microdelecciones del cromosoma 'Y
Gen del receptor de androgenos (Gen AR)
Agenesia de vasos Deferentes (Fibrosis
Quistica)

Estudio de trombofilia

Holoprosencefalia tipo I
Acondroplasia/hipocondroplasia

Displasia tanatoférical y Il

OTORRINOLARINGOLOGIA

Sindrome de di George o velo-cardio-facial
Sordera Recesiva (conexina)

Sordera Mitocondrial

Sordera asociada a Sindrome de Usher

ENDOCRINOLOGIA

Disgenesia gonadal Gen SRY

Gen del receptor de andrégenos (Gen AR)
Sindrome de Prader Willi

Sindrome de Kallmann
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Acreditaciones

ESTUDIOS MOLECULARES
European Molecular Quality Network (EMQN)

Disponemos de los certificados emitidos por el
EMQN para varios diagnésticos de
enfermedades moleculares

DIAGNOSTICO PRENATAL

Inscrito en el Comité de Control de Calidad de
la Asociacion Espafiola de Diagndstico
Prenatal (AEDP)

PERTENECIENTE A REDES ESPANOLAS Y
EUROPEAS

INERGEN (Investigaciéon de enfermedades
genéticas raras).

ESRetNet (Investigacion de distrofias
hereditarias de retina).

Mendelian Cytogenetics
EUROGENTEST

European Vision Institute/ EVI-Genoret
PERSONAL

Todos nuestros facultativos de genética estan
acreditados por la Sociedad Espanola de
Genética Humana.
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