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NUESTRA HISTORIA

Genética, uno de los 53 departamentos vy servicios del Hospital Universitario
"Dr. José E. Gonzdlez", se crea por la necesidad de conjuntar los avances del conocimiento
de la genética y gendmica, mediante el empleo de herramientas de laboratorio y la

atencién médica integral de los pacientes con trastornos genéticos.

Nace en 1999 como "Unidad de Genética y Defectos Congénitos" y a partir del 2002 se
constituye como Departamento de Genética, cumpliendo con las tres funciones bdsicas

de la Universidad: Docencia, Asistencia e Investigacion.

Cuenta con consultas genéticas y nutrioldgicas, asi como laboratorios de Geneética
Bioguimica, Citogenética, Genética Molecular y Toxicogenética, permitiendo el

diagnostico de un mayor nimero de enfermedades, y mejorando de manera importante

la atencion brindada a los pacientes.
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VISION

El Departamento de Genética es reconocido en el afo 2025 como un centro de referencia

nacional, lider en la formacion de profesionales de la salud de pregrado y posgrado de excelencia
en genética y gendmica, asi como el manejo integral de pacientes con estos trastornos, con el
respaldo de un laboratorio de vanguardia y el desarrollo de lineas de investigacién enfocadas a
establecer la frecuencia, etiologia, mecanismos, diagndstico, prondstico y prevencién de los
principales problemas genéticos en nuestro pais, sumando esfuerzos con instituciones nacionales e

internacionales para la atencién oportuna y adecuada de los pacientes.
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5sPOR QUE ELEGIRNOS?

20 ANOS DE EXPERIENCIA ATENDIENDO PACIENTES Y
BRINDANDO ESTUDIOS DE LABORATORIO
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SECCION 1
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CONSULTA NUTRIOLOGICA
PERITAJE EN PRUEBAS DE PATERNIDAD
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CONSULTA GENETICA

Las enfermedades genéticas afectan alrededor del 6% al 8% de la poblacién general. Son causadas por
alteraciones en el DNA, que pueden heredarse de una generacién a ofra, afectando a varios miembros de

una familia, por lo que la consulta genética brinda atencidon médica a ambos.

Algunas de ellas pueden llegar a ser graves e incapacitantes, sin embargo, el diagnéstico y tratamiento
oportuno y adecuado, puede lograr un beneficio invaluable en la calidad de vida fanto de los pacientes como

de su familia.

La genética médica es una disciplina que busca establecer un diagnéstico que explique los sintomas de los
pacientes con alteraciones del DNA, establecer riesgos de recurrencia, ofrecer opciones terapéuticas y

reproductivas.

Principales objetivos

e  Ofrecer un diagndstico genético

e |denfificar la causa del padecimiento

e  Educar ala familia sobre la enfermedad

e Informar sobre opciones para mejorar la calidad de vida del paciente
e  Buscar opciones terapéuticas

e  Ofrecer un seguimiento del paciente para manejo interdisciplinario

e |denfificar portadores y familiares probablemente afectados

e Informarriesgos de recurrencia de la enfermedad

e  Comunicar opciones reproductivas

Preparacion para la consulta genética
Es importante que antes de acudir a consulta se prepare de la siguiente manera:
e Anotarlos sintomas del paciente, fecha de inicio y evolucién
e Traer fotografias o videos que muestren los sintomas que mds le preocupan
e Anotarlos nombres de medicamentos, vitaminas y alimentos del paciente (incluyendo leche)
e Investigarsi alguien de la familia tiene el mismo padecimiento
e Traerresultados de estudios previos realizados

e Informar de otras enfermedades del paciente
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¢Cudndo debo consultar a un Genetista?

Antecedentes
Familiares

Cancer
Consanguinidad
Enfermedades genéficas

Embarazada o
Planeando un embarazo

Edad materna menor a 20 & mayor o 33 afios

Dos o més abortos
Hijos o antecedentes de podecimientos
genéficos
Consume de alcohol, drogas o iobaco
Enfermedades cronicos matermnas [diabetes,
obesidod, lupus, efc.)

Problemas para logror un embarazo
Restriccidn en el crecimiento intrautering
Alteraciones en ultrasonide
Tamiz prenatal ancrmal
Angustio moterno
Tratamiento con medicamentos
|anticonvulsivantes, por ejiem).

Sindrome Down v otros sindromes

Recién nacido

Ambigledod genitol

Defectos congénitos
Hermanos con enfermedades genéficas

N Hipotonia
Microcetalic
Feso y/o talka baja

Sindrome Down u ofros sindromes 3
Tomiz neonatal alterade

\

~ Adolescente

Amenorrea primaria
Pubertad precoz / refrosade
Talla baja o talka alta

Nifo
Toka ofta o talle baja

o

: Adulto

Sindrome dismérfico
Ambigiedad genital Cérncer heraditario [mama,
Retraso psicomolor ceolon, ete).

Discapacidad intelectual
Crisis convulsivas

Debikdad musculor
Demencio (Alzheimer]

Debilidad musculor Enfermedaod genética
Dificultod de oprendizaje Movimientos anormales [corea,
Obesidad mérbida ctaxa, temblores)
Trostornos en la conducta
Avtismo
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CONOCE A NUESTRO EQUIPO DE GENETISTAS
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CONSULTA NUTRIOLOGICA

El nutridlogo es un profesional de la salud experto cuya tarea es influir sobre la eleccién de los alimentos y por
ende, sobre el estado de salud de los individuos y de la poblacidn. Nuestros nutridlogos atienden pacientes con

trastornos que involucran alteraciones genéticas y alimenticias, buscando la dieta alimenticia mds adecuada

para cada uno de ellos.

PERITAJE EN PRUEBAS DE PATERNIDAD

La certificaciéon de la identidad de los participantes es realizada por peritos, de tal manera que los resultados

son considerados como vdlidos para tfrdmites legales.

AUTORIZADO  POR  EL
TRIBUNAL SUPERIOR DE
JUSTICIA  DEL  PODER
JUDICIAL DEL ESTADO DE
NUEVO LEON
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SECCION 2

ESTUDIOS DE LABORATORIO

Contamos con un amplio catdlogo de estudios y mantenemos alianzas
con ofras instituciones para realizar el estudio que requieras.

Si no encuentras en nuestro catdlogo el estudio que necesitas por favor
comunicate con nosotros.

Si usted estd interesado en realizar un convenio de servicios con
nosotros, le pedimos sea tan amable de comunicarse a la Jefatura del

Departamento de Genética para informarle los trdmites necesarios.

Lugar de toma y recepcidén de muestras:

Centro Universitario Contra el Cancer 4o. piso Hospital Universitario "Dr. José Heuterio Gonzdlez" Ave. Madero y
Av. Gonzalitos Col. Mitras Centro, Monterrey, N.L. CP 64460

CONTENIDO @
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GENETICA BIOQUIMICA

Pruebas para la deteccidén, estudio y diagndstico de trastornos metabdlicos (Errores
Innatos del Metabolismo), como otros de mala absorcién, frastornos endocrinos,
entre ofros.

Participaciéon en Controles de Calidad Externo:

PEEC ERNDIM,, |

Externa de Calidad

Prof. Or. Daniel Mazziotta QUALTY ASSURANCE IN LABORATORY TESTING FOR IEM
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TAMIZ NEONATAL AMPLIADO

Descripcidn: Prueba cuantitativa para Aminodcidos, Acidos Orgdnicos y Acidos Grasos de cadena corta,
media, larga, Galactosa Total, Biotinidasa, Tripsindgeno Inmunorreactivo, Glucosa é Fosfato Deshidrogenasa

y 17 OH Progesterona y Hormona Estimulante de Tiroides (TSH).

Poblacién en la que aplica: Principalmente en recién nacidos (propdsitos preventivos), pero puede realizarse
en cualquier etapa de la vida en pacientes sospechosos de trastornos del metabolismo como
Aminoacidopatias, Acidemias Orgdnicas, Trastornos de Oxidacion de Acidos Grasos de cadena corta, media
y larga, Galactosemia, Deficiencia de Biotinidasa, Fibrosis Quistica, Deficiencia de Glucosa 6 Fosfato

Deshidrogenasa, Hipotiroidismo Congénito e Hiperplasia Suprarrenal Congénita.

Técnica:
Espectrometria de Masas en Tandem:
Cuantificacién de Aminodcidos: Alanina, Arginina, Citrulina, Fenilalanina, Glicina, Leucina, Metionina,

Prolina, Ornitina, Tirosina y Valina.

Cuantificacién de Acilcamitinas de Acidos Orgdnicos y Acidos Grasos: Carnitina libre (C0), Acetilcarnitina
(C2), Propionilcarnitina (C3), Butirilcarnitina (C4), Isovalerilicamitina (C5), Glutarilcarnitina (C5DC),
Hexanoilcarnitina  (Cé), Octanoilcarnitina  (C8), Decanoilcamitina (C10), Lauroilcarnitina  (C12),

Miristoilcarnitina (C14), Palmitoilcarnitina (C16), Octadecanoilcarnifina (C18) y sus derivados.

Fluorometria: Galactosa Total, Biotinidasa, Glucosa é Fosfato Deshidrogenasa, Hormona Estimulante de

Tiroides.

Fluoroinmunoensayo a Tiempo Resuelto: Tripsindgeno Inmunoreactivo., 17 Hidroxiprogesterona.
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Requisitos de la Muestra:

Tiempo de coleccién Neonatal: Para propdsitos preventivos, el tiempo dptimo para un buen tamizaje es dentro
de las primeras dos semanas de vida preferentemente después de las 24 y antes de las 48 horas de vida.

Consideraciones Especiales:
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Transfusiones: Si el nino(a) requiere de una transfusion, se deben hacer esfuerzos para colectar la muestra antes
de la misma, ya que pequenas transfusiones pueden invalidar los resultados de tamizaje para algunas
enfermedades como galactosemia, deficiencia de biotinidasa y hemoglobinopatias.

Nifos(as) que reciben fransfusiones sin tamiz previo necesitan dos muestras: una de ellas 10 dias después de la

transfusion mds reciente y tres meses después de la transfusion final.

Nifos(as) prematuros: Nifios que permanecen en el hospital requieren de la coleccion de una muestra entre las
24 y 48 horas de vida, una segunda, al darlos de alta o al mes de edad, lo que ocurra primero. Debido a que
esos ninos(as) reciben transfusiones frecuentemente, la secuencia de toma debe ser: La primera muestra se
toma antes de la primera transfusion, si el nino tiene menos de 24 hrs de edad cuando es transfundido, se toma

una segunda muestra 5 a 7 dias después de la transfusion y la muestra final 3 meses después de la transfusion.

Papeleria requerida:

F-GBQ-01 SOLICITUD DE ESTUDIOS DE GENETICA BIOQUIMICA
http://www.genetica-uanl.mx/Formatos/F-GBQ-01.pdf

ANOTAR S| EL PACIENTE TOMA MEDICAMENTOS O PRESENTA SINTOMATOLOGIA.

Tiempo de Entrega: 8 dias calendario.

e En casos graves, se puede entregar el resultado en menor tiempo (5 dias), siempre y cuando tenga cardcter
de “urgente”. Este tipo de servicio ocasiona un cargo extra en el costo del estudio.

e Se reembolsard el costo de la parte proporcional del estudio que no se realice, en caso que la muestra no
pueda ser procesada por causas ajenas a nuestra voluntad.

e En caso de solicitar duplicado del informe de resultado, este tendrd costo.

Personal Responsable: QCB Consuelo Ruiz Herrera, LQI. Marcelo Raul Rodriguez Rivera.

Teléfono: (81) 83 48 37 02
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TAMIZ 7 MARCADORES

Descripcidon: Prueba cuantitativa para Biofinidasa, Fenilalanina, Galactosa Total, Glucosa 6 Fosfato
Deshidrogenasa, Hormona Estimulante de Tiroides (TSH), Tripsindgeno Inmunorreactivo, 17 Hidroxiprogesterona

Progesterona.

Poblacién en la que aplica: Principalmente en recién nacidos (propdsitos preventivos), pero puede realizarse
en cualquier etapa de la vida en pacientes con sospecha de trastorno metabdlicos tales como: Fenilcetonuria,
Galactosemia, Fibrosis Quistica, Deficiencia de Glucosa 6 Fosfato Deshidrogenasa, Hipotiroidismo Congénito e

Hiperplasia Suprarrenal Congénita.
Pruebas que incluye y Técnica:
Fluorometria:  Biotinidasa, Fenilalanina, Galactosa Total, Glucosa é Fosfato Deshidrogenasa, Hormona

Estimulante de Tiroides (TSH).

Fluoroinmunoensayo a Tiempo Resuelto: Tripsindgeno Inmunoreactivo, 17 Hidroxiprogesterona.

Requisitos de la Muestra:
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Tiempo de coleccién Neonatal: Para propdsitos preventivos, el tiempo dptimo para un buen tamizaje es dentro

de las primeras dos semanas de vida preferentemente después de las 24 y antes de las 48 horas de vida.

Consideraciones Especiales:
Transfusiones: Si el nino(a) requiere de una transfusion, se deben hacer esfuerzos para colectar la muestra antes
de la misma, ya que pequenas transfusiones pueden invalidar los resultados de tamizaje para algunas

enfermedades como galactosemia, deficiencia de biotinidasa y hemoglobinopatias.

Ninos(as) que reciben transfusiones sin tamiz previo necesitan dos muestras: una de ellas 10 dias después de la

transfusion mds reciente y tres meses después de la transfusién final.

Ninos(as) prematuros: Ninos que permanecen en el hospital requieren de la coleccidén de una muestra entre las
24 y 48 horas de vida, una segunda, al darlos de alta o al mes de edad, lo que ocurra primero. Debido a que
esos ninos(as) reciben transfusiones frecuentemente, la secuencia de toma debe ser: La primera muestra se
toma antes de la primera transfusion, si el nino tiene menos de 24 hrs de edad cuando es transfundido, se toma

una segunda muestra 10 dias después de la transfusidon y la muestra final 3 meses después de la transfusion.

Papeleria requerida:

F-GBQ-01 SOLICITUD DE ESTUDIOS DE GENETICA BIOQUIMICA
http://www.genetica-uanl.mx/Formatos/F-GBQ-01.pdf

ANOTAR S| EL PACIENTE TOMA MEDICAMENTOS O PRESENTA SINTOMATOLOGIA.

Tiempo de Enfrega: 8 dias calendario.

e En casos graves, se puede entregar el resultado en menor tiempo (5 dias), siempre y cuando tenga cardcter
de “urgente”. Este tipo de servicio ocasiona un cargo extra en el costo del estudio.

e Se reembolsard el costo de la parte proporcional del estudio que no se redlice, en caso que la muestra no
pueda ser procesada por causas ajenas a nuestra voluntad.

e En caso de solicitar duplicado del informe de resultado, este tendrd costo.

Personal Responsable: QCB Consuelo Ruiz Herrera, LQI. Marcelo Raul Rodriguez Rivera.

Teléfono: (81) 83 48 37 02
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DEPARTAMENTO DE GENETICA. CATALOGO DE SERVICIOS

TAMIZ 6 MARCADORES

Descripcién: Prueba cuantitativa para Fenilalanina, Galactosa Total, Tripsindgeno Inmunorreactivo, Glucosa 6

Fosfato Deshidrogenasa, 17 Hidroxiprogesterona Progesterona y Hormona Estimulante de Tiroides (TSH).

Poblacién en la que aplica: Principalmente en recién nacidos (propdsitos preventivos), pero puede realizarse
en cualquier etapa de la vida en pacientes con sospecha de trastorno metabdlicos tales como: Fenilcetonuria,
Galactosemia, Fibrosis Quistica, Deficiencia de Glucosa 6 Fosfato Deshidrogenasa, Hipotiroidismo Congénito e

Hiperplasia Suprarrenal Congénita.
Pruebas que incluye y Técnica:
Fluorometria: Fenilalanina, Galactosa Total, Hormona Estimulante de Tiroides (TSH), Glucosa é Fosfato

Deshidrogenasa.

Fluoroinmunoensayo a Tiempo Resuelto: Tripsindgeno Inmunoreactivo, 17 Hidroxiprogesterona.

Requisitos de la Muestra:
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Tiempo de coleccién Neonatal: Para propdsitos preventivos, el tiempo dptimo para un buen tamizaje es dentro

de las primeras dos semanas de vida preferentemente después de las 24 y antes de las 48 horas de vida.

Consideraciones Especiales:
Transfusiones: Si el nifo(a) requiere de una transfusion, se deben hacer esfuerzos para colectar la muestra antes
de la misma, ya que pequenas fransfusiones pueden invalidar los resulfados de tfamizaje para algunas

enfermedades como galactosemia, deficiencia de biotinidasa y hemoglobinopatias.

Nifhos(as) que reciben transfusiones sin tamiz previo necesitan dos muestras: una de ellas 10 dias después de la

transfusion mds reciente y tres meses después de la transfusion final.

Ninos(as) prematuros: Ninos que permanecen en el hospital requieren de la coleccidén de una muestra entre las
24y 48 horas de vida, una segunda, al darlos de alta o al mes de edad, lo que ocurra primero. Debido a que
esos ninos(as) reciben transfusiones frecuentemente, la secuencia de foma debe ser: La primera muestra se
toma antes de la primera transfusion, si el nino tiene menos de 24 hrs de edad cuando es transfundido, se toma

una segunda muestra 10 dias después de la transfusién y la muestra final 3 meses después de la transfusion.

Papeleria requerida:

F-GBQ-01 SOLICITUD DE ESTUDIOS DE GENETICA BIOQUIMICA
http://www.genetica-uanl.mx/Formatos/F-GBQ-01.pdf

ANOTAR S| EL PACIENTE TOMA MEDICAMENTOS O PRESENTA SINTOMATOLOGIA.

Tiempo de Entrega: 8 dias calendario.

e En casos graves, se puede entregar el resultado en menor tiempo (5 dias), siempre y cuando tenga cardcter
de “urgente”. Este tipo de servicio ocasiona un cargo exira en el costo del estudio.

e Se reembolsard el costo de la parte proporcional del estudio que no se realice, en caso que la muestra no
pueda ser procesada por causas ajenas a nuestra voluntad.

e En caso de solicitar duplicado del informe de resultado, este tendrd costo.

Personal Responsable: QCB Consuelo Ruiz Herrera, LQI. Marcelo Raul Rodriguez Rivera.

Teléfono: (81) 83 48 37 02
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DEPARTAMENTO DE GENETICA. CATALOGO DE SERVICIOS

TAMIZ 5 MARCADORES

Descripcidon: Prueba cuanfitativa para Fenilalanina, Galactosa Total, Trpsindgeno Inmunorreactivo,

17 Hidroxiprogesterona y Hormona Estimulante de Tiroides (TSH).

Poblacién en la que aplica: Principalmente en recién nacidos (propdsitos preventivos), pero puede realizarse
en cualquier etapa de la vida en pacientes con sospecha de trastorno metabdlicos tales como: Fenilcetonuria,
Galactosemia, Fibrosis Quistica, Deficiencia de Glucosa 6 Fosfato Deshidrogenasa, Hipotiroidismo Congénito e

Hiperplasia Suprarrenal Congénita.

Pruebas que incluye y Técnica:

Fluorometria: Fenilalanina, Galactosa Total, Hormona Estimulante de Tiroides (TSH).

Fluoroinmunoensayo a Tiempo Resuelto: Tripsindgeno Inmunoreactivo, 17 Hidroxiprogesterona.

Requisitos de la Muestra:
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Tiempo de coleccién Neonatal: Para propdsitos preventivos, el tiempo dptimo para un buen tamizaje es dentro

de las primeras dos semanas de vida preferentemente después de las 24 y antes de las 48 horas de vida.

Consideraciones Especiales:
Transfusiones: Si el nino(a) requiere de una transfusion, se deben hacer esfuerzos para colectar la muestra antes
de la misma, ya que pequenas transfusiones pueden invalidar los resultados de tamizaje para algunas

enfermedades como galactosemia, deficiencia de biotinidasa y hemoglobinopatias.

Ninos(as) que reciben transfusiones sin tamiz previo necesitan dos muestras: una de ellas 10 dias después de la

transfusion mds reciente y tres meses después de la transfusién final.

Ninos(as) prematuros: Ninos que permanecen en el hospital requieren de la coleccidén de una muestra entre las
24 y 48 horas de vida, una segunda, al darlos de alta o al mes de edad, lo que ocurra primero. Debido a que
esos ninos(as) reciben transfusiones frecuentemente, la secuencia de foma debe ser: La primera muestra se
toma antes de la primera transfusion, si el nino tiene menos de 24 hrs de edad cuando es transfundido, se toma

una segunda muestra 10 dias después de la transfusién y la muestra final 3 meses después de la transfusion.

Papeleria requerida:

F-GBQ-01 SOLICITUD DE ESTUDIOS DE GENETICA BIOQUIMICA
http://www.genetica-uanl.mx/Formatos/F-GBQ-01.pdf

ANOTAR S| EL PACIENTE TOMA MEDICAMENTOS O PRESENTA SINTOMATOLOGIA.

Tiempo de Enfrega: 8 dias calendario.

e En casos graves, se puede entregar el resultado en menor tiempo (5 dias), siempre y cuando tenga cardcter
de “urgente”. Este tipo de servicio ocasiona un cargo exira en el costo del estudio.

e Se reembolsard el costo de la parte proporcional del estudio que no se redlice, en caso que la muestra no
pueda ser procesada por causas ajenas a nuestra voluntad.

e En caso de solicitar duplicado del informe de resultado, este tendrd costo.

Personal Responsable: QCB Consuelo Ruiz Herrera, LQI Marcelo Raul Rodriguez Rivera.

Teléfono: (81) 83 48 37 02
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TAMIZ METABOLICO EN ORINA (14 PRUEBAS)

Descripcidon: Prueba Cudlitativa para la deteccién de: Aminodcidos, Carbohidratos, Acidos Orgdnicos,

Mucopolisacdridos.
Poblacién en la que aplica: Individuos de todas las edades y/o con sospecha de trastornos del metabolismo.

Pruebas que incluye y Técnicas:
Tirilla reactiva: Para deteccidn de pH, Densidad, Glucosa, Cetonas, Nitritos, Leucocitos, Proteinas, Sangre,

Bilirubina y Urobilindgeno.

Colorimetria y Cromatografia en Capa Fina: Deteccidn de Aminodcidos: Cloruro Férico, 2-4
dinitrofenilhidrazina, Nitrosonaftol, Cianonitroprusiato de Sodio, Tiosulfato, Obermayer, Millon.
Deteccién de AzlUcares: Antrona, Benedict y Seliwanoff.

Colorimetria:
Deteccién de Mucopolisacdridos: Azul de Toluidina y Turbidez con AlbUmina Acida

Deteccién de Acidos Orgdnicos: Ac. Metiimalénico y Ac. Homogentisico.

Requisitos de la Muestra:

FAC. MEDICINA Y HOSPITAL UNIVERSITARIO “DR. JOSE ELEUTERIO. GONZALEZ", UANL PAGINA 24



DEPARTAMENTO DE GENETICA. CATALOGO DE SERVICIOS

Papeleria requerida:

F-GBQ-01 SOLICITUD DE ESTUDIOS DE GENETICA BIOQUIMICA
http://www.genetica-uanl.mx/Formatos/F-GBQ-01.pdf

ANOTAR S| EL PACIENTE TOMA MEDICAMENTOS O PRESENTA SINTOMATOLOGIA.

Tiempo de Entrega: 5 dias calendario

e En casos graves, se puede entregar el resultado en menor tiempo (5 dias), siempre y cuando tenga cardcter
de “urgente”. Este tipo de servicio ocasiona un cargo exira en el costo del estudio.

e Se reembolsard el costo de la parte proporcional del estudio que no se redlice, en caso que la muestra no
pueda ser procesada por causas ajenas a nuestra voluntad.

e En caso de solicitar duplicado del informe de resultado, este tendrd costo.

Personal Responsable: M.C. Lucia Ceniceros Almaguer, 1.Q Luis Manuel Aguilar Montoya.

Teléfono: (81) 8389 11 92
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DEPARTAMENTO DE GENETICA. CATALOGO DE SERVICIOS

BIOTINIDASA SERICA

Descripcién: Prueba cuantitativa para medir la actividad de la biotinidasa en sangre.
Poblacién en la que aplica: Individuos de todas las edades con sospecha de Deficiencia de Biotinidasa.

Pruebas que incluye y Técnica:
Espectrofotometria Ultravioleta-Visible: Actividad Enzimdtica de Biotinidasa.

Requisitos de la Muestra:
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Para el envio de la muestra por paqueteria.

ES MUY IMPORTANTE QUE LA MUESTRA SE MANTENGA CONGELADA HASTA SU PROCESO.

e Congelar las muestras a —20°C, colocarlas en el interior de un tubo eppendorf, sellarlo y envolverlo con
parafiim.

e Abrir una esquina de la bolsa de *gel refrigerante, colocar el tubo previamente sellado, denfro del *gel
refrigerante, grapar la abertura que se hizo para introducir el tubo y congelarlo.

e Al empacar el gel, utilizar una hielera y colocar en el fondo un gel congelado.

e Después colocar el gel (con las muestras) congelado.

e Agregar mds bolsas de geles congelados sobre el de la muestra para que ésta se conserve en las
condiciones optimas de transporte y sea posible recibirla congelada en el laboratorio

e Sellarla hielera con cinta canela para evitar fugas.

Nota: si se envia por paqueteria recomendamos hacerlo de lunes a miércoles, ya que si el paquete llega en la
tarde ya no lo entregan en el laboratorio, sino hasta el dia siguiente y el sdbado y domingo no se reciben

paquetes.

Consideraciones Especiales:

Transfusiones: Si el nino(a) requiere de una transfusién, se deben hacer esfuerzos para colectar la muestra antes
de la misma, ya que pequenas fransfusiones pueden invalidar los resultados de famizaje para algunas
enfermedades como galactosemia, deficiencia de biotinidasa y hemoglobinopatias.

Nifos(as) que reciben transfusiones sin tamiz previo necesitan dos muestras: una de ellas 10 dias después de la

transfusion mds reciente y tres meses después de la transfusion final.

Papeleria requerida:

F-GBQ-01 SOLICITUD DE ESTUDIOS DE GENETICA BIOQUIMICA
http://www.genetica-uanl.mx/Formatos/F-GBQ-01.pdf
F-GBQ-36 PRUEBAS CONFIRMATORIAS
http://www.genetica-uanl.mx/Formatos/F-GBQ-36.pdf

Tiempo de Entrega: 10 dias calendario

e En casos graves, se puede entregar el resultado en menor tiempo (5 dias), siempre y cuando tenga cardcter
de “urgente”. Este tipo de servicio ocasiona un cargo exira en el costo del estudio.

e Se reembolsard el costo de la parte proporcional del estudio que no se redlice, en caso que la muestra no
pueda ser procesada por causas ajenas a nuestra voluntad.

e En caso de solicitar duplicado del informe de resultado, este tendrd costo.

Personal Responsable: |Q. Luis Manuel Aguilar Montoya, LQIl. Marcelo Raul Rodriguez.

Teléfono: (81) 8389 11 92
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DEPARTAMENTO DE GENETICA. CATALOGO DE SERVICIOS

CUANTIFICACION DE 17 HIDROXIPROGESTERONA

Descripcién: Prueba cuantitativa para 17 Hidroxiprogesterona.

Poblacién en la que aplica: Principalmente en recién nacidos (propdsitos preventivos), pero puede redlizarse

en cualquier etapa de la vida en pacientes con sospecha de Hiperplasia Suprarrenal Congénita.

Pruebas que incluye y Técnica:

Fluoroinmunoensayo a Tiempo Resuelto: 17 Hidroxiprogesterona.

Requisitos de la Muestra:
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Tiempo de coleccién Neonatal: Para propdsitos preventivos, el  tiempo dptimo es dentro de las primeras dos

semanas de vida preferentemente después de las 24 y antes de las 48 horas de vida.

Tiempo de coleccién para Seguimiento: Después de un resultado alterado, localizar al paciente lo mdas pronto

posible para tomar una segunda muestra con el fin de descartar Hiperplasia Suprarrenal Congénita.

Consideraciones Especiales:

Transfusiones: Si el nino(a) requiere de una transfusidon, se deben hacer esfuerzos para colectar la muestra antes
de la misma, ya que pequenas transfusiones pueden invalidar los resulfados de tamizaje para algunas
enfermedades como galactosemia, deficiencia de biotinidasa y hemoglobinopatias.

Nifos(as) que reciben transfusiones sin tamiz previo necesitan dos muestras: una de ellas 10 dias después de la

transfusion mds reciente y tres meses después de la transfusion final.

Ninos(as) prematuros: Ninos que permanecen en el hospital requieren de la coleccidén de una muestra entre las
24 y 48 horas de vida, una segunda, al darlos de alta o al mes de edad, lo que ocurra primero. Debido a que
esos ninos(as) reciben transfusiones frecuentemente, la secuencia de toma debe ser: La primera muestra se
toma antes de la primera transfusion, si el nino tiene menos de 24 hrs de edad cuando es transfundido, se toma

una segunda muestra 5 a 7 dias después de la transfusidon y la muestra final 3 meses después de la transfusion.

Papeleria requerida:

F-GBQ-01 SOLICITUD DE ESTUDIOS DE GENETICA BIOQUIMICA
http://www.genetica-uanl.mx/Formatos/F-GBQ-01.pdf

ANOTAR S| EL PACIENTE TOMA MEDICAMENTOS O PRESENTA SINTOMATOLOGIA.

Tiempo de Entrega: 5 dias calendario

e En casos graves, se puede entregar el resultado en menor tiempo (5 dias), siempre y cuando tenga cardcter
de “urgente”. Este tipo de servicio ocasiona un cargo extra en el costo del estudio.

e Se reembolsard el costo de la parte proporcional del estudio que no se realice, en caso que la muestra no
pueda ser procesada por causas ajenas a nuestra voluntad.

e En caso de solicitar duplicado del informe de resultado, este tendrd costo.

Personal Responsable: |Q Luis Manuel Aguilar Montoya, QBP. Jonathan Saul Martinez Espinoza.

Teléfono: (81) 83 48 37 02
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DEPARTAMENTO DE GENETICA. CATALOGO DE SERVICIOS

CUANTIFICACION DE AMINOACIDOS EN SANGRE

Descripcién: Prueba cuantitativa para la medicidon de aminodcidos en plasma.

Poblacién a la que aplica: Individuos de todas las edades con sospecha de un trastorno en el metabolismo de

los aminodcidos.

Pruebas que Incluye y Técnica:
Cromatografia de Liquidos de Alta Resoluciéon (HPLC).
Cuantificacién de Aminodcidos: Fenilalanina, Tirosina, Alanina, Valina, Metionina, Acido Aspdrtico, Acido

Glutdmico, Sering, Histidina, Glicina, Treonina, Arginina, Triptéfano, Isoleucina, Leucina, Lisina.

Requisitos de la Muestra:
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DEPARTAMENTO DE GENETICA. CATALOGO DE SERVICIOS

Tiempo de Coleccién: Puede ser en cualquier etapa de la vida, como prueba confirmatoria posterior a un
resultado anormal en el perfil de aminodcidos del Tamiz Neonatal Ampliado o con propdsitos de seguimiento

de pacientes con aminoacidopatias o con sospecha de ellas.

Para el envio de la muestra por paqueteria:

e Enviar como minimo 1mL de plasma previomente separado en un tubo de pldstico (Eppendorf) y
congelado a -20°C.

e Colocarla(s) muestra(s) en una bolsa de pldstico (ziplock) y sellarla perfectamente.

e Se uliliza una bolsa de gel refrigerante, colocar el tubo previomente sellado, dentro del gel refrigerante,
grapar la abertura que se hizo para infroducir el tubo y congelario. Colocar la bolsa con la muestra en una
hielera y colocar en el fondo un gel congelado.

e Agregar mds bolsas de geles congelados sobre el de la muestra para que ésta se conserve en las
condiciones éptimas de fransporte y sea posible recibirla congelada en el laboratorio.

e Sellar bien la hielera con cinta canela para conservar el frio.

Papeleria requerida:

F-GBQ-01 SOLICITUD DE ESTUDIOS DE GENETICA BIOQUIMICA
http://www.genetica-uanl.mx/Formatos/F-GBQ-01.pdf
F-GBQ-36 PRUEBAS CONFIRMATORIAS
http://www.genetica-uanl.mx/Formatos/F-GBQ-36.pdf

Tiempo de Entrega: 10 dias calendario

e En casos graves, se puede entregar el resultado en menor tiempo (5 dias), siempre y cuando tenga cardcter
de “urgente”. Este tipo de servicio ocasiona un cargo extra en el costo del estudio.

e Se reembolsard el costo de la parte proporcional del estudio que no se realice, en caso que la muestra no
pueda ser procesada por causas ajenas a nuestra voluntad.

e En caso de solicitar duplicado del informe de resultado, este tendrd costo.

Personal Responsable: MC. Lucia Ceniceros Aimaguer, Q. Luis Manuel Aguilar Montoya.

Teléfono: (81) 8389 11 92
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DEPARTAMENTO DE GENETICA. CATALOGO DE SERVICIOS

CUANTIFICACION DE BIOTINIDASA

Descripcién: Prueba cuantitativa para Biotinidasa.

Poblacién en la que aplica: Principalmente en recién nacidos (propdsitos preventivos), pero puede realizarse

en cualquier etapa de la vida en pacientes sospechosos de Deficiencia de Biotinidasa.

Pruebas que incluye y Técnica:
Fluorometria: Biofinidasa.

Requisitos de la Muestra:
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DEPARTAMENTO DE GENETICA. CATALOGO DE SERVICIOS

Tiempo de coleccion Neonatal: Para propdsitos preventivos, el tiempo éptimo es dentro de las primeras dos

semanas de vida preferentemente después de las 24 y antes de las 48 horas de vida.

Tiempo de coleccién para Seguimiento: Después de un resultado alterado, localizar al paciente lo mdas pronto

posible para tomar una segunda muestra con el fin de descartar Deficiencia de Biotinidasa.

Consideraciones Especiales:
Transfusiones: Si el nino(a) requiere de una transfusidon, se deben hacer esfuerzos para colectar la muestra antes
de la misma, ya que pequenas transfusiones pueden invalidar los resulfados de tamizaje para algunas

enfermedades como galactosemia, deficiencia de biotinidasa y hemoglobinopatias.

Ninos(as) que reciben transfusiones sin tamiz previo necesitan dos muestras: una de ellas 10 dias después de la

transfusion mds reciente y tres meses después de la transfusion final.

Ninos(as) prematuros: Ninos que permanecen en el hospital requieren de la coleccidén de una muestra entre las
24 y 48 horas de vida, una segunda, al darlos de alta o al mes de edad, lo que ocurra primero. Debido a que
esos ninos(as) reciben fransfusiones frecuentemente, la secuencia de toma debe ser: La primera muestra se
toma antes de la primera transfusién, si el nino tiene menos de 24 hrs de edad cuando es transfundido, se toma

una segunda muestra 10 dias después de la transfusion y la muestra final 3 meses después de la transfusion.

Papeleria requerida:

F-GBQ-01 SOLICITUD DE ESTUDIOS DE GENETICA BIOQUIMICA
http://www.genetica-uanl.mx/Formatos/F-GBQ-01.pdf

ANOTAR S| EL PACIENTE TOMA MEDICAMENTOS O PRESENTA SINTOMATOLOGIA.

Tiempo de Entrega: 5 dias calendario

e En casos graves, se puede entregar el resultado en menor tiempo (5 dias), siempre y cuando tenga cardcter
de “urgente”. Este tipo de servicio ocasiona un cargo exira en el costo del estudio.

e Se reembolsard el costo de la parte proporcional del estudio que no se realice, en caso que la muestra no
pueda ser procesada por causas ajenas a nuestra voluntad.

e En caso de solicitar duplicado del informe de resultado, este tendrd costo.

Personal Responsable: QBP. Jonathan Saul Martinez Espinoza, LQI. Marcelo Raul Rodriguez Rivera.

Teléfono: (81) 83 48 37 02
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DEPARTAMENTO DE GENETICA. CATALOGO DE SERVICIOS

CUANTIFICACION DE FENILALANINA

Descripcién: Prueba cuantitativa para la deteccion en sangre de trastornos del metabolismo del aminodcido

Fenilalanina.

Poblacién en la que aplica: Principalmente en recién nacidos (propdsitos preventivos), pero puede realizarse

en cualquier etapa de la vida en pacientes con sospecha de Fenilcetonuria y para monitorear tratamiento.

Pruebas que incluye y Técnica: Fluorometria:Fenilalanina.

Requisitos de la Muestra:
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Tiempo de coleccion Neonatal: Para propdsitos preventivos, el tiempo dptimo es dentro de las primeras dos
semanas de vida preferentemente después de las 24 y antes de las 48 horas de vida.

Tiempo de colecciéon para Seguimiento: Después de un resultado alterado, localizar al paciente lo mds pronto
posible para tomar una segunda muestra con el fin de descartar un trastorno en el metabolismo de la

Fenilalanina.

Consideraciones Especiales:

Transfusiones: Si el nino(a) requiere de una transfusidon, se deben hacer esfuerzos para colectar la muestra antes
de la misma, ya que pequenas fransfusiones pueden invalidar los resultados de famizaje para algunas
enfermedades como galactosemia, deficiencia de biotinidasa y hemoglobinopatias.

Ninos(as) que reciben transfusiones sin tamiz previo necesitan dos muestras: una de ellas 10 dias después de la

transfusion mds reciente y tres meses después de la transfusion final.

Ninos(as) prematuros: Ninos que permanecen en el hospital requieren de la coleccidn de una muestra entre las
24 y 48 horas de vida, una segunda, al darlos de alta o al mes de edad, lo que ocurra primero. Debido a que
esos ninos(as) reciben transfusiones frecuentemente, la secuencia de foma debe ser: La primera muestra se
toma antes de la primera transfusion, si el nino tiene menos de 24 hrs de edad cuando es transfundido, se toma

una segunda muestra 5 a 7 dias después de la transfusion y la muestra final 3 meses después de la transfusion.

Papeleria requerida:

F-GBQ-01 SOLICITUD DE ESTUDIOS DE GENETICA BIOQUIMICA
http://www.genetica-uanl.mx/Formatos/F-GBQ-01.pdf

ANOTAR S| EL PACIENTE TOMA MEDICAMENTOS O PRESENTA SINTOMATOLOGIA.

Tiempo de Entrega: 5 dias calendario

e En casos graves, se puede entregar el resultado en menor tiempo (5 dias), siempre y cuando tenga cardcter
de “urgente”. Este tipo de servicio ocasiona un cargo exira en el costo del estudio.

e Se reembolsard el costo de la parte proporcional del estudio que no se redlice, en caso que la muestra no
pueda ser procesada por causas ajenas a nuestra voluntad.

e En caso de solicitar duplicado del informe de resultado, este tendrd costo.

Personal Responsable: QCB Patricia Lizeth Gonzdlez Herndndez, QCB Consuelo Ruiz Herrera.

Teléfono: (81) 83 48 37 02
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CUANTIFICACION DE GALACTOSA TOTAL

Descripcién: Prueba cuantitativa para medir Galactosa Total en sangre.

Poblacién en la que aplica: Principalmente en recién nacidos (propdsitos preventivos) pero puede redlizarse a

individuos de todas las edades con sospecha de Galactosemia y para monitorear tratamiento.

Pruebas que incluye y Técnica:
Fluorometria: Galactosa Total.

Requisitos de la Muestra:
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Tiempo de coleccién Neonatal: Para propdsitos preventivos, el  tiempo dptimo es dentro de las primeras dos

semanas de vida preferentemente después de las 24 y antes de las 48 horas de vida.

Tiempo de coleccién para Seguimiento: Después de un resultado alterado, localizar al paciente lo mdas pronto

posible para tomar una segunda muestra con el fin de descartar Galactosemia.

Consideraciones Especiales:
Transfusiones: Si el nino(a) requiere de una transfusidon, se deben hacer esfuerzos para colectar la muestra antes
de la misma, ya que pequenas fransfusiones pueden invalidar los resulfados de famizaje para algunas

enfermedades como galactosemia, deficiencia de biotinidasa y hemoglobinopatias.

Ninos(as) que reciben transfusiones sin tamiz previo necesitan dos muestras: una de ellas 10 dias después de la

transfusion mds reciente y tres meses después de la transfusién final.

Ninos(as) prematuros: Ninos que permanecen en el hospital requieren de la coleccidén de una muestra entre las
24 y 48 horas de vida, una segunda, al darlos de alta o al mes de edad, lo que ocurra primero. Debido a que
esos ninos(as) reciben fransfusiones frecuentemente, la secuencia de toma debe ser: La primera muestra se
toma antes de la primera transfusién, si el nino tiene menos de 24 hrs de edad cuando es transfundido, se toma

una segunda muestra 5 a 7 dias después de la transfusidon y la muestra final 3 meses después de la transfusion.

Papeleria requerida:

F-GBQ-01 SOLICITUD DE ESTUDIOS DE GENETICA BIOQUIMICA
http://www.genetica-uanl.mx/Formatos/F-GBQ-01.pdf

ANOTAR S| EL PACIENTE TOMA MEDICAMENTOS O PRESENTA SINTOMATOLOGIA.

Tiempo de Entrega: 5 dias calendario

e En casos graves, se puede entregar el resultado en menor tiempo (5 dias), siempre y cuando tenga cardcter
de “urgente”. Este tipo de servicio ocasiona un cargo extra en el costo del estudio.

e Se reembolsard el costo de la parte proporcional del estudio que no se realice, en caso que la muestra no
pueda ser procesada por causas ajenas a nuestra voluntad.

e En caso de solicitar duplicado del informe de resultado, este tendrd costo.

Personal Responsable: QBP. Jonathan Saul Martinez Espinoza, LQI. Marcelo Raul Rodriguez Rivera.

Teléfono: (81) 83 48 37 02
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CUANTIFICACION DE GLUCOSA 6 FOSFATO DESHIDROGENASA

Descripcién: Prueba cuantitativa para la deteccién de Deficiencia de Glucosa é Fosfato Deshidrogenasa.
Poblacién en la que aplica: Principalmente en recién nacidos (propdsitos preventivos), pero puede realizarse
en cualquier etapa de la vida en pacientes sospechosos de Deficiencia de Glucosa 6 Fosfato

Deshidrogensasa.

Pruebas que incluye y Técnica:

Fluorometria: Glucosa 6 Fosfatos Deshidrogenasa.

Requisitos de la Muestra:
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Tiempo de coleccion Neonatal: Para propdsitos preventivos, el  tiempo éptimo es dentro de las primeras dos
semanas de vida preferentemente después de las 24 y antes de las 48 horas de vida.

Tiempo de coleccién para Seguimiento: Después de un resultado alterado, localizar al paciente lo mds pronto
posible para tomar una segunda muestra con el fin de descartar Deficiencia de Glucosa é Fosfato

Deshidrogenasa.

Consideraciones Especiales:
Transfusiones: Si el nino(a) requiere de una transfusiéon, se deben hacer esfuerzos para colectar la muestra antes
de la misma, ya que pequenas fransfusiones pueden invalidar los resultados de famizaje para algunas

enfermedades como galactosemia, deficiencia de biotinidasa y hemoglobinopatias.

Ninos(as) que reciben transfusiones sin tamiz previo necesitan dos muestras: una de ellas 10 dias después de la

transfusion mds reciente y tres meses después de la transfusion final.

Ninos(as) prematuros: Ninos que permanecen en el hospital requieren de la coleccidén de una muestra entre las
24 y 48 horas de vida, una segunda, al darlos de alta o al mes de edad, lo que ocurra primero. Debido a que
esos ninos(as) reciben fransfusiones frecuentemente, la secuencia de toma debe ser: La primera muestra se
toma antes de la primera transfusién, si el nino tiene menos de 24 hrs de edad cuando es transfundido, se toma

una segunda muestra 5 a 7 dias después de la transfusion y la muestra final 3 meses después de la transfusion.

Papeleria requerida:

F-GBQ-01 SOLICITUD DE ESTUDIOS DE GENETICA BIOQUIMICA
http://www.genetica-uanl.mx/Formatos/F-GBQ-01.pdf

ANOTAR S| EL PACIENTE TOMA MEDICAMENTOS O PRESENTA SINTOMATOLOGIA.

Tiempo de Entrega: 5 dias calendario

e En casos graves, se puede entregar el resultado en menor tiempo (5 dias), siempre y cuando tenga cardcter
de “urgente”. Este tipo de servicio ocasiona un cargo exira en el costo del estudio.

e Se reembolsard el costo de la parte proporcional del estudio que no se redlice, en caso que la muestra no
pueda ser procesada por causas ajenas a nuestra voluntad.

e En caso de solicitar duplicado del informe de resultado, este tendrd costo.

Personal Responsable: QCB. Patricia Lizeth Gonzdlez Herndndez, QCB. Consuelo Ruiz Herrera.

Teléfono: (81) 83 48 37 02
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CUANTIFICACION DE GLUCOSAMINOGLICANOS (GAGS)

Descripcién: Prueba cuantitativa para la medicién de glucosaminoglicanos en orina (Mucopolisacdridos).

Poblacién en la que aplica: Puede ser en cualquier etapa de la vida, en pacientes con sospecha de

enfermedad lisosomal o con propdsito de seguimiento de pacientes con mucopolisacaridosis.

Pruebas que incluye y Técnica:

Espectrofotometria: Cuantificacién glucosaminoglicanos con la técnica de Azul de Dimetilmetileno.

Requisitos de la Muestra:
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Para el envio de la muestra por paqueteria:

Congelar las muestras a —20°C.

e Congelar un *gel refrigerante, utilizar una hielera y colocar en el fondo un gel congelado.

e Después colocar la muestra bien protegida para evitar que se derrame, dentro de una bolsa de pldstico.

e Agregar otro gel congelado sobre el de la muestra para que ésta se conserve en las condiciones dptimas
de transporte y sea posible recibirla congelada en el laboratorio. Sellar la hielera con cinta canela para
evitar fugas.

*gel refrigerante: es una bolsa de gel que tiene la capacidad de mantener las muestras congeladas.

Nota: si se envia por pagueteria recomendamos hacerlo de lunes a miércoles, ya que si el paquete llega en la

tarde ya no lo entregan hasta el dia siguiente y el sébado y domingo no se reciben paquetes.

Papeleria requerida:
F-GBQ-01 SOLICITUD DE ESTUDIOS DE GENETICA BIOQUIMICA
http://www.genetica-uanl.mx/Formatos/F-GBQ-01.pdf

Tiempo de Entrega: 10 dias calendario

e En casos graves, se puede entregar el resultado en menor tiempo (5 dias), siempre y cuando tenga cardcter
de “urgente”. Este tipo de servicio ocasiona un cargo exira en el costo del estudio.

e Se reembolsard el costo de la parte proporcional del estudio que no se realice, en caso que la muestra no
pueda ser procesada por causas ajenas a nuestra voluntad.

e En caso de solicitar duplicado del informe de resultado, este tendrd costo.

Personal Responsable: MC. Lucia Ceniceros Aimaguer, Q. Luis Manuel Aguilar Montoya.

Teléfono: (81) 8389 11 92
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CUANTIFICACION DE LACTATO, PIRUVATO, 3 HIDROXIBUTIRATO
Y ACETOACETATO

Descripcion: Prueba Util para diagnosticar errores innatos del metabolismo.

Poblacién en la que aplica: Pacientes con acidosis.

Pruebas que incluye y Técnica:

Lactato, Piruvato, 3 Hidroxibutirato y Acetoacetato.

Enzimdtico Espectrofotométrico. Se mide la actividad de la enzima lactato deshidrogenasa y la 3 hidroxibutirato

deshidrogenasa.

Requisitos de la Muestra:
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Papeleria requerida:

F-GBQ-01 SOLICITUD DE ESTUDIOS DE GENETICA BIOQUIMICA
http://www.genetica-uanl.mx/Formatos/F-GBQ-01.pdf
F-GBQ-36 PRUEBAS CONFIRMATORIAS
http://www.genetica-uanl.mx/Formatos/F-GBQ-36.pdf

Tiempo de Entrega: 5 dics.
e Se reembolsard el costo de la parte proporcional del estudio que no se realice, en caso que la muestra no
pueda ser procesada por causas ajenas a nuestra voluntad.

e En caso de solicitar duplicado del informe de resultado, este tendrd costo.

Personal Responsable: LQI. Marcelo Raul Rodriguez Rivera.

Teléfono: (81) 8389 11 92
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CUANTIFICACION DE HORMONA ESTIMULANTE DE TIROIDES (TSH)

Descripcién: Prueba cuantitativa para medir la Hormona Estimulante de Tiroides (TSH).

Poblacién en la que aplica: Recién nacidos (propdsitos preventivos), se realiza a individuos antes del mes de
edad.

Pruebas que incluye y Técnica:
Fluorometria: Hormona Estimulante de Tiroides.

Requisitos de la Muestra:
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Tiempo de coleccion Neonatal: Para propdsitos preventivos, el tiempo éptimo es dentro de las primeras dos
semanas de vida preferentemente después de las 24 y antes de las 48 horas de vida.
Tiempo de coleccidon para Seguimiento: Después de un resultado alterado, localizar al paciente lo mds pronto

posible para tomar una segunda muestra con el fin de descartar un trastorno enddcrino.

Consideraciones Especiales:
Transfusiones: Si el nino(a) requiere de una transfusion, se deben hacer esfuerzos para colectar la muestra antes
de la misma, ya que pequenas fransfusiones pueden invalidar los resultados de tamizaje para algunas

enfermedades como galactosemia, deficiencia de biotinidasa y hemoglobinopatias.

Ninos(as) que reciben transfusiones sin tamiz previo necesitan dos muestras: una de ellas 10 dias después de la

transfusion mds reciente y tres meses después de la transfusion final.

Ninos(as) prematuros: Ninos que permanecen en el hospital requieren de la coleccidén de una muestra entre las
24 y 48 horas de vida, una segunda, al darlos de alta o al mes de edad, lo que ocurra primero. Debido a que
esos ninos(as) reciben transfusiones frecuentemente, la secuencia de toma debe ser: La primera muestra se
toma antes de la primera transfusién, si el nino tiene menos de 24 hrs de edad cuando es transfundido, se toma

una segunda muestra 5 a 7 dias después de la transfusion y la muestra final 3 meses después de la transfusion.

Papeleria requerida:

F-GBQ-01 SOLICITUD DE ESTUDIOS DE GENETICA BIOQUIMICA
http://www.genetica-uanl.mx/Formatos/F-GBQ-01.pdf

ANOTAR S| EL PACIENTE TOMA MEDICAMENTOS O PRESENTA SINTOMATOLOGIA.

Tiempo de Entrega: 5 dias calendario

e En casos graves, se puede entregar el resultado en menor tiempo (5 dias), siempre y cuando tenga cardcter
de “urgente”. Este tipo de servicio ocasiona un cargo exira en el costo del estudio.

e Se reembolsard el costo de la parte proporcional del estudio que no se realice, en caso que la muestra no
pueda ser procesada por causas ajenas a nuestra voluntad.

e En caso de solicitar duplicado del informe de resultado, este tendrd costo.

Personal Responsable: QBP. Jonathan Sall Martinez Espinoza, LQI Marcelo Raul Rodriguez Rivera.

Teléfono: (81) 8389 11 92.

FAC. MEDICINA Y HOSPITAL UNIVERSITARIO “DR. JOSE ELEUTERIO. GONZALEZ", UANL PAGINA 45


http://www.genetica-uanl.mx/Formatos/F-GBQ-01-01.pdf

DEPARTAMENTO DE GENETICA. CATALOGO DE SERVICIOS

CUANTIFICACION DE TRIPSINOGENO INMUNORREACTIVO

Descripcién: Prueba cuantitativa para Tripsindgeno Inmunorreactivo.

Poblacién en la que aplica: Principalmente en recién nacidos (propdsitos preventivos), pero puede realizarse

en cualquier etapa de la vida en pacientes con sospecha de Fibrosis Quistica.

Pruebas que incluye y Técnica:

Fluoroinmunoensayo a Tiempo Resuelto: Tripsindgeno Inmunorreactivo.

Requisitos de la Muestra:
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Tiempo de coleccion Neonatal: Para propdsitos preventivos, el tiempo éptimo es dentro de las primeras dos
semanas de vida preferentemente después de las 24 y antes de las 48 horas de vida.
Tiempo de coleccién para Seguimiento: Después de un resultado alterado, localizar al paciente lo mds pronto

posible para tomar una segunda muestra con el fin de descartar Fibrosis Quistica.

Consideraciones Especiales:
Transfusiones: Si el nino(a) requiere de una transfusion, se deben hacer esfuerzos para colectar la muestra antes
de la misma, ya que pequenas transfusiones pueden invalidar los resultados de tamizaje para algunas

enfermedades como galactosemia, deficiencia de biotinidasa y hemoglobinopatias.

Ninos(as) que reciben transfusiones sin tamiz previo necesitan dos muestras: una de ellas 10 dias después de la

transfusion mds reciente y tres meses después de la transfusion final.

Ninos(as) prematuros: Ninos que permanecen en el hospital requieren de la coleccidn de una muestra entre las
24 y 48 horas de vida, una segunda, al darlos de alta o al mes de edad, lo que ocurra primero. Debido a que
esos ninos(as) reciben transfusiones frecuentemente, la secuencia de foma debe ser: La primera muestra se
toma antes de la primera transfusion, si el nino tiene menos de 24 hrs de edad cuando es transfundido, se toma

una segunda muestra 5 a 7 dias después de la transfusion y la muestra final 3 meses después de la transfusion.

Papeleria requerida:

F-GBQ-01 SOLICITUD DE ESTUDIOS DE GENETICA BIOQUIMICA
http://www.genetica-uanl.mx/Formatos/F-GBQ-01.pdf

ANOTAR S| EL PACIENTE TOMA MEDICAMENTOS O PRESENTA SINTOMATOLOGIA.

Tiempo de Entrega: 5 dias calendario

e En casos graves, se puede entregar el resultado en menor tiempo (5 dias), siempre y cuando tenga cardcter
de “urgente”. Este tipo de servicio ocasiona un cargo exira en el costo del estudio.

e Se reembolsard el costo de la parte proporcional del estudio que no se redlice, en caso que la muestra no
pueda ser procesada por causas ajenas a nuestra voluntad.

e En caso de solicitar duplicado del informe de resultado, este tendrd costo.

Personal Responsable: |Q Luis Manuel Aguilar Montoya, QBP. Jonathan Sadl Martinez Espinoza.

Teléfono: (81) 83 48 37 02.
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DETERMINACION DE ACIDOS ORGANICOS EN ORINA

Descripcién: Prueba cudlitativa para la deteccidén de dcidos orgdnicos en orina liquida o impregnada en papel

filtro.

Poblacién en la que aplica: Individuos de todas las edades con sospecha de un trastorno en el metabolismo de

los aminodcidos, dcidos grasos, dcidos orgdnicos o en crisis metabdlicas.

Pruebas que Incluye y Técnica:

Cromatografia de Gases Acoplada a Espectrometria de Masas (CG-EM): Determinacién de Acidos Orgdnicos.

Requisitos de la Muestra:
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Papeleria requerida:
F-GBQ-01 SOLICITUD DE ESTUDIOS DE GENETICA BIOQUIMICA
http://www.genetica-uanl.mx/Formatos/F-GBQ-01.pdf

F-GBQ-36 PRUEBAS CONFIRMATORIAS
http://www.genetica-uanl.mx/Formatos/F-GBQ-36.pdf

Tiempo de Enfrega: 10 dias calendario

e En casos graves, se puede entregar el resultado en menor fiempo (5 dias), siempre y cuando tenga cardcter
de “urgente”. Este tipo de servicio ocasiona un cargo exira en el costo del estudio.

e Se reembolsard el costo de la parte proporcional del estudio que no se readlice, en caso que la muestra no
pueda ser procesada por causas ajenas a nuestra voluntad.

e En caso de solicitar duplicado del informe de resultado, este tendrd costo.

Personal Responsable: L.Q.I. Marcelo Raul Rodriguez Rivera, IQ. Luis Manuel Aguilar Montoya.

Teléfono: (81) 8389 11 92
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DEPARTAMENTO DE GENETICA. CATALOGO DE SERVICIOS

PANEL DE ESTEROIDES (CONFIRMACION PARA

HIPERPLASIA SUPRARRENAL CONGENITA) (CAH2T)
(Subrogado)

Descripcién: Prueba confirmatoria para Hiperplasia Suprarrenal Congénita.

Poblacién en la que aplica: Recién nacidos con resultado de tamizaje neonatal anormal para Hiperplasia

Suprarrenal Congénita.

Pruebas que incluye y Técnica:
Cromatografia de Liquidos-Espectrometria de Masas en Tandem (LC-MS/MS).
17-Hidroxiprogesterona,  Androstenodiona,  Cortisol,  11-Deoxicortisol,  21-Deoxicortisol,  Relacién (17

Hidroxiprogesterona + Androstenodiona)/Cortisol, Relacién 11-Deoxicortisol/Cortisol.

Requisitos de la Muestra:
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Tiempo de Coleccién: Puede ser en cualquier etapa de la vida, como prueba confirmatoria, posterior a un

resultado anormal en la Cuantificacién de 17 Hidroxiprogesterona.

Papeleria requerida:
F-GBQ-01 SOLICITUD DE ESTUDIOS DE GENETICA BIOQUIMICA
http://www.genetica-uanl.mx/Formatos/F-GBQ-01.pdf

Importante incluir:
e Peso al nacer
e Hora de Nacimiento

e Edad Gestacional

Tiempo de Entrega: 10 dias.
e Se reembolsard el costo de la parte proporcional del estudio que no se redlice, en caso que la muestra no
pueda ser procesada por causas ajenas a nuestra voluntad.

e En caso de solicitar duplicado del informe de resultado, este tendrd costo.

Estudio readlizado en: Clinica Mayo (Estados Unidos).

Personal responsable del envio de la muestra y recepcion del resultado: QCB. Consuelo Ruiz Herrera, LQI.
Marcelo Rall Rodriguez Rivera.

Teléfono: (81) 83 48 37 02
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PERFIL DE AMINOACIDOS Y ACILCARNITINAS

Descripcidn: Prueba cuantitativa para la deteccién en sangre de Aminodcidos, Acidos Orgdnicos y Acidos

Grasos de cadena corta, media, larga.

Poblacién en la que aplica: Principalmente en recién nacidos (propdsitos preventivos), pero puede realizarse
en cualquier etapa de la vida con el fin de dar seguimiento a resultados de tamizaje alterados o en pacientes
con sospecha de un trastorno en el metabolismo de los Aminodcidos, Acidos Orgdnicos y Acidos Grasos y para
monitorear tratamiento.

Pruebas que incluye y Técnica:
Espectrometria de Masas en Tandem. Cuantificaciéon de Aminodcidos: Alanina, Arginina, Citrulina, Fenilalanina,
Glicina, Leucina, Metionina, Prolina, Ornitina, Tirosina y Valina.

Cuantificacién de Acilcarnitinas de Acidos Orgdnicos y Acidos Grasos: Carnitina libre (C0), Acetilcamitina (C2),
Propionilcarnitina (C3), Butirilcarnitina (C4), Isovalerilcarnitina (C5), Glutarilcarnitina (C5DC), Hexanoilcarnitina
(C6), Octanoilcarnitina (C8), Decanoilcarnitina (C10), Laurcilcarnitina (C12), Miristoilcarnitina  (C14),

Palmitoilcarnitina (C16), Octadecanoilcarnitina (C18) y sus derivados.

Requisitos de la Muestra:
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Datos que debe tener la muesira:

Nombre del paciente, fecha de la toma.

La solicitud de estudio debe contener como minimo, datos generales del paciente, procedencia, médico que
refiere y firma de quien readliza la toma.

Anotar si el paciente toma algin medicamento o presenta alguna sinfomatologia.

Tiempo de coleccién Neonatal: Para propdsitos preventivos, el tiempo dptimo es dentro de las primeras dos

semanas de vida preferentemente después de las 24 y antes de las 48 horas de vida.

Tiempo de coleccién para Seguimiento: Después de un resultado alterado, locdalizar al paciente lo mds pronto
posible para tomar una segunda muestra con el fin de descartar un trastorno en el metabolismo de los

aminodcidos, dcidos grasos y dcidos orgdnicos.

Consideraciones Especiales:

Transfusiones: Si el nino(a) requiere de una transfusion, se deben hacer esfuerzos para colectar la muestra antes
de la misma, ya que pequenas transfusiones pueden invalidar los resultados de tamizaje para algunas
enfermedades como galactosemia, deficiencia de biotinidasa y hemoglobinopatias.

Ninos(as) que reciben transfusiones sin tamiz previo necesitan dos muestras: una de ellas 10 dias después de la

transfusion mds reciente y tres meses después de la transfusién final.

Nifos(as) prematuros: Ninos que permanecen en el hospital requieren de la coleccidén de una muestra entre las
24y 48 horas de vida, una segunda, al darlos de alta o al mes de edad, lo que ocurra primero. Debido a que
esos ninos(as) reciben transfusiones frecuentemente, la secuencia de toma debe ser: La primera muestra se
toma antes de la primera transfusion, si el nino tiene menos de 24 hrs de edad cuando es transfundido, se toma

una segunda muestra 5 a 7 dias después de la transfusidn y la muestra final 3 meses después de la transfusién.
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Papeleria requerida:

F-GBQ-01 SOLICITUD DE ESTUDIOS DE GENETICA BIOQUIMICA
http://www.genetica-uanl.mx/Formatos/F-GBQ-01.pdf

ANOTAR S| EL PACIENTE TOMA MEDICAMENTOS O PRESENTA SINTOMATOLOGIA.

Tiempo de Entrega: 5 dias calendario

e En casos graves, se puede entregar el resultado en menor tiempo (5 dias), siempre y cuando tenga cardcter
de “urgente”. Este tipo de servicio ocasiona un cargo extra en el costo del estudio.

e Se reembolsard el costo de la parte proporcional del estudio que no se redlice, en caso que la muestra no
pueda ser procesada por causas ajenas a nuestra voluntad.

e En caso de solicitar duplicado del informe de resultado, este tendrd costo.

Personal Responsable: QCB Patricia Lizeth Gonzdlez Hemdndez, QCB Consuelo Ruiz Herrera.

Teléfono: (81) 83 48 37 02
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PERFIL TIROIDEO
(Subrogado)

Descripcién: Prueba confirmatoria para Hipotiroidismo Congénito.

Poblacién en la que aplica: A pacientes de todas las edades con resultado anormal (TSH). Recién nacidos
hasta 69 anos.

Pruebas que incluye y Técnica:

Electroquimioluminiscencia. Captacién de Triyodotironina (T3C), Triyodotironina Total (T3T), Tiroxina Total (T4T),
Tiroxina Libre (T4L), Hormona Estimulante de Tiroides (TSH), indice de Yodo Protéico (PBI), indice de Tiroxina Libre
(ITL).

Requisitos de la Muestra:
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Papeleria requerida:
F-GBQ-01 SOLICITUD DE ESTUDIOS DE GENETICA BIOQUIMICA
http://www.genetica-uanl.mx/Formatos/F-GBQ-01.pdf

Nota: si se envia por paqueteria recomendamos hacero de lunes a miércoles, ya que si el paquete llega en la

tarde ya no lo entregan hasta el dia siguiente y el sdbado y domingo no se reciben paqguetes.

Tiempo de Coleccién: Puede ser en cualquier etapa de la vida, como prueba confirmatoria, posterior a un

resulfado anormal (TSH).

Tiempo de Enfrega: 5 dics.
e Se reembolsard el costo de la parte proporcional del estudio que no se realice, en caso que la muestra no
pueda ser procesada por causas ajenas a nuestra voluntad.

e En caso de solicitar duplicado del informe de resultado, este tendrd costo.

Estudio realizado en: Departamento de Endocrinologia Hospital Universitario *José E. Gonzdlez".

Personal responsable del envio de la muestra y recepcion del resultado: QCB. Consuelo Ruiz Herrera, LQI.
Marcelo Raul Rodriguez Rivera.

Teléfono: (81) 83 48 37 02
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PRUEBA CUALITATIVA PARA ACTIVIDAD DE GALACTOSA 1 FOSFATO
URIDILTRANSFERASA (PRUEBA DE BEUTLER)

Descripcién: Prueba cudlitativa para la determinacion de la actividad enzimdtica de la Galactosa-1-Fosfato

Uridlil Transferasa.

Poblacién en la que aplica: Individuos de todas las edades con sospecha de Galactosemia Cldsica.

Pruebas que incluye y Técnica: Fluorescencia: Actividad Enzimdtica de Galactosa 1 Fosfato Uridiltransferasa.

Requisitos de la Muestra:
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Tiempo de coleccién para Seguimiento: Después de un resultado alterado, localizar al paciente lo més pronto
posible para tomar una segunda muestra de sangre en papel filtro 2 horas después de alimentacion (NO LECHE
DE SOYA), con el fin de descartar Galactosemia.

Consideraciones Especiales:

Transfusiones: Si el nino(a) requiere de una transfusion, se deben hacer esfuerzos para colectar la muestra antes
de la misma, ya que pequenas transfusiones pueden invalidar los resultados de tamizaje para algunas
enfermedades como galactosemia, deficiencia de biotinidasa y hemoglobinopatias.

Nifos(as) que reciben transfusiones sin tamiz previo necesitan dos muestras: una de ellas 10 dias después de la

transfusion mds reciente y tres meses después de la transfusion final.

Papeleria requerida:

F-GBQ-01 SOLICITUD DE ESTUDIOS DE GENETICA BIOQUIMICA
http://www.genetica-uanl.mx/Formatos/F-GBQ-01.pdf

ANOTAR S| EL PACIENTE TOMA MEDICAMENTOS O PRESENTA SINTOMATOLOGIA.

Tiempo de Enfrega: 10 dias calendario

e En casos graves, se puede entregar el resultado en menor tiempo (5 dias), siempre y cuando tenga cardcter
de “urgente”. Este tipo de servicio ocasiona un cargo extra en el costo del estudio.

e Se reembolsard el costo de la parte proporcional del estudio que no se redlice, en caso que la muestra no
pueda ser procesada por causas ajenas a nuestra voluntad.

e En caso de solicitar duplicado del informe de resultado, este tendrd costo.

Personal Responsable: IQ. Luis Manuel Aguilar Montoya, MC Lucia Ceniceros Aimaguer.

Teléfono: (81) 8389 11 92
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PANEL DE ENFERMEDADES LISOSOMALES Y PEROXISOMALES (PLSD)
(Subrogado)

Descripciéon: Prueba para pacientes con sospecha de un desorden de almacenamiento lisosomal,
especificamente Enfermedad de Gaucher, Niemann-Pick tipo A o tipo B, Pompe, Krabbe, Fabry, MPS I; o

desérdenes peroxisomales como Adrenoleucodistrofia ligada al X o espectro del Sindrome de Zellweger.

Poblacién en la que aplica: No es recomendable para andlisis en adultos (solicite informacién) o para detectar

portadores heterocigotos).

Pruebas que incluye y Técnica:

Andlisis de Inyeccion de Flujo-Espectrometria de Masas en Tandem (FIA-MS/MS).

Requisitos de la Muestra:
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Tiempo de Coleccidén: No hay tiempo especifico.

Papeleria requerida:
F-GBQ-01 SOLICITUD DE ESTUDIOS DE GENETICA BIOQUIMICA
http://www.genetica-uanl.mx/Formatos/F-GBQ-01.pdf

Informacidon del Paciente para Genética Bioquimica (Biochemical Genetics Patient Information)

https://www.mayocliniclabs.com/~/media/it-mmfiles/special-instructions/BiochemicalPtinfo.pdf

Consentimiento  Informado  para  Pruebas Genéticas  (Informed  Consent for Genetic  Testing)

https://www.mayocliniclabs.com/~/media/it-mmfiles/special-

instructions/Informed_Consent_for Genetic_Testing__Spanish_.pdf

Tiempo de Enfrega: 15 dics.

e Se reembolsard el costo de la parte proporcional del estudio que no se redlice, en caso que la muestra no
pueda ser procesada por causas ajenas a nuestra voluntad.

e En caso de solicitar duplicado del informe de resultado, este tendrd costo.

Estudio readlizado en: Clinica Mayo (Estados Unidos).

Personal responsable del envio de la muestra y recepcidn del resultado: QCB. Consuelo Ruiz Herrera, LQI.
Marcelo Raul Rodriguez Rivera.

Teléfono: (81) 83 48 37 02
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DEPARTAMENTO DE GENETICA. CATALOGO DE SERVICIOS

CITOGENETICA / CITOGENETICA MOLECULAR

Andlisis de los cromosomas mediante diferentes técnicas, logrando identificar
alteraciones numeéricas y estructurales como las trisomias (13, 18, 21) y sindromes de
microdelecion.
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CARIOTIPO

Descripcion: estudio del ordenamiento de los cromosomas de una célula metafdsica de acuerdo a su
tamano y morfologia, permitiendo detectar alteraciones numéricas y estructurales, siendo su limite de

deteccion de aproximadamente 5 MB.

Poblacién en la que aplica: Pacientes con sindrome de Down, nifias con talla baja (Sindrome de Turner),
varones con talla alta e infertilidad (Sindrome de Klinefelter), parejas con problemas de infertilidad o abortos
recurrentes, mujeres donadoras de évulos, varones donadores de espermatozoides, productos de aborto,
mujeres embarazadas con riesgo de tener un hijo con un problema cromosdémico (andlisis de liquido
amnidtico), personas con desérdenes hematolégicos que desean realizar el diagndstico o conocer el

prondstico (andlisis de médula ésea o sangre periférica).

Técnica: Cultivo celulary bandeo mediante técnica GTG.

Requisitos de la Muestra:

FAC. MEDICINA Y HOSPITAL UNIVERSITARIO “DR. JOSE ELEUTERIO. GONZALEZ", UANL PAGINA 63


http://www.genetica-uanl.mx/blog

DEPARTAMENTO DE GENETICA. CATALOGO DE SERVICIOS

FAC. MEDICINA Y HOSPITAL UNIVERSITARIO “DR. JOSE ELEUTERIO. GONZALEZ", UANL PAGINA 64


http://www.genetica-uanl.mx/blog
http://www.genetica-uanl.mx/blog

DEPARTAMENTO DE GENETICA. CATALOGO DE SERVICIOS

NOTA: Las muestras deben etiquetarse con el nombre completo del paciente y fecha de la toma.

NOTA: Las extensiones de estudios estdn disponibles mientras la calidad del botén sea buena (los botones

son almacenados durante un ano). Es necesario cubrir el costo de los estudios adicionales solicitados.

Papeleria requerida:
] F-CIT-01 SOLICITUD DE ESTUDIO CITOGENETICO
http://www.genetica-uanl.mx/Formatos/F-CIT-01.pdf

Horario de recepcion de muestras: verificar de acuerdo al tipo de muestra. *ANTES de tomar la muestra,

verifique dias en que permanecerd cerrado el Departamento en la pdgina www.genetica-uanl.mx/blog

Enfrega de resultados: verificar de acuerdo al fipo de muestra.

Personal Responsable: QCB Gloria Garcia, MC. Susana G Cardenas Ramos.

Teléfono: (81) 83 48 37 04, (81) 83 33 51 38, (81) 81231698
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ARREGLOS DE CGH
(Subrogado)

Descripcion: permite la deteccién de variaciones en el nimero de copias de gran tamafo, asociados a
alteraciones cromosémica en el genoma nuclear, deteccidn de regiones con pérdida de heterocigosidad y
regiones de homocigosis. Confiene 750.000 marcadores, incluyendo 200.000 marcadores SNP, distribuidos

por fodo el genoma cubriendo el 80% de los genes.

Poblacion en la que aplica: pacientes con discapacidad intelectual, con defectos al nacimiento, dismorfias

faciales, sindromes de microdelecién, autismo, etc.

Técnica: hibridacién gendmica comparativa (750K).

Requisitos de la Muestra:

NOTA: Las muesiras deben etiquetarse con el nombre completo del paciente y la fecha de toma.

Papeleria requerida:
PAPELERIA PROPIA DEL LABORATORIO

* Favor de comunicarse al Departamento de Genética.

Dias de recepcién de muestras: Lunes a Viernes de 8:00 a 15:00 horas.
Tiempo de Entrega: 35 dias calendario.
Estudio redlizado en: Centogene (Alemania).

Personal responsable del envio de la muestra y recepcidn del resultado: QCB Gloria Garcia, MC. Susana G.
Cdardenas Ramos, QBP Melissa Cerda Garza.

Teléfono: (81) 83 48 37 04, (81) 83 33 51 38, (81) 812316 98
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GENETICA MOLECULAR

Estudios realizados para el diagndstico de padecimientos hereditarios en los cuales
se encuentra afectado un gen, asi como pruebas gendmicas como paneles,
exoma clinico y genoma completo, entfre ofros, ademds de realizar pruebas de
filiacion bioldgica e identificacion de individuos.
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ANEUPLOIDIAS 13, 18, 21, X, Y

Descripcion: deteccion del nUmero de copias de secuencias de ADN en cromosomas 13, 18, 21, Xy Y.
Poblacién en la que aplica: mujeres embarazadas con sospecha de una aneuploidia en los cromosomas 13,
18, 21, X y Y en el producto, que pudieran ocasionar un aborto espontdneo, o bien causar sindromes como
Patau, Edwards, Down, Turner, Triple X, Klinefeltery XYY.

Técnica: PCR multiplex dependiente de ligacion (MLPA).

Requisitos de la Muestra:

NOTA: Las muesiras deben etiquetarse con el nombre completo del paciente y la fecha de toma.

Papeleria requerida:
F-MOL-04 SOLICITUD DE ESTUDIOS MOLECULAR Y CONSENTIMIENTO INFORMADO
http://www.genetica-uanl.mx/Formatos/F-MOL-04.pdf

F-MOL-24 SOLICITUD DE ESTUDIO. ANEUPLOIDIAS 13, 18, 21, X, Y
http://www.genetica-uanl.mx/Formatos/F-MOL-24.pdf

Horario de recepcién de muestras: Lunes a Viernes de 8:00 a 14:00 horas.
Entrega de resultados: 30 dias calendario.

Personal Responsable: MC. José Lugo Trampe, Dra. C. Geovana Calvo Anguiano.

Teléfono: (81) 83 48 37 04, (81) 83 33 51 38, (81) 81231698
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ATROFIA ESPINAL MUSCULAR
(Subrogado)

Descripcion: estudio de los genes SMN1, SMN2 y NAIP.

Poblacién en la que aplica: Individuos con sospecha de atrofia espinal muscular.

Técnica: PCR multiplex dependiente de ligacion de sonda (MLPA).

Requisitos de la Muestra:

NOTA: Las muesiras deben etiquetarse con el nombre completo del paciente y la fecha de toma.

Papeleria requerida:
PAPELERIA PROPIA DEL LABORATORIO

* Favor de comunicarse al Departamento de Genética.

Horario de recepcion de muestras: Lunes a Viernes de 8:00 a 14:00 horas.
Entrega de resultados: 36 dias calendario.
Estudio realizado en: Cenfogene (Alemania).

Personal responsable del envio de la muestra y recepcién del resultado: LBG. Daniela Rodriguez Casir, LBG.
Giovani Chaday Garcia Herndndez,

Teléfono: (81) 83 48 37 04, (81) 83 33 51 38, (81) 81231698
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CANCER HEREDITARIO. PANEL
(Subrogado)
Descripcion: Andlisis de 30 genes mds relevantes asociados a un aumento del riesgo para desarrollar cdnceres
hereditarios de mama, ovario, Utero, colorrectal, melanoma, pancredtico, estémago y prostata, asi como Sd. Li

Fraumeni y Sd. De Peutz-Jeghers.

Poblaciéon en la que aplica: individuos con sospecha clinica de cdncer heredo familiar, en los que se desea

identificar la etiologia.
Técnica: Secuenciacion de nueva generacion.

Requisitos de Muestra:

Papeleria requerida:
PAPELERIA PROPIA DEL LABORATORIO (Favor de comunicarse al Depto. de Genétical).

Dias de recepcién de muestras: Lunes a Viernes de 8:00 a 14:00 horas.
Tiempo de Entrega: 50 dias calendario.
Estudio redlizado en: INVITAE (Estados Unidos).

Personal responsable del envio de la muestra y recepcién del resultado: LBG. Daniela Rodriguez Casir, LBG.
Giovani Chaday Garcia Herndndez,

Teléfono: (81) 83 48 37 04, (81) 83 33 51 38, (81) 81231698
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EXOMA COMPLETO
(Subrogado)

Descripcién: secuenciaciéon completa de la regidon codificante del genoma con andlisis de variaciones en el

numero de copias (CNV).

Poblaciéon en la que aplica: individuos con Fenotipos heterogéneos (discapacidad intelectual / retraso en el
desarrollo, cardiomiopatias, epilepsia, distrofia muscular, ataxia, neuropatia, sordera, retinitis pigmentosa,
trastornos dseos y de tejido conectivo, frastorno metabdlico no diagnosticado, talla baja, trastornos dismaorficos

complejos, inmunodeficiencias), Fenotipos clinicamente indefinidos.

Técnica: Secuenciacion de nueva generacion.

Requisitos de la Muestra:

NOTA: Las muesiras deben etiquetarse con el nombre completo del paciente y la fecha de toma.

Papeleria requerida:

PAPELERIA PROPIA DEL LABORATORIO. * Favor de comunicarse al Departamento de Genética.

NOTA: Es necesario proporcionar informacién clinica especifica y detallada del paciente, asi como de su
historia familiar. La falta de informacion clinica podria afectar la interpretacion de los resultados al excluir

variantes genéticas posiblemente relevantes.

Dias de recepcién de muestras: Lunes a Viernes de 8:00 a 14:00 horas.

Tiempo de Entrega: 60 dias calendario.

Estudio readlizado en: Centogene (Alemania).

Personal responsable del envio de la muestra y recepcién del resultado: LBG. Daniela Rodriguez Casir, LBG.
Giovani Chaday Garcia Herndndez.

Teléfono: (81) 83 48 37 04, (81) 83 33 51 38, (81) 81 231698
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EXOMA COMPLETO + miDNA
(Subrogado)

Descripcién: secuenciaciéon completa de la regidn codificante del genoma nuclear y andlisis de variaciones en

el nUmero de copias (CNV), asi como secuenciacion del genoma mitocondrial.

Poblacién en la que aplica: individuos con Fenotipos heterogéneos (discapacidad intelectual / retraso en el
desarrollo, cardiomiopatias, epilepsia, distrofia muscular, ataxia, neuropatia, sordera, retinitis pigmentosa,
trastornos Gseos y de tejido conectivo, frastorno metabdlico no diagnosticado, talla baja, trastornos dismorficos

complejos, inmunodeficiencias, mitocondriopatias), Fenotipos clinicamente indefinidos.

Técnica: Secuenciacion de nueva generacion.

Requisitos de la Muestra:

NOTA: Las muesiras deben etiquetarse con el nombre completo del paciente y la fecha de toma.

Papeleria requerida:

PAPELERIA PROPIA DEL LABORATORIO. * Favor de comunicarse al Departamento de Genética.

NOTA: Es necesario proporcionar informacién clinica especifica y detallada del paciente, asi como de su
historia familiar. La falta de informacion clinica podria afectar la interpretacién de los resultados al excluir

variantes genéticas posiblemente relevantes.

Dias de recepcién de muestras: Lunes a Viernes de 8:00 a 14:00 horas.
Tiempo de Entrega: 60 dias calendario.
Estudio realizado en: Centogene (Alemania).

Personal responsable del envio de la muestra y recepcién del resultado: LBG. Daniela Rodriguez Casir. LBG.
Giovani Chaday Garcia Herndndez.

Teléfono: (81) 83 48 37 04, (81) 83 33 51 38, (81) 81231698
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DEPARTAMENTO DE GENETICA. CATALOGO DE SERVICIOS

EXOMA COMPLETO (TRiO)
(Subrogado)

Descripcién: andlisis de todos los exones del genoma humano, incluyendo variaciones en el nUmero de copias
(CNV). La canfidad, complejidad y variedad de resulfados para interpretarse, vuelve necesario obtener
informacién clinica muy completa y detallada tanto del paciente como de sus padres, por lo que deben

andalizarse |as tres personas.

Poblacion en la que aplica: individuos cuyos sinfomas no permiten sospechar de una causa genética Unica o
especifica. Recomendado particularmente para pacientes con padecimientos como discapacidad
intelectual, retraso en el desarrollo, epilepsia, rasgos dismorficos complejos, neuropatia, ataxia, miocardiopatia,
sordera, refinitis pigmentosa, efc.

Técnica: Secuenciacion de Nueva Generacion.

Requisitos de la Muestra:

NOTA: Las muesiras deben etiquetarse con el nombre completo del paciente y la fecha de toma.

Papeleria requerida:
PAPELERIA PROPIA DEL LABORATORIO

* Favor de comunicarse al Departamento de Genética.

Dias de recepcién de muestras: Lunes a Viernes de 8:00 a 14:00 horas.
Tiempo de Entrega: 60 dias calendario.
Estudio redlizado en: Centogene (Alemania).

Personal responsable del envio de la muestra y recepcién del resultado: LBG. Daniela Rodriguez Casir. LBG.
Giovani Chaday Garcia Herndndez.

Teléfono: (81) 83 48 37 04, (81) 83 33 51 38, (81) 81231698
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DEPARTAMENTO DE GENETICA. CATALOGO DE SERVICIOS

EXTRACCION DE ADN

Descripcién: Obtenciéon de ADN a partir de una muestra bioldgica, para posteriormente realizar algin estudio
molecular.

Poblacién en la que aplica: individuos de todas las edades.

Técnica: Extraccidon mediante KIT Qiagen, Otros.

Requisitos de la Muestra:

NOTA: Las muestras deben etiquetarse con el nombre completo del paciente y la fecha de toma.
Papeleria requerida:

F-MOL-18 SOLICITUD DE EXTRACCION DE DNA
http://www.genetica-uanl.mx/Formatos/F-MOL-18.pdf

Horario de recepcién de muestras: Lunes a Viernes de 8:00 a 14:00 horas.
Entrega de resultados: 5 dias calendario.

Personal Responsable: LBG. Daniela Rodriguez Casir. LBG. Giovani Chaday Garcia Herndndez.

Teléfono: (81) 83 48 37 04, (81) 83 33 51 38, (81) 81231698
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DEPARTAMENTO DE GENETICA. CATALOGO DE SERVICIOS

MUTACION PUNTUAL

Descripcion: busqueda de una variante genética en el gen de interés.

Poblaciéon en la que aplica: pacientes o sus familiares que desean conocer si fienen una variante genética

especifica en un gen.
Técnica: Secuenciacion de Sanger.

Requisitos de la Muestra:

NOTA: Las muesiras deben etiquetarse con el nombre completo del paciente y la fecha de toma.

Papeleria requerida:
F-MOL-04 SOLICITUD DE ESTUDIOS MOLECULAR Y CONSENTIMIENTO INFORMADO
http://www.genetica-uanl.mx/Formatos/F-MOL-04.pdf

Horario de recepcion de muestras: Lunes a Viernes de 8:00 a 14:00 horas.
Entrega de resultados: 15 dias calendario.

Personal Responsable: Dra. C. Geovana Calvo Anguiano, MC. José Lugo Trampe.

Teléfono: (81) 83 48 37 04, (81) 83 33 51 38, (81) 81 23 1698
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DEPARTAMENTO DE GENETICA. CATALOGO DE SERVICIOS

FIBROSIS QUISTICA. PANEL
(Subrogado)

Descripcién: Panel que analiza 106 mutaciones, incluyendo las 23 recomendadas por el ACMG (American
College of Medical Genetics): deltaF508, deltal507, G542X, G85E, R117H, W1282X (TGG->TGA), 621+1 G->T, 711+1 G->T, N1303K (C->A),
N1303K (C->G), R334W, R347P, A455E, 1717-1 G->A, R553X, R560T, G551D, 1898+1 G->A, 2184delA, 2789+5 G->A, 3120+1 G->A, R1162X, 3659delC,
and 3849+10kb C->T, deleciones de los exones 2-3, 296+2 T->A, EOX, R75X, 394_395dellT, 405+1 G->A, 406-1 G->A, E92X, 444delA, 457TAT->G,
R117C, Y122X, 574delA, 663dell, G178R, 711+5 G->A, 712-1 G->T, H199Y, P205S, L206W, 852del22, 935delA, 936delTA, deltaF311, 1078delT, G330X,
13381, R347H, R352Q), Q359K, T360K, 1288insTA, S466X (C->A), S466X (C->G), G480C, Q493X, 1677delTA, C524X, S549N, S549R (T->G), Q552X, A559T,
1811+1.6kb A>G, 1812-1 G->A, 1898+1 G->T, 1898+1 G->C, 1898+5G->T, P574H, 1949del84, 2043delG, 2055del9->A, 2105del13ins5, 2108delA,
2143dell, 2183_2184delAAINSG, 2184insA, R709X, K710X, 2307insA, R764X, Q890X, 2869insG, 3171delC, 3199dels, R1066C, W1089X (TGG->TAG),
Y1092X (C->G), Y1092X (C->A), M1101K, M1101R, D1152H, R1158X, 3667del4, S1196X, W1204X (TGG->TAG), 3791delC, Q1238X, 3876delA, S1251N,
$1255X, 3905insT and 4016insT.

Poblacion en la que aplica: individuos con diagndstico de fibrosis quistica, busqueda de portadores para
alguna de las 106 variantes analizadas, asi como identificaciéon de pacientes que pueden responder a la

terapia con potenciador de CFIR.

Técnica: Reaccién en Cadena de la Polimerasa MUltiplex (PCR) que utiliza la plataforma Agena Mass ARRAY.

Requisitos de Muestra:

Papeleria requerida:
Informacion del paciente para enfermedades hereditarias congénitas (Molecular Genetics: Congenital
Inherited Diseases Patient Information).

https://www.mayomedicallaboratories.com/it-mmfiles/MC1235-27 Molecular_Genetics-

Congenital_Inherited Diseases Patient_Information.pdf

Consentimiento  Informado  para  Pruebas Genéticas  (Informed  Consent  for  Genetic  Testing)

https://www.mayocliniclabs.com/~/media/it-mmfiles/special-

instructions/Informed_Consent_for_Genetic_Testing__Spanish_.pdf

Dias de recepcién de muestras: Lunes a Viernes de 8:00 a 14:00 horas.
Tiempo de Enfrega: 22 dias calendario.
Estudio realizado en: Clinica Mayo (Estados Unidos).

Personal responsable del envio de la muestra y recepcion del resultado: LBG. Daniela Rodriguez Casir. LBG.
Giovani Chaday Garcia Herndndez.

Teléfono: (81) 83 48 37 04, (81) 83 33 51 38, (81) 81 23 16 98.
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DEPARTAMENTO DE GENETICA. CATALOGO DE SERVICIOS

SECUENCIACION DE UN GEN

Descripcién: andlisis de variantes genéticas de todos los exones de un gen mds 50 pb rio arriba y rio abajo, para

cubrir variantes en sifios de splicing.

Poblacion en la que aplica: individuos en los cudles se sospecha de una enfermedad genética y no se

encontrd alguna de las variantes mds frecuentes detectadas en un panel.
Técnica: Secuenciacion de Sanger.

Requisitos de la Muestra:

NOTA: Las muesiras deben etiquetarse con el nombre completo del paciente y la fecha de ftoma.

Papeleria requerida:
F-MOL-04 SOLICITUD DE ESTUDIOS MOLECULAR Y CONSENTIMIENTO INFORMADO
http://www.genetica-uanl.mx/Formatos/F-MOL-04.pdf

Horario de recepcién de muestras: Lunes a Viernes de 8:00 a 14:00 horas.
Entrega de resultados: 30 dias calendario.

Personal Responsable: Dra. C. Geovana Calvo Anguiano, MC. José Lugo Trampe.

Teléfono: (81) 83 48 37 04, (81) 83 33 51 38, (81) 81231698
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DEPARTAMENTO DE GENETICA. CATALOGO DE SERVICIOS

GENOMA COMPLETO + miDNA
(Subrogado)

Descripcion: identifica casi todos los cambios en el DNA de un paciente, mediante la secuenciacion de todas
las regiones codificantes y no codificantes del genoma, ademds de estudiar variaciones en el nimero de
copias (CNV) y el genoma mitocondrial. Proporciona informaciéon detallada sobre los miles de genes

involucrados en el crecimiento y desarrollo normal, asi como todas las regiones “silenciosas” del genoma.

Poblacion en la que aplica: individuos con un fenotipo poco claro o atipico con diagndstico clinico deficiente,
pacientes con fenotipo con heterogeneidad genética significativa, donde las mutaciones en varios genes
pueden conducir a la misma presentacion clinica (por ejemplo, neuropatias, ataxias, discapacidad intelectual

y frastornos musculares).

Técnica: Secuenciacion de Nueva Generacion.

Requisitos de la Muestra:

NOTA: Las muesiras deben etiquetarse con el nombre completo del paciente y la fecha de toma.

Papeleria requerida:
PAPELERIA PROPIA DEL LABORATORIO * Favor de comunicarse al Departamento de Genétical.

Dias de recepcién de muestras: Lunes a Viernes de 8:00 a 14:00 horas.
Tiempo de Entrega: 60 dias calendario.
Estudio redlizado en: Centogene (Alemania).

Personal responsable del envio de la muestra y recepcién del resultado: LBG. Daniela Rodriguez Casir. LBG.
Giovani Chaday Garcia Herndndez.

Teléfono: (81) 83 48 37 04, (81) 83 33 51 38, (81) 81231698
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DEPARTAMENTO DE GENETICA. CATALOGO DE SERVICIOS

GENOMA COMPLETO + miDNA (TRiO)
(Subrogado)

Descripcion: identifica casi todos los cambios en el DNA de un paciente, mediante la secuenciacion de todas
las regiones codificantes y no codificantes del genoma, ademds de estudiar variaciones en el nUmero de
copias (CNV) y el genoma mitocondrial. Proporciona informacion detallada sobre los miles de genes
involucrados en el crecimiento y desarrollo normal, asi como todas las regiones “silenciosas” del genoma.

Estudia al paciente y sus padres.

Poblacién en la que aplica: individuos con un fenoftipo poco claro o atipico con diagndstico clinico deficiente,
pacientes con fenotipo con heterogeneidad genética significativa, donde las mutaciones en varios genes
pueden conducir a la misma presentacion clinica (por ejemplo, neuropatias, ataxias, discapacidad intelectual

y frastornos musculares).

Técnica: Secuenciacion de Nueva Generacion.

Requisitos de la Muestra:

NOTA: Las muesiras deben etiquetarse con el nombre completo del paciente y la fecha de toma.

Papeleria requerida:
PAPELERIA PROPIA DEL LABORATORIO * Favor de comunicarse al Departamento de Genétical.

Dias de recepcién de muestras: Lunes a Viernes de 8:00 a 14:00 horas.
Tiempo de Entrega: 460 dias calendario.
Estudio redlizado en: Centogene (Alemania).

Personal responsable del envio de la muestra y recepcién del resultado: LBG. Daniela Rodriguez Casir. LBG.
Giovani Chaday Garcia Herndndez.

Teléfono: (81) 83 48 37 04, (81) 83 33 51 38, (81) 81231698
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DEPARTAMENTO DE GENETICA. CATALOGO DE SERVICIOS

HEMOFILIA A. (Inversion 1y 22)

Descripcién: andlisis de las inversiones en los intrones 1y 22 en el gen F8 presente en los varones afectados con

hemofilia A grave.

Poblacién en la que aplica: varones afectados con hemofilia A grave que desconocen la variante genética

causante, o bien madres de pacientes que desean conocer si son portadoras.
Técnica: Inverse Shifting PCR.

Requisitos de la Muestra:

NOTA: Las muesiras deben etiquetarse con el nombre completo del paciente y la fecha de foma.

Papeleria requerida:
F-MOL-04 SOLICITUD DE ESTUDIOS MOLECULAR Y CONSENTIMIENTO INFORMADO
http://www.genetica-uanl.mx/Formatos/F-MOL-04.pdf

F-MOL-19 SOLICITUD DE ESTUDIO. HEMOFILIA A.
http://www.genetica-uanl.mx/Formatos/F-MOL-19.pdf

Horario de recepcion de muestras: Lunes a Viernes de 8:00 a 14:00 horas.
Entrega de resultados: 10 dias calendario.

Personal Responsable: Dra. C. Geovana Calvo, MC. José Lugo Trampe.

Teléfono: (81) 83 48 37 04, (81) 83 33 51 38, (81) 81231698
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DEPARTAMENTO DE GENETICA. CATALOGO DE SERVICIOS

HIPERPLASIA SUPRARRENAL CONGENITA
(Subrogado)

Descripcién: estudio de las variantes conocidas y reportadas en HGMD y CentoMD, incluyendo regiones

intrénicas (+/- 20 pb de cada exdn).

Poblacién en la que aplica: recién nacidos recién nacidos con resultado alterado en la 17 hidroxiprogesterona

en el tamiz metabdlico y se desea confirmar el diagndstico.
Técnica: PCR multiplex dependiente de ligacion de sonda (MLPA).

Requisitos de la Muestra:

NOTA: Las muesiras deben etiquetarse con el nombre completo del paciente y la fecha de foma.

Papeleria requerida:
PAPELERIA PROPIA DEL LABORATORIO

* Favor de comunicarse al Departamento de Genética.

Dias de recepcion de muestras: Lunes a Viernes de 8:00 a 14:00 horas.
Tiempo de Entrega: 36 dias calendario.
Estudio redlizado en: Centogene (Alemania).

Personal responsable del envio de la muestra y recepcién del resultado: LBG. Daniela Rodriguez Casir. LBG.
Giovani Chaday Garcia Herndndez.

Teléfono: (81) 83 48 37 04, (81) 83 33 51 38, (81) 81231698
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DEPARTAMENTO DE GENETICA. CATALOGO DE SERVICIOS

MICRODELECIONES DEL CROMOSOMA Y

(Subrogado)

Descripcién: andlisis de deleciones/duplicaciones y reareglos complejos en las regiones AZF a, by c.

Poblacién en la que aplica: varones adultos con infertilidad.

Técnica: PCR multiplex dependiente de ligacion de sonda (MLPA).

Requisitos de la Muestra:

NOTA: Las muesiras deben etiquetarse con el nombre completo del paciente y la fecha de toma.

Papeleria requerida:
PAPELERIA PROPIA DEL LABORATORIO

* Favor de comunicarse al Departamento de Genética.

Dias de recepcion de muestras: Lunes a Viernes de 8:00 a 14:00 horas.
Tiempo de Enfrega: 36 dias calendario.
Estudio realizado en: Cenfogene (Alemania).

Personal responsable del envio de la muestra y recepcién del resultado: LBG. Daniela Rodriguez Casir. LBG.
Giovani Chaday Garcia Herndndez.

Teléfono: (81) 83 48 37 04, (81) 83 33 51 38, (81) 81 23 1698
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DEPARTAMENTO DE GENETICA. CATALOGO DE SERVICIOS

PATERNIDAD

Descripcién: andlisis de 23 marcadores STR y bUsqueda de la coincidencia entre los perfiles genéticos del hijo y
el padre alegado con posterior cdlculo de la probabilidad de patemidad. Esta prueba tiene una confiabilidad
del 99.999% en los casos de inclusién y un 100% en los casos de exclusidn. NOTA: Esta prueba no es capaz de

diferenciar a dos padres alegados cuando son gemelos monocigotos.

Participantes de la prueba: Madre, Hijo(a) y Padre alegado.

NOTA: en caso de no contar con alguno de los progenitores, favor de comunicarse al Depto.
Poblacién a la que aplica: individuos que desean realizar un estudio de filiaciéon bioldgica.
Técnica: PCR multiplex y posterior andlisis de fragmentos.

Tipos de pruebas: Legal e Informativa.

Prueba Legal
Puede ser empleada para realizar trdmites como reconocimiento o desconocimiento de paternidad.

NOTA: Nuestros resultados son aceptados y reconocidos por los juzgados del Tribunal Superior de Justicia.

Requisitos:

Cita Previa.

Entrevista con el perito (ver pdgina 10)

Presentar una identificaciéon  oficial con fotografia  (INE, pasaporte, etc). Los menores de
edad pueden presentar acta de nacimiento o cerificado de nacido vivo.

Los participantes deben permitir la toma de huellas dactilares y fotografia.

Prueba Informativa

Sin validez legal, ya que no hay certificacién de la identidad de los participantes por un perito.

Requisitos:

Presentar documentos de identificacién oficial con fotografia (INE, pasaporte, etc). Los menores de
edad pueden presentar acta de nacimiento o cerificado de nacido vivo.

Si hay menores de edad participando, el tutor legal debe presentarse y autorizar por escrito la realizacién del

estudio.
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DEPARTAMENTO DE GENETICA. CATALOGO DE SERVICIOS

Requisitos de la Muestra:

NOTA: Las muestras deben etiquetarse con el nombre completo del paciente y fecha de toma y parentesco.
Muestras de diferentes pacientes que estén en contacto directo serdn rechazadas.

Papeleria requerida:

F-MOL-67 “SOLICITUD DE ESTUDIO FLIACION / IDENTIFICACION DE INDIVIDUOS / PERFIL GENETICO”
http://www.genetica-uanl.mx/Formatos/F-MOL-67.pdf

En pruebas legales:

* “REGISTRO Y CARTAS DE CONSENTIMIENTO INFORMADO (PRUEBAS LEGALES)”
En pruebas informativas:

“CARTAS DE CONSENTIMIENTO INFORMADO (PRUEBAS INFORMATIVAS)”
http://www.genetica-uanl.mx/Formatos/F-MOL-03.pdf

Horario de recepcion de muestras: Lunes a Viermnes de 8:00 a 14:00 horas.
Entrega de resultados: 10 dias calendario.

Personal Responsable: LBG. Daniela Rodriguez Caisir. LBG. Giovani Chaday Garcia Herndndez

Teléfono: (81) 83 48 37 04, (81) 83 33 51 38, (81) 812316 98
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DEPARTAMENTO DE GENETICA. CATALOGO DE SERVICIOS

PERFIL GENETICO
(INFORMATIVO O LEGAL)

Descripcion: andlisis de 23 marcadores STR, de manera que se obtiene una huella genética. Un perfil genético
es de utfiidad cuando se compara con ofro perfil, de manera que se puede conocer si dos perfiles

corresponden a la misma persona, o bien con la finalidad de realizar una prueba de paternidad.

Poblacion en la que aplica: Individuos que desean conocer su perfil genético para posteriormente compararlo

con otro perfil para realizar una prueba de patemidad o de identificacion de individuos.
Técnica: PCR multiplex y posterior andlisis de fragmentos.

Requisitos de la Muestra:

NOTA: Las muestras deben etiquetarse con el nombre completo del paciente y fecha de toma y parentesco.

Muestras de diferentes pacientes que estén en contacto directo serdn rechazadas.
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DEPARTAMENTO DE GENETICA. CATALOGO DE SERVICIOS

Papeleria requerida:
F-MOL-67 “SOLICITUD DE ESTUDIO FILLACION / IDENTIFICACION DE INDIVIDUOS / PERFIL GENETICO"
http://www.genetica-uanl.mx/Formatos/F-MOL-67.pdf

Horario de recepcién de muestras: Lunes a Viernes de 8:00 a 14:00 horas.
Entrega de resultados: 30 dias calendario.
Estudio Redlizado en: Genética Molecular.

Personal Responsable: LBG. Daniela Rodriguez Casir. LBG. Giovani Chaday Garcia Herndndez.

Teléfono: (81) 83 48 37 04, (81) 83 33 51 38, (81) 812316 98
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DEPARTAMENTO DE GENETICA. CATALOGO DE SERVICIOS
SINDROME DE X FRAGIL
(Subrogado)
Descripcién: Determina el nUmero de repeticiones CGG en el promotor del gen FMRI.
Poblaciéon en la que aplica: individuos con discapacidad intelectual, con sospecha clinica de sindrome de X
fragil, Sindrome de Tremor / Ataxia, mujeres con falla ovdrica prematura, familiares de pacientes que desean

conocer si son portadores.

Técnica: ensayo basado en PCR se usa para detectar expansiones del trinucleotido CGG en la 5'UTR del gen
FMRT.

Requisitos de la Muestra:

NOTA: Las muesiras deben etiquetarse con el nombre completo del paciente y la fecha de ftoma.

Papeleria requerida:
PAPELERIA PROPIA DEL LABORATORIO. * Favor de comunicarse al Departamento de Genética.

Horario de recepcion de muestras: Lunes a Viernes de 8:00 a 14:00 horas.
Tiempo de Entrega: 36 dias calendario.
Estudio redlizado en: Centogene (Alemania).

Personal responsable del envio de la muestra y recepcion del resultado: LBG. Daniela Rodriguez Casir. LBG.
Giovani Chaday Garcia Herndndez.

Teléfono: (81) 83 48 37 04, (81) 83 33 51 38, (81) 81231698
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TAMIZ NEONATAL Y ENFERMEDADES LISOSOMALES. PRUEBAS MOLECULARES

CONFIRMATORIAS
(Subrogado)

Descripcion: panel que analiza cerca de 100 genes recomendados por el Colegio Americano de Genética
Médica (ACMG) relacionados con mutaciones patdgenas potencialmente responsables de enfermedades

metabdlicas.

Poblaciéon en la que aplica: individuos con un resultado de tamizaje metabdlico alterado, familiares de

pacientes que desean conocer si son portadores de variantes genéticas patogénicas.

Técnica: Secuenciacion de Nueva Generacion.

Requisitos de la Muestra:

NOTA: Las muesiras deben etiquetarse con el nombre completo del paciente y la fecha de toma.

Papeleria requerida:
PAPELERIA PROPIA DEL LABORATORIO

* Favor de comunicarse al Departamento de Genética.

Dias de recepcién de muestras: Lunes a Viernes de 8:00 a 14:00 horas.
Tiempo de Enfrega: 22 dias calendario.

Personal responsable del envio de la muestra y recepcién del resultado: LBG. Daniela Rodriguez Casir. LBG.
Giovani Chaday Garcia Herndndez.

Teléfono: (81) 83 48 37 04, (81) 83 33 51 38, (81) 81231698
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TOXICOGENETICA

Estudios para detectar inestabilidad cromosémica o dafos al DNA. Util en
padecimientos como Anemia de Fanconi y Sindrome de Bloom.
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ABERRACIONES CROMOSOMICAS INDUCIDAS POR DEB

Descripcion: andlisis del nimero de rupturas presentes en los cromosomas al ser inducidos con agentes
alguilantes como el Diepoxibutano (DEB). Esta prueba puede ayudar a diferenciar entre pacientes con Anemia

de Fanconi y aguellos con Anemia Apldstica Idiopdtica.

Poblacién en la que aplica: principalmente nifios y jovenes con aplasia medular y sospecha diagndstica de

Anemia de Fanconi o Anemia Apldstica ldiopdtica.
Técnica: Cultivo celular con exposicion a DEB y tincidén completa con Giemsa.

Requisitos de la Muestra:

NOTA: Las muestras deben etiquetarse con el nombre completo del paciente y fecha de la tfoma. Notificar si

toma medicamentos o presenta alguna infeccion.

Papeleria requerida:

Solicitud del médico solicitante.

Horario de recepcién de muestras: Lunes a Viernes de 8:00 a 14:00 hrs. *ANTES de tomar la muestra, verifique los
dias en que permanecerd cerrado el Departamento en la pdgina www.genetica-uanl.mx/blog.
Entrega de resultados: 28 dias calendario.

Personal Responsable: Dra. C. Ma. del Roble Velasco Campos.

Teléfono: (81) 8329 42 17.
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INTERCAMBIO DE CROMATIDAS HERMANAS

Descripcion: estudio del nimero de intercambio de cromdatidas hermanas (ICH). De utilidad para reconocer la

inestabilidad cromosdmica en el Sindrome de Bloom, asi como para carcindgenos y mutdgenos.

Poblacién en la que aplica: individuos con sospecha clinica o diagndstico de Sindrome de Bloom, asi como

para asociar exposicidn a agentes quimicos o fisicos y dano al DNA.

Técnica: Cultivo celular con exposicion a Bromodesoxiuridina y tincién diferencial de Fuorescencia mds

Giemsa.

Requisitos de la Muestra:

NOTA: Las muestras deben etfiquetarse con el nombre completo del paciente y fecha de la toma. Nofificar si

toma medicamentos o presenta alguna infeccion.

Papeleria requerida:

Solicitud del médico responsable.

Horario de recepcién de muestras: Lunes a Viernes de 8:00 a 14:00 hrs. *ANTES de tomar la muestra, verifique los
dias en que permanecerd cerrado el Departamento en la pdgina www.genetica-uanl.mx/blog.
Entrega de resultados: 28 dias calendario.

Personal Responsable: Dra. C. Ma. del Roble Velasco Campos.

Teléfono: (81) 8329 42 17
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SECCION 3

5COmo solicitar un convenio de servicios?

CONTENIDO @
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Si usted estd interesado en realizar un convenio de servicios con
nosotros, le pedimos sea tan amable de comunicarse a la Jefatura del

Departamento de Genética para informarle los tfrdmites necesarios.
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SECCION 4

CONTACTO

CONTENIDO @
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Jefatura del Departamento | Dra. med. Laura E. Martinez de Villarreal
Tel. +52 (81) 8329 4217
laelmar@yahoo.com.mx

Coordinadora del Area de Genética Clinica | Dra. med. Marisol Ibarra Ramirez
Tel. +52 (81) 8333 5138
m.ibarrar25@gmail.com

Coordinadora del Area de Genética Bioquimica | QCB Consuelo Ruiz Herrera
Tel. +52 (81) 8348 3702
C_ruiz99@yahoo.com.mx

Coordinadora del Area de Citogenética | QCB Gloria Beatriz Garcia Castafeda
Tel. +52 (81) 8333 5138
globeatgc13@gmail.com

Coordinador del Area de Genética Molecular | Dra.C. Geovana Calvo Anguiano
Tel. +52 (81) 8333 5138
gcalvo.ang@gmail.com

Coordinadora del Area de Toxicogenética | Dra. C. Ma. del Roble Velasco Campos
Tel. +52 (81) 8329 4217
roble.velazco@gmail.com

Pregrado | Dra. med. Graciela Areli Lopez Uriarte
Titular Pregrado MCP

Tel. +52 (81) 8333 5138
areli.lopez@gmail.com

Dra. C. Ma. del Roble Velasco Campos
Titular Pregrado QCB

Tel. +52 (81) 8329 4217
roble.velazco@gmail.com

Posgrado | Dr. med. Luis Daniel Campos Acevedo

Titular de la Especialidad en Genética Médica
Tel. +52 (81) 8333 5138
luisdanielc@yahoo.com

Coordinadora Técnica y de Calidad | QCB Consuelo Ruiz Herrera
Tel. +52 (81) 8348 3702
C_ruiz99@yahoo.com.mx

Coordinadora del Area Administrativa | IIA Deyanira Mejia Puente
Tel. +52 (81) 8329 4217
dyanira2004@yahoo.com
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Nuestra ubicacion

Q Centro Universitario Contra el Cancer 40. piso Hospital Universitario "Dr. José Eleuterio Gonzalez" Ave. Madero y Av
Gonzalitos Col. Mitras Centro, Monterrey, N.L.. CP 64460

@ contacto@genetica-uanl.mx
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