
Cariotipo Molecular (aCGH)
Identificación rápida y fiable de alteraciones

invisibles al cariotipo convencional



Cariotipo Molecular (aCGH)
El aCGH es un test genómico que permite detectar pérdidas y 
ganancias de material genético.

Muestras a enviar:
• Posnatal: 5 mL sangre EDTA
• Prenatal: 15 mL líquido amniótico o vellosidades coriales

Indispensable enviar consentimiento informado junto a la 
muestra
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El aCGH, una mayor eficiencia diagnóstica

Una potente prueba diagnóstica prenatal

Ventajas frente al cariotipo convencional

Principales indicaciones

El cariotipo molecular o aCGH es una potente herramienta diagnóstica citogenética que permite detectar pérdidas y ganancias 
de material genético. Gracias a su alta resolución, presenta una eficiencia diagnóstica hasta 100 veces mayor que el cariotipo 
convencional, dependiendo del diseño y de la elección. Este notable incremento en el rendimiento diagnóstico hace de los aCGH 
una herramienta diagnóstica de primera opción en pacientes con autismo, trastornos del desarrollo, discapacidad intelectual y 
anomalías congénitas múltiples, patologías relacionadas con un elevado número de reordenamientos cromosómicos y CNVs1,2.

La aplicación de los aCGH en el diagnóstico genético prenatal permite una identificación rápida y fiable de alteraciones crípticas 
para el cariotipo convencional. Por ello, también se recomienda el empleo de los aCGH como prueba diagnóstica de primera 
elección en embarazos en los que exista una indicación médica precisa que justifique un procedimiento invasivo, principalmente 
cuando se observan alteraciones ecográficas.

Los aCGH empleados en el diagnóstico genético prenatal están diseñados con una mayor resolución en las regiones genómicas 
asociadas a enfermedades conocidas, reduciendo los hallazgos sin significación clínica conocida3.

• Elimina la subjetividad en la interpretación del cariotipo convencional.
• Alta resolución, hace visibles alteraciones crípticas para las técnicas convencionales.
• Tiempos de respuesta muy reducidos.

Los aCGH están indicados en la mayoría de pacientes con:

• Autismo
• Discapacidad intelectual
• Trastornos del desarrollo
• Anomalías congénitas múltiples o rasgos dismórficos
• Embarazos de alto riesgo que requieran un diagnóstico prenatal invasivo



Nuestros aCGH para el diagnóstico genético ofrecen

Principales características de nuestras plataformas de aCGH

• Más de 200 síndromes analizados.
• Alta resolución a lo largo del genoma y ampliada en las regiones sindrómicas.
• Detección de mosaicismos en bajos porcentajes (>20%).
• Máxima calidad, reconocida con la más alta puntuación en la certificación de EMQN y CEQAS-UK NEQAS.
• Dos plataformas disponibles según las necesidades de nuestros clientes.
• Resultados fiables y rápidos (<15 días laborables).

Ofrecemos a nuestros clientes dos plataformas de cariotipo molecular para diagnóstico constitucional y prenatal.

Plataforma Array Referencia 
RefLab

Tipo de 
prueba # sondas Resolución media Detección 

CNVs
Detección UPD y
consanguinidad

Detección
mosaicos

Agilent 
CGH-array

CGH array 60K 
sangre total 14650 CNV 60.000 50-100 Kb > 20%

CGH array 180K 
sangre total 14654 CNV 180.000 < 50 Kb > 20%

CGH array 60K
Dx Prenatal 14651 CNV 60.000 50-100 Kb > 20%

Affymetrix 
Genomic 

Array

CGH array 750K 
sangre total 14658 CNV + SNP 750.000 25 Kb > 20%

CGH array 
CYTOSCAN-HD 

sangre total
14659 CNV + SNP 2.700.000 10 Kb > 20%
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Aseguramos la máxima calidad en nuestros análisis

Estamos certificados por el CEQAS (Cytogenetic External Quality Assessment Service) y la EMQN.
(European Molecular Genetics Quality Network) para el análisis mediante aCGH con la máxima puntuación.
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Los informes de resultados más completos

Nuestros informes de resultados:

• Reflejan nuestros >40 años de experiencia en 
    interpretación clínica

• Los más completos, concluyentes y transparentes

• Redactados por nuestros expertos para su utilización  
    clínica según las guías del ACMG y del ESHG/EMQN

• Se entregan como pdf con hipervínculos a bibliografía

Resultado 
genético

Interpreta-
ciones

Hipervínculos 
a bibliografía

Hipervínculos a 
bases de datos

Conclusiones

Nota clínica 
base

Consejo 
genético

Recomen-
daciones
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En el ideograma se muestra una representación del 
cariotipo molecular, indicando las alteraciones.

La fiabilidad de nuestros resultados 
nos consolida como el laboratorio 
de referencia en análisis especiales

Ideograma con 
alteraciones

Tabla con genes 
incluidos en las 

alteraciones
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Los informes de resultados más completos

Se muestran detalles del cariotipo molecular, donde 
se aprecian las alteraciones.

Detalle  de un cariotipo molecular donde 
se aprecia  una deleción de   ~18,8Mb 

del brazo corto del cromosoma 4

Detalle de un cariotipo molecular donde se 
aprecia una amplificación de ~31,8Mb del 
brazo corto del cromosoma 3
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Para ofrecer la máxima transparencia, se indican la 
información y las limitaciones técnicas, los criterios del 
informe así como la bibliografía consultada.

Información 
técnica

Bibliografía 
resumida
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Añadimos valor al diagnóstico genético

El servicio más completo

En Reference Laboratory Genetics llevamos más de 40 años dedicados a ofrecer a nuestros clientes el catálogo más completo 
de pruebas de genética molecular para cubrir las necesidades de cada paciente.

• Enfermedades genéticas hereditarias
• Estudio de tumores sólidos y biopsia líquida
• Oncohematología
• Farmacogenética

Ofrecemos un servicio integral para cualquier especialidad médica, de la muestra al informe de resultados, facilitando 
nuestro apoyo en cualquier punto del proceso diagnóstico: recogida y transporte de muestras, consejo genético, herramientas 
bioinformáticas e interpretación clínica.

Nuestro equipo está formado por profesionales altamente cualificados con más de 15 años de experiencia en genética clínica, 
consejo genético, genética molecular, bioinformática, citogenética, FISH y otros campos relevantes. Gracias a su experiencia y al 
uso de las tecnologías más avanzadas, aseguramos la máxima fiabilidad, calidad y utilidad clínica en todos nuestros servicios.

Cuando nuestros clientes nos solicitan un análisis genético, obtienen algo más que simples resultados, nos ayudan a incrementar 
el conocimiento colectivo de las enfermedades hereditarias (todas las mutaciones que encontramos se reportan a nuestra base 
de datos RefLab Database® y a las principales bases de datos públicas).

1. Miller D.T. et all. (2010) Consensus Statement: Chromosomal Microarray Is a First-Tier Clinical Diagnostic Test for Individuals with Developmental Disabilities 
or Congenital Anomalies. The American Journal of Human Genetics. 2010. Vol. 86, no. 5, p. 749-764. DOI 10.1016/j.ajhg.2010.04.006. Elsevier BV. 

2. Srebniak M.I. (2012) Genomic SNP array as a gold standard for prenatal diagnosis of foetal ultrasound abnormalities. Molecular Cytogenetics. 2012. Vol. 5, 
no.1, p. 14. DOI 10.1186/1755-8166-5-14. Springer Nature. 

3. Committee Opinion No. 581, 2013. Obstetrics & Gynecology, Vol. 122, no. 6, p. 1374-1377. DOI 10.1097/01.aog.0000438962.16108.d1. Ovid Technologies 
(Wolters Kluwer Health). 

• Todo tipo de estudios genéticos: NGS, WES, MLPA, FISH, aCGH, Sanger, PCR, Citogenética.
• Todas las especialidades médicas.
• Soluciones logísticas avanzadas: desde la recogida de la muestra hasta la distribución de resultados.
• Apoyo en cualquier punto del proceso diagnóstico.
• Informes fiables y concluyentes, con menor número de VOUS gracias a RefLab Database®.
• Consejo genético pre y postest con nuestros expertos.
• La más alta calidad en todos nuestros servicios.
• El menor plazo de entrega de resultados (<30 días).
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C/ Pablo Iglesias 57 
08908 Hospitalet de Llobregat · Barcelona

Tel 93 259 37 00 · genetics@referencelaboratory.es
www.referencelaboratory.es


