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LISTADO GENERAL DE PRACTICAS ASOCIADAS A ENFERMEDADES GENETICAS

ESTUDIO METODOLOGIA MATERIAL
ADN ARN PURIFICACION EN LIQUIDOS BIOLOGICOS COLUMNA VARIOS
ADN PURIFICACION VELLOSIDADES CORIONICAS COLUMNA VARIOS
ADRENOLEUCODISTROFIA - MLPA MLPA SP EDTA
ADRENOLEUCODRISTROFIA-GEN ABCD1-SEC.CPTA SECUENCIACION SP EDTA
ALFA 1 ANTITRIPSINA DEF. GEN SERPINA1 MULTIPLEX PCR SP EDTA
ALFA TALASEMIA DELECIONES GENES HBA1 Y HBA2 MLPA SP EDTA
ALPERS SINDR - GEN POLG SCREENING POR SECUENCIA SECUENCIACION SP EDTA
ANEUPLOIDIAS EN ESPERMATOZOIDES CADA UNA FISH SEMEN
ANEURISMA AORTA TORACICA HEREDITARIA PANEL NGS SP EDTA
ANGELMAN GEN UBE3A MLPA MLPA SP EDTA
ANGELMAN GEN UBE3A SECUENCIACION SECUENCIACION SP EDTA
AROMATASA DEFICIT DE GEN CYP19A1A SECUENCIACION SP EDTA
ATAXIA APRAX OCMOT TIPO1 GEN APTX- SEC COMPLETA SECUENCIACION SP EDTA
ATAXIA DE FRIEDRICH -EXPANSION GAA GEN FRDA TP-PCR SP EDTA
ATAXIA ESPINOCEREBELOSA PANEL (SCA1, SCA2, SCA3, SCA6, SCA7, SCA8, SCA10y SCA17) SECUENCIACION SP EDTA
ATAXIA ESPINOCEREBELOSA PANEL SCA1,2,3,6 Y7 TP-PCR SP EDTA
ATAXIA ESPINOCEREBELOSA SCA 17 TP-PCR SP EDTA
ATAXIA ESPINOCEREBELOSA TIPO | - SCA1 TP-PCR SP EDTA
ATAXIA ESPINOCEREBELOSA TIPO Il - SCA2 TP-PCR SP EDTA
ATAXIA ESPINOCEREBELOSA TIPO 11l -SCA3 TP-PCR SP EDTA
ATAXIA ESPINOCEREBELOSA TIPO VI - SCA6 TP-PCR SP EDTA
ATAXIA ESPINOCEREBELOSA TIPO VII-SCA7 TP-PCR SP EDTA
ATAXIA MIOCLONICA SEVERA. SIND DRAVET GEN SCN1A SECUENCIACION SP EDTA
ATROFIA BULBO-ESPINAL MUSCULAR GEN AR EXP TP-PCR SP EDTA
ATROFIA MUSCULAR ESPINAL GEN SMN1 SCREENING DELECIONES MLPA SP EDTA
AZF, CROMOSOMA Y AZFa,b,c -DAZ MICRODELECIONES MULTIPLEX PCR SP EDTA
BETA TALASEMIA GEN HBB DUPL DEL POR MLPA MLPA SP EDTA
BETA TALASEMIA GEN HBB SEC. COMPLETA SECUENCIACION SP EDTA
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BORDETELLA PERTUSSIS - PCR NEST PCR SR
BORRELIA BURGDORFERI - PCR NEST PCR SP EDTA/LCR/LS/B
BRAF MUTACION V600E - SECUENCIA SECUENCIACION SP/MO EDTA/B
BRCA 1Y BRCA2 DELEC Y DUPL MLPA MLPA SP EDTA
BRCA 1Y BRCA2 SECUENCIA COMPLETA NGS SP EDTA
BRUGADA SIND. PANEL GENOMICO NGS NGS SP EDTA
BRUGADA SINDR. GEN SCN5A SEC. COMPLETA NGS SP EDTA
BRUGADA TIPO 2, SINDR. GEN GPD1L NGS SP EDTA
CADASIL GEN NOTCH 3 EXONES 2,5,6,11 SECUENCIACION SP EDTA
CADASIL GEN NOTCH 3 SEC COMPLETA NGS SP EDTA
CADASIL GEN NOTCH DELEC Y DUPLIC MLPA MLPA SP EDTA
CALR - MUTACIONES EN EXON 9 GEN CALR NPM SECUENCIACION SP EDTA
CANCER COLORRECTAL HERED NO POLIP HPNCC S. LYNCH INEST DE MICROSATELITES ANAL INEST MICROS BAT26 TB/SP EDTA
CANCER COLORRECTAL HERED NO POLIP HPNCC S. LYNCH MLH1 SECUENCIA NGS SP EDTA
CANCER COLORRECTAL HERED NO POLIP HPNCC S. LYNCH MLH1-MSHS2 DUP-DEL MLPA MLPA SP EDTA
CANCER COLORRECTAL HERED NO POLIP HPNCC S. LYNCH MSH2 SECUENCIA NGS SP EDTA
CANCER COLORRECTAL HERED NO POLIP HPNCC S. LYNCH MSH6 SECUENCIA NGS SP EDTA
CANCER COLORRECTAL HERED NO POLIP HPNCC S. LYNCH PMS2 SECUENCIA NGS SP EDTA
CANCER DE COLON PANEL GENOMICO NGS NGS SP EDTA
CANCER HEREDITARIO PANEL GENOMICO NGS NGS SP EDTA
CANCER MAMA OVARIO HEREDITARIO PANEL GENOMICO NGS NGS SP EDTA
CANCER OVARIO PANEL GENOMICO NGS NGS SP EDTA
CANCER PANCREATICO PANEL GENOMICO NGS NGS SP EDTA
CARCINOMA SOMATICO ENDOMETRIO GEN MSH3 SECUENCIACION SP EDTA
CARDIOMIOPATIAS PANEL GENOMICO NGS NGS SP EDTA
CARRIER MAP RECOMBINE PRECONCEPCIONAL 320 ENFERMEDADES MONOGENICAS PANEL
GENOMICO NGS SP EDTA
CEN XY DETECCION POR FISH FISH SP/MO HEPARINA
CHARCOT MARIE TOOTH PANEL GENOMICO NGS (43 GENES) NGS SP EDTA
CHARCOT MARIE TOOTH TIPO 1A PMP22 DUPLICACION TP-PCR SP EDTA
CHARCOT MARIE TOOTH TIPO 1A PMP22 SECUENCIA SECUENCIACION SP EDTA
CHARCOT MARIE TOOTH TIPO 1B GEN MFN2 Y MPZ DUPL MLPA SP EDTA




ESTUDIO METODOLOGIA MATERIAL
CITOGENETICO EN GANGLIO / CARIOTIPO / CROMOSOMICO CITOGENETICO BIOP/PUNC
CITOGENETICO EN LIQUIDO AMNIOTICO/ CARIOTIPO / CROMOSOMICO CITOGENETICO LA HEP
CITOGENETICO EN MATERIAL DE ABORTO / CARIOTIPO / CROMOSOMICO CITOGENETICO MAT AB HEP
CITOGENETICO EN MEDULA OSEA / CARIOTIPO / CROMOSOMICO CITOGENETICO MO HEP
CITOGENETICO EN SANGRE PERIFERICA / CARIOTIPO / CROMOSOMICO CITOGENETICO SP HEP
CITOGENETICO EN TUMORES SOLIDOS / CARIOTIPO / CROMOSOMICO CITOGENETICO BIOP
CITOGENETICO EN VELLOSIDADES CORIALES / CARIOTIPO / CROMOSOMICO CITOGENETICO VC HEP
CITOGENETICO PARA ANEMIA DE FANCONI (DIEPOXIBUTANO -DEB) / CARIOTIPO /
CROMOSOMICO CTG CON DEB SP HEP
CONDUCTO MULLERIANO PERSISTENTE TIPO 2, SINDROME DE SECUENCIACION SP EDTA
COREA DE HUNTINGTON GEN HHT EXPANSIONES CAG TP-PCR SP EDTA
CROMOSOMA "Y" RESIDUAL EN TURNER FISH VARIOS
CROMOSOMA 12 TRISOMIA - FISH FISH SP/MO HEP
CROMOSOMA PAINTING FISH VARIOS HEP
DIGEORGE SINDROME POR 22q11.2 FISH FISH SP HEP
DIGEORGE SINDROME POR 22q11.2 MLPA MLPA SP EDTA
DISAUTONOMIA FAMILIAR MUT EN GEN IKBKAP SECUENCIACION SP EDTA
DISGENESIA GONADAL 46,XX -POLIMORFISMOS EN GEN FSHR SECUENCIACION SP EDTA
DISPLASIA ARRITMOGENICA VENTRICULAR DERECHA PANEL NGS SP EDTA
DISTONIA DE TORS TEMPR GEN TOR1A(DYT1) DELECION MLPA SP EDTA
DISTROFIA MIOTONICA TIPO 1( STEINERT) DMPK TPPCR TP-PCR SP EDTA
DISTROFIA MUSC DUCHENNE/BECK GEN DMD SEC COMP NGS SP EDTA
DISTROFIA MUSC DUCHENNE/BECKER GEN DMD - MLPA MLPA SP EDTA
DISTROFIA MUSC OCULOFAR GEN PABPN1 EXP GCN SECUENCIACION SP EDTA
DNA FETAL LIBRE EN SANGRE MATERNA SISTEMA VERIFI / NIPT SEC MASIVA PARALELA SP EDTA
ENCEFALOPATIA EPILEPT INFANTIL GEN ARX SEC COMPLETA NGS SP EDTA
EPILEPSIA HEREDITARIA PANEL GENOMICO NGS NGS SP EDTA
EPILEPSIA MIOCLONICA INFANTIL SEVERA - SINDROME DE DRAVET PANEL GENOMICO NGS NGS SP EDTA
EPILEPSIA REFRACTARIA INFANTIL PANEL GENOMICO NGS NGS SP EDTA
ERITROMELALGIA FAMILIAR GEN SCN9A SECUENCIACION SP EDTA
FABRY GEN GLA DELEC Y DUPLIC MLPA MLPA SP EDTA
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FABRY GEN GLA SECUENCIA COMPLETA SECUENCIACION SP EDTA
FACTOR V DE LEIDEN (PCR) REAL TIME PCR SP EDTA
FERTILITY MAP / FACTORES GENETICOS EN PAREJA INFERTIL (EN AMBOS) MICROARRAYS SP
FIBROSIS QUISTICA 50 MUTACIONES Y 5T 7T MULTIPLEX RT PCR SP EDTA
FIBROSIS QUISTICA FARMACORRESPUESTA AL IVACAFTOR NGS - SNPs + ALGORRITMO SP
FIBROSIS QUISTICA GEN CFTR SECUENCIA COMPLETA NGS SP EDTA
FIEBRE MEDITERRANEA GEN MEFV SCREENING MUTAC PRINCIPALES SECUENCIACION SP EDTA
FRAGILIDAD X GEN FMR1 EXPANSION CGGn TP-PCR SP EDTA
GAUCHER GEN GBA SECUENCIA COMPLETA NGS SP EDTA
GAUCHER MUTAC EN GEN GBA SECUENCIACION SP EDTA
GEN TP53 SECUENCIACION NGS SP EDTA
GENOMA COMPLETO MICRO ARRAYS CGH 750K CARIOTIPO MOLECULAR AFFYMETRIX MICROARRAYS ALTA DENSIDAD SP EDTA
GIST GEN KIT EX 9,11 - GEN PDGFRA EX 12,18 SECUENCIA SECUENCIACION TB/SP/MO EDTA
GIST GEN KIT EXONES 13 Y 17 SECUENCIA SECUENCIACION TB/SP/MO EDTA
HEMOCROMATOSIS 3 MUTACIONES SECUENCIACION SP EDTA
HEMOFILIA A GEN F8 SECUENCIACION SP EDTA
HEMOFILIA A GEN F8 INVERSION DEL INTRON 22 PCR SP EDTA
HER 2 NEU - FISH FISH BIOPSIA
HIPERBILIRRUBINEMIA ATAZANAVIR GILBERT / IRINOTECAN GEN UGT1A1 SECUENCIACION SP EDTA
HIPERCOLESTEROLEMIA FAMILIAR PANEL GENOMICO NGS NGS SP EDTA
HIPERPLASIA SUPRAR CONGEN SEC. COMPLETA GEN CYP21A2 SECUENCIACION SP EDTA
HIPERPLASIA SUPRARL CONGEN - DELEC Y DUPL MLPA MLPA VARIOS
HIPERPLASIA SUPRARR CONGEN - DELEC/DUPL Y MUT FRECUENTES MLPA/ MULTIPLEX PCR VARIOS
HIPERTENSION ARTERIAL CON SCORE DE RIESGO PANEL GENOMICO NGS NGS SP EDTA
HIPOACUSIA E INFERTILIDAD, SINDROME DE SECUENCIACION SP EDTA
HIPOACUSIA HERED GEN GJB2 CONX26 Y MUT EN DNA MIT SECUENCIACION SP EDTA
HIPOGONADISMO HIPOGONADOTR NORMOSOM CONGEN 12 SECUENCIACION SP EDTA
HIPOGONADISMO HIPOGONADOTR NORMOSOM CONGEN 7 SECUENCIACION SP EDTA
HIPOGONADISMO HIPOGONADOTR 1, KALLMANN 1 DEL Y DUP MLPA MLPA SP EDTA
HIPOGONADISMO HIPOGONADOTROPICO 1, KALLMANN 1 SECUENCIACION SP EDTA
HIPOGONADISMO HIPOGONADOTROPICO 11 SECUENCIACION SP EDTA
HIPOGONADISMO HIPOGONADOTROPICO 13 SECUENCIACION SP EDTA
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HIPOGONADISMO HIPOGONADOTROPICO 14 SECUENCIACION SP EDTA
HIPOGONADISMO HIPOGONADOTROPICO 16 SECUENCIACION SP EDTA
HIPOGONADISMO HIPOGONADOTROPICO 2, KALLMANN 2 SECUENCIACION SP EDTA
HIPOGONADISMO HIPOGONADOTROPICO 3Y 4 KALLMANN 3Y 4 SECUENCIACION SP EDTA
HIPOGONADISMO HIPOGONADOTROPICO 5, KALLMANN 5 SECUENCIACION SP EDTA
HIPOGONADISMO HIPOGONADOTROPICO 6, KALLMANN 6 SECUENCIACION SP EDTA
HIPOGONADISMO HIPOGONADOTROPICO PANEL GENOMICO NGS SP EDTA
HIPOGONADISMO HIPOGONADOTROPICO TIPO 8 SECUENCIACION SP EDTA
HLA B27 PCR SP EDTA
HLA DQ2 /HLA DQ8 ENFERMEDAD CELIACA PANEL COMPLETO PCR MULTIPLEX SP EDTA
ICTIOSIS LIG AL X, DELY DUP EN GEN STS MLPA MLPA SP EDTA
INSENSIBILIDAD A ANDROGENOS - DELECIONES Y DUPLICACIONES MLPA SP EDTA
INSENSIBILIDAD A ANDROGENOS - GEN AR SECUENCIACION SP EDTA
INSUFICIENCIA ESPERMATOGENICA TIPO 12 SECUENCIACION SP EDTA
INSUFICIENCIA ESPERMATOGENICA TIPO 4 SECUENCIACION SP EDTA
INSUFICIENCIA ESPERMATOGENICA TIPO 6 SECUENCIACION SP EDTA
INSUFICIENCIA ESPERMATOGENICA TIPO 7 SECUENCIACION SP EDTA
INSUFICIENCIA ESPERMATOGENICA TIPO 8 SECUENCIACION SP EDTA
INSUFICIENCIA ESPERMATOGENICA TIPO 9 SECUENCIACION SP EDTA
INTOLERANCIA ALIMENTARIA PANEL IgG 50 ANTIGENOS HIPERSENSIBILIDAD TIPO Il ELISA SP
KIT MUTACION D816V MASTOCITOSIS SIST. SECUENCIACION SP/MO EDTA
LEIGH, SIND GEN MTATPG GENOMA MITOCONDRIAL SECUENCIACION SP EDTA
LEPTOSPIROSIS - PCR PCR REAL TIME OPFM
MARFAN, LOEYS-DIETZ, ANEURISMA AORTICO PANEL NGS SP EDTA
MELAS ENCEFALOPATIA MITOCONDRIAL GEN MTTL1 SECUENCIACION SP EDTA
MENKES SINDROME GEN ATP7A SECUENCIA SECUENCIACION SP EDTA
MENOPAUSIA PRECOZ PANEL GENOMICO NGS NGS SP EDTA
MIOCARDIOPATIA DILATADA PANEL NGS SP EDTA
MIOCARDIOPATIA Y MODIFICACIONES DE CONDUCCION CARDIACA PANEL (133 GENES) NGS SP EDTA
MODIFICACIONES EN LA CONDUCCION CARDIACA PANEL NGS SP EDTA
MODY NO INSULINODEP POLIMORFISMOS GEN SHBG SEC SECUENCIACION SP EDTA
MODY TIPO 1 GEN HNF4A SECUENCIA SECUENCIACION SP EDTA
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MODY TIPO 2 GEN GCK SECUENCIA SECUENCIACION SP EDTA
MODY TIPO 3 GEN HNF1A SECUENCIA SECUENCIACION SP EDTA
MODY TIPO 4 GEN IPF1 SECUENCIA SECUENCIACION SP EDTA
MODY TIPO 5 GEN HNF1B SECUENCIA SECUENCIACION SP EDTA
MODY TIPO 6 GEN NEUROD1 SECUENCIA SECUENCIACION SP EDTA
MOLA HIDATIFORME RECURRENTE KHDC3L SECUENCIACION SP EDTA
MOLA HIDATIFORME RECURRENTE NLRP SECUENCIACION SP EDTA
MTHFR - MUT A1298C Y C677T - INDIVIDUAL O PANEL REAL TIME PCR - MICROARRAYS SP EDTA
NEOP ENDOC MULT 1 (MEN 1)GEN MEN1 DEL Y DUP MPLA MLPA SP EDTA
NEOP ENDOC MULT 1 (MEN 1)GEN MEN1 SEC SECUENCIACION SP EDTA
NEOP ENDOC MULT 2 (MEN2) GEN RET EXONES 10 11 13 16 SECUENCIACION SP EDTA
NEOP ENDOC MULT 2 (MEN2) GEN RET SEC COMP SECUENCIACION SP EDTA
NEOP ENDOC MULT 2A (MEN2A) GEN RET EX 10,11,13,14 SECUENCIACION SP EDTA
NEOP ENDOC MULT 2B (MEN2B) GEN RET EX 15,16 SECUENCIACION SP EDTA
NEOPLASIA MIELOPROLIFERATIVA GEN MPL -MUTACIONES ASOCIADAS SECUENCIACION SP/MO EDTA
NEOPLASIAS MIELOPROLIFERATIVAS PHI NEGATIVAS PANEL GENOMICO MLPA SP/MO EDTA
NEUROFIBROMATOSIS TIPO 2 GEN NF2 DUP/DEL MLPA MLPA SP EDTA
NEUROFIBROMATOSIS TIPO 2 GEN NF2 SECUENCIA SECUENCIACION SP EDTA
NEUROFIBROMATOSIS TIPO | GEN NF1 DUP/DEL MLPA MLPA SP EDTA
NEUROFIBROMATOSIS TIPO | GEN NF1 SECUENCIA SECUENCIACION SP EDTA
N-MYC-AMPLIFICACION DEL ONCOGEN - FISH FISH B
NO COMPACTACION VENTRICULAR IZQUIERDA PANEL NGS SP EDTA
NOONAN SIND. Y RASOPATIAS PANEL NGS SP EDTA
PAI-1 POLIMORFISMO 4G/5G GEN SERPINE1 INDIVIDUAL O PANEL REAL TIME PCR - MICROARRAYS SP EDTA
PANCREATITIS HEREDITARIA GEN PRSS1 MLPA MLPA SP EDTA
PANCREATITIS HEREDITARIA GEN PRSS1 SCRENING MUT R122H PCR SP EDTA
PANCREATITIS HEREDITARIA GEN PRSS1 SECUENCIA SECUENCIACION SP EDTA
POLIMORFISMOS GEN TPMT SECUENCIACION SP EDTA
POLIPOSIS ADENOMATOSA FAMILIAR PAF GEN APC-MLPA MLPA SP EDTA
POLIPOSIS ADENOMATOSA FAMILIAR PAF GEN APC-MUTACIONES SECUENCIACION SP EDTA
POLIPOSIS ADENOMATOSA FAMILIAR PAF GEN APC-SEC COMPLETA SECUENCIACION SP EDTA
POMPE MUT GEN GAA SECUENCIACION SP EDTA
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PRADER-WILLI ANGELMAN 15q11q13 FISH FISH SP HEP
PRADER-WILLI ANGELMAN -METILACION GEN SNRPN MLPA SP EDTA
PRADER-WILLI ANGELMAN SNRPN DISOMIA UNIPARENTAL MLPA SP EDTA
PROTEINA C, DEFICIENCIA HEREDITARIA GEN PROC SECUENCIACION SP EDTA
PROTEINA S, DEFICIENCIA HEREDITARIA GEN PROS1 MLPA SP EDTA
PROTROMBINA 20210 (PCR) FACTOR 2 REAL TIME PCR SP EDTA
PTEN SECUENCIACION SECUENCIACION SP EDTA
PURPURA TROMBOC TROMB GEN ADAMST13 SEC SECUENCIACION SP EDTA
QT CORTO SIND. PANEL GENOMICO NGS NGS SP EDTA
QT LARGO SIND. PANEL GENOMICO NGS NGS SP EDTA
QT LARGO TIPO 1 GEN KCNQ1 SECUENCIA SECUENCIACION SP EDTA
QT LARGO TIPO 2 GEN KCNH2 SECUENCIA SECUENCIACION SP EDTA
QT LARGO TIPO 3 GEN SCN5A SECUENCIA SECUENCIACION SP EDTA
QT LARGO TIPO 5Y 6 GENES KCNE1 Y KCNE2 SECUENCIA SECUENCIACION SP EDTA
RETARDO MENTAL REGIONES SUBTELOMERICAS MLPA MLPA SP EDTA
RETT SIND ASOCIADO ENCEF EPILEP GEN CDKL5 - SECUENCIA COMP SECUENCIACION SP EDTA
RETT SIND GEN FOXG1 - SECUENCIA COMP SECUENCIACION SP EDTA
RETT SIND GEN MECP2 - DEL/DUP POR MLPA MLPA SP EDTA
RETT SIND GEN MECP2 - SECUENCIA COMP SECUENCIACION SP EDTA
;IESDROME METABOLICO Y ENFERM ASOCIADAS CON NUTRIGENOMICA PANEL GENOMICO NGS SP EDTA
SINDROME METABOLICO Y ENFERM ASOCIADAS PANEL GENOMICO NGS

(NUTRIGENOMICA, HTA) NGS SPEDTA
SRY -DELECION MLPA SP EDTA
SRY -SECUENCIACION DEL GEN SECUENCIACION SP EDTA
TAY SACHS - GEN HEXA SCREENIG MLPA SP EDTA
TAY SACHS - GEN HEXA SECUENCIA COMP SECUENCIACION SP EDTA
TRASTORNOS DEL ESPECTRO AUTISTA TEA GENOMICA PRIMERA LINEA DIAGNOSTICA MICROARRAYS SP EDTA
TROMBOFILIA PANEL GENOMICO Y FARMACORRESPUESTA A DICUMARINICOS MICROARRAYS SP EDTA




DETALLE DE ABREVIATURAS

LIQUIDO CEFALO REAQUIDEO LCR
CONSULTAR INSTRUCCIONES VARIOS
SANGRE PERIFERICA / MEDULA OSEA SP/MO HEP
SANGRE PERIFERICA CON EDTA SP EDTA
SECRECIONES RESPIRATORIAS SR
LAVADO BRONCOALVEOLAR LBA
HISOPADO H
BIOPSIA B
SEMEN, CONSULTAR INSTRCCIONES SEMEN
LIQUIDO AMNIOTICO LA
SANGRE PEROFERICA / MEDULA OSEA CON HEPARINA SP/MO EDTA
LAVADO PLEURAL LP
TACO DE BIOPSIA B
CEPILLADO ENDO CERVICAL CEC
ESPERMATOZOIDES CAPACITADOS SWIM UP
ORINA - PRIMERA FRACCION MICCIONAL OPFM
CEPILLADO URETRAL cuU

El laboratorio realiza otras determinaciones que no estan incluidas en este listado.

Consultenos a: informacion@omicaslab.com
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