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La Seccion de Errores Congénitos del Metabolismo-IBC, an-
teriormente Instituto de Bioquimica Clinica (IBC), desde su
creacion en 1969, ha mantenido dos programas fundamen-
tales de actuacion: cribado neonatal y diagndstico selectivo
de enfermedades metabdlicas hereditarias (EMH), siendo
este Ultimo objeto del presente folleto.

Con el fin de mejorar el diagndstico y prevencion de las
EMH hemos ido ampliando progresivamente el campo de
actuacion, de forma que en la actualidad cubrimos un am-

La seccidn de ECM, dispone de un Sistema de Gestidn de la
Calidad de acuerdo a la Norma ISO 9001. Ademas, las deter-
minaciones ligadas al cribado neonatal y ciertas determina-
ciones de EMH estan acreditadas por la Norma ISO 15189.
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plio abanico diagnéstico a nivel bioquimico, ademas reali-
zamos el diagndstico molecular de todas las EMH mediante
el estudio del exoma completo.

La Seccidn de Errores Congénitos del Metabolismo (ECM)
es centro de referencia en Espafia para el diagndstico de
enfermedades metabdlicas hereditarias, asi como un impor-
tante centro de investigacion y desarrollo en el ambito de
estas enfermedades.

https://www.enac.es/documents/7020/
252f67f2-d7a4-4bd3-93c0-5f7baelf6e65
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Programas de evaluacion externa de la calidad

En el marco del cribado neonatal participamos en los si-
guientes programas de calidad externos:

- Programa CDC NSQAP (Proficiency Testing, Quality
Control, T-cell Receptor Excision Circle, Second-tier
Maple Syrup Urine Disease and Phenilketonuria by
LC-MS/MS, Second-tier Methylmalonic / Propionic
Acidemia and Homocystinuria by LC-MS/MS) .

+ Programa UKNEQAS Newborn Sickle Cell Screening .

+ Enzimas lisosomales
- Cistina en leucocitos
-+ Pruebas de competencia “Proficiency” para:

» Acidos organicos en orina

» Aminoacidos en plasma

» Acilcarnitinas

» Defectos Congénitos de Glicosilacién (CDG)
» Mucopolisacaridos en orina

» Examen de competencia global en orina.

- RfB (Referenzinstitut fiir Bioanalytik)- Proteina Asociada

a Pancreatitis. Somos uno de los 3 centros organizadores del programa del
control externo de la calidad para la competencia de acidos
Ademas, participamos en los siguientes programas de cali- organicos de ERNDIM.
dad externa ERNDIM, especificos para el diagndstico de las
EMH:

- Cuantitativo de aminoacidos en plasma

- Cuantitativo de acidos organicos en orina
- Ensayos especiales en suero

- Ensayos especiales en orina
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Seccion de errores congénitos del metabolismo

l J

Cribado neonatal Pacientes con sospecha de EMH
Prueba de primer nivel/primeros marcadores Metabolémica
- Estudio de marcadores para la deteccion de + 50 paneles de metabolitos en diferentes
25 enfermedades. fluidos bioldgicos, células y sangre seca.
Prueba de segundo nivel/segundos Enzimologia
marcadores en sangre seca por - 80 pruebas enzimaticas para el diagndstico de

sangre seca del recién nacido depués de Diagndstico genético

UPLC-MS/MS Confirmacion enfermedades lisosomales y mitocondriales.
* Pruebas realizadas en la muestra inicial de diagnéstica
—>

obtener un marcador primario alterado. - Secuenciacion Sanger: genes individuales,

- Panel de 28 metabolitos incluyendo acido mutaciones familiares y diagnédstico prenatal
organicos, isomeros de acilglicinas y - Secuenciacién masiva (NGS): estudio Exoma
acilcarnitinas y acido ordtico. completo 38 paneles bioinformaticos para

- Panel de 48 aminoacidos. diagndstico de EMH segln parametros

bioquimicos y clinicos.

Estudios genéticos a partir de muestra de
sangre seca

- Secuenciacién convencional Sanger

- Secuenciacién masiva (NGS)

Estudio para Variantes de significado incierto (VUS)

Informe diagnéstico
Asesoramiento genético



Facultativos

Dra. Judit Garcia

Jefe Seccidn

Diagnéstico bioquimico y genéti-
co de Enfermedades Metabdlicas
Hereditarias (EMH), en especial del
metabolismo intermediario: Ami-
noacidopatias, acidurias organicas,
deficiencia cerebral de creatina,
deficiencias de beta-oxidaciéon mi-
tocondrial y de coenzimaQ10. Tipi-
ficacion de glucosaminoglicanos.
Confirmacién diagnéstica de las detecciones positivas del
Programa de Cribado Neonatal de Catalufia.

Area tecnolégica: Espectrometria de masas en tandem
(HPLC-MS/MS), Cromatografia de gases-espectrometria de
masas (GC-MS) y cromatografia liquida de ultra alta resolu-
cién (UPLC). Técnicas de biologia molecular.

Investigacién: Grupo de enfermedades metabdlicas here-
ditarias del IDIBAPS y CIBER de Enfermedades Raras. In-
vestigacion basada en la identificacion de nuevos genes 'y
nuevas aproximaciones terapéuticas en EMH. Estudio de
nuevos biomarcadores para mejorar el diagnéstico de EMH
y desarrollo de pruebas de segundo nivel para aumentar la
eficacia del Programa de Cribado Neonatal de Catalufia.
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Dra. Ana Argudo

Cribado neonatal de Catalunya. De-
teccion precoz de 25 enfermedades,
incluyendo marcadores de segundo
nivel. Valoracion de TRECS en sangre
seca para el seguimiento de las inmu-
nodeficiencias combinadas graves.

Area tecnolégica: Técnicas de bio-
logia molecular,
espectrometria de masas en tdndem

(HPLC-MS/MS), electroforesis capilar.

inmunoensayos,

Investigacion: Grupo de enfermedades metabdlicas heredi-
tarias del IDIBAPS. Investigacion basada en la implemen-
tacion de nuevas enfermedades en el programa de cribado
mediante metodologias de biologia molecular. Efecto de las
transfusiones en neonatos.
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Facultativos
Dr. José Manuel Gonzalez de Aledo

Cribado neonatal de Catalunya. De-
teccion precoz de 25 enfermedades,
incluyendo marcadores de segundo
nivel. Valoracion de TRECS en sangre
seca para el seguimiento de las inmu-
nodeficiencias combinadas graves.

Area tecnolégica: Electroforesis ca-

pilar, espectrometria de masas en e
tandem (HPLC-MS/MS) inmunoen-

sayos y técnicas de biologia molecular.

Investigacion: Grupo de enfermedades metabdlicas heredi-
tarias del IDIBAPS. Cribado neonatal de la enfermedad de
células falciformes. Estudios en relacién a la deteccion del
déficit adquirido de vitamina B12. Efecto de las transfusio-
nes en neonatos. Desarrollo de biomarcadores de segundo
nivel del programa de cribado neonatal de Catalufia me-
diante espectrometria de masas en tandem. Uso del cfDNA
para el diagnéstico de cancer de pulmén.
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Dra. Sonia Pajares

Diagnéstico bioquimico de los de-
fectos del metabolismo intermedia-
rio. Confirmacion diagndstica de las
detecciones positivas del Programa
de Cribado Neonatal de Catalufia.

Areatecnolégica: Actividades de los |
enzimas lisosomales en tejidos, célu-
las y fluidos bioldgicos. Actividades
de los enzimas la cadena respirato-
ria mitocondrial y del complejo piruvato deshidrogenasa en
musculo y fibroblastos. Técnicas de biologia molecular

Investigacion: Grupo de enfermedades metabdlicas here-
ditarias del IDIBAPS y CIBER de Enfermedades Raras. De-
sarrollo de diversas metodologias por espectrometria de
masas en tandem para el diagndstico bioquimico de enfer-
medades lisosomales y para las pruebas de segundo nivel
del programa de cribado neonatal de Cataluiia.




Diagnéstico molecular de las enfer-
medades lisosomales y de las alte-
raciones del metabolismo energético
mitocondrial, asi como de otras enfer-
medades de metabolismo intermedia-
rio. Interpretacién de exoma celular.
Confirmacion diagnéstica de las de-
tecciones positivas del Programa de
Cribado Neonatal de Catalufia.
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Area tecnolégica: Actividades de los enzimas lisosomales
en tejidos, células y fluidos bioldgicos. Actividades de los
complejos de la cadena respiratoria mitocondrial y del com-
plejo piruvato deshidrogenasa en musculo y fibroblastos.
Técnicas de biologia molecular.

Investigacion: Grupo de enfermedades metabdlicas heredi-
tarias del IDIBAPS y CIBER de Enfermedades Raras. Nuestra
investigacion se centra en el estudio de biomarcadores y en
nuevas aproximaciones terapéuticas.
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Cribado neonatal de Catalunya. De-
teccidn precoz de 25 enfermedades,
incluyendo marcadores de segundo
nivel. Seguimiento y control de la
fenilalanina en pacientes fenilceto-
naricos (PKU) adultos del Grupo de
Enfermedades Minoritarias del Adul-
to del Hospital Clinic.

Area tecnolégica: Inmunoensayos,
espectrometria de masas en tandem (HPLC-MS/MS), elec-
troforesis capilar, técnicas de biologia molecular.

Investigacion: Grupo de enfermedades metabdlicas heredi-
tarias del IDIBAPS. Investigacion basada en el desarrollo de
metodologias por inmunoensayo y espectrometria de ma-
sas en tandem para la inclusion de marcadores de segundo
nivel en el Programa de Cribado Neonatal para mejorar la
eficacia de la deteccion del hipotiroidismo congénito pri-
mario y central, asi como de la fibrosis quistica.



Diagndstico de adrenoleucodistro-
fia ligada al X y otras enfermedades
peroxisomales (trastornos del es-
pectro Zellweger, condrodisplasia
punctata rizomélica y enfermedad
de Refsum). Diagnéstico de deficien-
cias de la biosintesis del colesterol
(enfermedad de Smith-Lemli-Opitz
y condrodisplasia punctata ligada
al X, entre otras), asi como de otras
enfermedades del metabolismo de los esteroles (xantoma-
tosis cerebrotendinosay sitosterolemia). Cribado de las de-
ficiencias congénitas de la glicosilacion de proteinas (CDG)
y de las oligosacaridosis. Diagndstico de enfermedades por
depdsito de acido sialico libre. Estudio molecular de los ge-
nes ABCD1y CYP27A1.

CLIN
Chine

Area tecnoldgica: Cromatografia de gases, cromatografia
liquida de alta resolucién y espectrometria de masas en tan-
dem (UPLC-MS/MS). Técnicas de biologia molecular.

Investigacion: miembro del Grupo de enfermedades meta-
bélicas hereditarias del IDIBAPS y del CIBER de Enferme-
dades Raras (CIBERER). Identificacion y caracterizacion
de alteraciones moleculares en pacientes afectos de CDG.
Estudio de nuevos biomarcadores para el diagndstico de
deficiencias de beta-oxidacion peroxisomal.
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Cribado neonatal de Catalunya. De-
teccion precoz de 25 enfermedades,
incluyendo marcadores de segundo
nivel. Valoracion de TRECS en san-
gre seca para el seguimiento de las
inmunodeficiencias combinadas
graves.

Area tecnolégica: Inmunoensayos,
espectrometria de masas en tdndem
(HPLC-MS/MS), electroforesis capilar y técnicas de biolo-
gia molecular.

Investigacion: Desarrollo de biomarcadores para los defec-
tos de la fosforilacion oxidativa mitocondrial y las deficien-
cias de coenzima Q10. Implementacién de un inmunoensayo
para la deficiencia de biotinidasa. Desarrollo de metodolo-
gias por espectrometria de masas en tdndem e inmunoen-
sayo para la inclusion de marcadores de segundo nivel en
el Programa de Cribado Neonatal, con el fin de mejorar la
deteccidn del hipotiroidismo congénito primario y central.
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AENOR ™%

Certificado del
Sistema de Gestién de la Calidad

ER-0186/2007
AENOR certifica que la organizacién

HOSPITAL CLINIC DE BARCELONA
CENTRE DE DIAGNOSTIC BIOMEDIC

laNorma;

paralasactividades: ~ Detalladas en elanexoal Certificado

CLVILLARROEL 170,
CLMEJ(ALEQUERICA. S/N. 08028 - BARCELONA
CUSABINO DE ARANA, 1.08028 - BARCELONA
CLPLATS, 21 BLOQ QUIRURGIC 3* PLANTA. 08006 - BARCELONA
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Certificate

Activities within the scope of IQNet Certificate HOSPITAL CLA
BARCELONA

(CENTRE DE DIAGNOSTIC BIOMEDIC) Number ES-0186/2007
include the following:

DE

‘The receipt ining of biologi i ing, analyses or diags

genctics: biochemistry, h biology and cytokines,

netry and cytology, h

- Immunology: transplant I I
hypersens

- Micrabiology: bacteriology, virology and parasitology.

- Anatomic pathology: biopsies, cytology and autopsies.

First issucd on: 2007-02-09 Lastissucd: 2024-06-21 Validiy date: 2027-06-21
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Sistema de Gestién de la Calidad

ER-0186/2007

Anexo al Certificado

Alcance:  Larecepcinuobtencién de muestras biolégicasy su

enelambitode:
Bloguimica y genéticamolecular:bioquimica, hormonas,

~Hematologia: hematimetriay citologia, hemostasia,
inmunohematologiay eritropatologia.

inmunorespuesta  hipersensibilidad.
-Microblologia: ecteriologia. virologiay parasitologia
natomia patoldgica:biopsias,citologias y autopsias.
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Entidad Nacional de Acreditacion
Otorga la presente / Grars i

ACREDITACION
1199/LE2304

a

HOSPITAL CLINIC DE BARCELONA.
CENTRE DE DIAGNOSTIC BIOMEDIC

Segun criterios recogidos en la norma UNE-EN ISO 15189, para las
actividades de definidas en el ANEXO TECNICO n® 1199/LE2304.
Accordi d UNE-EN 1SO 15189 for the activities
defined in the Tech: LE2304

Fecha de entrada en vigor / corninz into offcc: 29/04/2016
D. José Manuel Prieto Barrio
Presidente
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Certificate

AENOR has issued an IQNET recognized certificate that the organization:

HOSPITAL CLIiNIC DE BARCELONA
(CENTRE DE DIAGNOSTIC BIOMEDIC)

CL SABINO DE CLPLATO,
ARANA, 1. QUIRURGIC
ONA 08028 - BARCELONA 08006 - BARCELONA

CL VILLARROEL,

08036~ 08028 - BARC
BARCELONA

has implemented and maintains 3/an
Quality Management System

for the following scope:
SPECIFIED IN ANNEX TO THE CERTIFICATE
which fulfils the requirements of the following standard
1SO 9001:2015
Firstissued on: 2007-02-09 Last issued: 2024-06-21 Validity dae: 2027-06-21

Registration Number: ES-0186/2007
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Tel: 932 275 669
e-mail: cribado@clinic.cat

Dra. Judit Garcia

Dra. Laura Gort

Dra. Sonia Pajares

Dr. Blai Morales

Dra. Rosa M. Lépez

Dra. Ana Argudo-Ramirez

Dr. Chema Gonzalez de Aledo
Dr. Abraham Paredes
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Barcelona | Biomédico

Sra. Ana Argudo (de 8 a 15h, de lunes a viernes)
Tel: 932 275 672
e-mail: aargudo@clinic.cat

Horario: de lunes a viernes, de 08:00h a 14:30h

Tel: 932 275 672

e-mail: recepciobgm_helios@clinic.cat

Direccién:

Hospital Clinic de Barcelona. Seccién Errores Congénitos
del Metabolismo. Servicio Bioquimica y Genética
Molecular

C/ Mejia Lequerica s/n

Edifico Helios Il planta Baja

08028 — Barcelona
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