ENFERMEDADES MULTISISTEMICAS

Prueba

AMILOIDOSIS

Secuenciacion completa del gen TTR
Secuenciacién completa del gen LYZ
Secuenciacion completa del gen FGA
Secuenciacién completa del gen APOAI
Secuenciacion completa del gen APOA2

ENFERMEDAD DE GAUCHER
Secuenciacion completa del gen GBA
Deteccion de las mutaciones ¢.84dupG, IVS2+1, p.N370S, p.V394L y p.L444P del gen GBA

ENFERMEDAD DE WILSON
Secuenciacion completa del gen ATP7B
Andlisis por MLPA de grandes deleciones del gen ATP7B

ESCLEROSIS TUBEROSA

Secuenciacion completa del gen TSCI

Secuenciacion completa del gen TSC2

Secuenciacion simultdnea de los genes TSC1y TSC2
Andlisis MLPA de grandes deleciones/duplic. del gen TSCI
Andlisis MLPA de grandes deleciones/duplic. del gen TSC2

FIBROSIS QUISTICA (MUCOVISCIDOSIS)
Secuenciacion completa del gen CFTR
Andlisis MLPA de grandes deleciones/duplic. del gen CFTR

LIPODISTROFIA CONGENITA GENERALIZADA CON DISTROFIA MUSCULAR
Secuenciacion completa del gen PTRF

LIPODISTROFIA CONGENITA GENERALIZADA DE BERARDINELLI-SEIP
Secuenciacion completa del gen AGPAT2
Secuenciacién completa del gen BSCL2

LIPODISTROFIA FAMILIAR PARCIAL

Secuenciacién completa del gen PPARG
Secuenciacion completa del gen LMNA

Andlisis por MLPA: deleciones/duplic en el gen LMNA

LIPODISTROFIA PARCIAL ADQUIRIDA (SINDROME DE BARRAQUER-SIMONS)
Secuenciacién completa del gen LMNB2

PNEUMOTORAX ESPONTANEO PRIMARIO
Mutacién c.1285delC/c1285dupC - gen FLCN (BHD) - 53%
Secuenciacién completa del gen FLCN (BHD) - 88%

SINDROME CARDIOFACIOCUTANEO
Secuenciacién completa del oncogén BRAF
Secuenciacion completa del gen MAP2KI
Secuenciacién completa del gen MAP2K2
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Secuenciacion completa del oncogén KRAS

SINDROME DE ALAGILLE
Secuenciacion completa del gen JAGI

SINDROME DE ALSTROM
Secuenciacion completa del gen ALMSI

SINDROME DE BECKWITH-WIEDEMANN

Estudio de metilacién en KCNQIOTI (DMR2) y H19(DMR1)
Deteccién de la disomia uniparental paterna 11p15.5
Secuenciacion completa del gen CDKNIC

SINDROME BOR (BRANQUIO-OTO-RENAL)
TIPO1: Secuenciaciéon completa del gen EYAT (40%)
TIPO2 : Secuenciacién completa del gen SIX5 (2,5%)

SINDROME BOF (BRANQUIO-OCULO-FACIAL)
Secuenciacién completa del gen TFAP2A (95%)

SINDROME BPES (BLEFAROFIMOSIS-PTOSIS-EPICANTO INVERSO)
Secuenciacion completa del gen FOXL2
Andilisis por MLPA de grandes deleciones del gen FOXL2

SINDROME DE CARNEY TIPO 1
Secuenciacion completa del gen PRKARIA

SINDROME DE CORNELIA DE LANGE

Secuenciacion completa del gen NIPBL

Andilisis por MLPA de grandes deleciones del gen NIPBL
Secuenciacién completa del gen SMCIA (X-linked)
Secuenciacion completa del gen SMC3

SINDROME DE COSTELLO
Secuenciacion completa del gen HRAS

SINDROME DE DENYS-DRASH
Secuenciacion completa del gen WT1
Andilisis por MLPA de deleciones/duplicaciones en WTI

SINDROME DE EHLERS-DANLOS CLASICO (TIPOS 1y 2)
Secuenciacion completa del gen COL5AI
Secuenciacién completa del gen COL5A2

SINDROME DE EHLERS-DANLOS TIPO HIPERMOVIL (TIPO 3) (S. HIPERMOVILIDAD ARTICULAR)

Secuenciacion completa del gen TNXB

SINDROME DE EHLERS-DANLOS VASCULAR (TIPO 4)
Secuenciacion completa del gen COL3AI

SINDROME DE EHLERS-DANLOS TIPO CIFOESCOLIOSIS (TIPO 6)
Secuenciacion completa del gen PLODI
Andlisis por MLPA de deleciones/duplicaciones en PLODI

SINDROME DE EHLERS-DANLOS TIPO ARTROCALASIA (TIPO 7A Yy 7B)

Secuenciacion completa del gen COLIAI
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Secuenciacion completa del gen COLIA2

SINDROME DE EHLERS-DANLOS, TIPO DERMATOSPARAXIS (TIPO 7C)
Deteccién de la mutacion p.Q225X del gen ADAMTS2
Secuenciacion completa del gen ADAMTS2

SINDROME DE EHLERS-DANLOS TIPO PROGEROIDE
Secuenciacion completa del gen B4GALT7

SINDROME DE EHLERS-DANLOS TIPO DISPLASICO ESPONDILOQUEIRAL
Secuenciacion completa del gen SLC39A13

SINDROME DE FRASER

Secuenciacion de los exones 29,31,40,41,49,51,53,57,58 y 60 del gen FRASI
Secuenciacion completa del gen FREM2

Secuenciacion de los restantes exones del gen FRASI

SINDROME DE FRASIER
Secuenciacion completa del gen WT1
Andilisis por MLPA de deleciones/duplicaciones en WTI

SINDROME DE IPEX
Secuenciacion completa del gen FOXP3

SINDROME DE JOHANSON-BLIZZARD
Secuenciacion completa del gen UBRI

SINDROME DE LEOPARD

Secuenciacion completa del gen PTPNTI
Secuenciacion de los exones 6,13 y 16 del gen RAF]
Secuenciacion de los restantes exones del gen RAFI
Secuenciacion completa del oncogén BRAF

SINDROME DE MALFORMACION CAPILAR - MALFORMACION ARTERIOVENOSA

Secuenciacién completa del gen RASAI

SINDROME DE MARFAN
Secuenciacion completa del gen FBNI
Andilisis por MLPA de deleciones/duplicaciones en FBNI

SINDROME DE MARFAN TIPO 2/ SINDROME DE LOEYS-DIETZ
Secuenciacion simultéinea de los genes TGFBR1 & TGFBR2

SINDROME DE NOONAN

Secuenciacion completa del gen PTPNTI
Secuenciacion completa del gen SOSI
Secuenciacion completa del gen RAFI
Secuenciacion completa del oncogén KRAS
Secuenciacion completa del gen NRAS
Secuenciaciéon completa del oncogén BRAF
Secuenciacion completa del gen MAP2KI

SINDROME DE PARKES-WEBER
Secuenciacién completa del gen RASAI

SINDROME DE SIMPSON-GOLABI-BEHMEL
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Secuenciacion completa del gen GPC3

Deteccién por MLPA grandes deleciones y duplicaciones en los genes GPC3 & GPC4

Secuenciacion completa del gen GPC4

SINDROME DE STURGE-WEBER
Secuenciacion completa del gen RASAI

SINDROME DE TOWNES BROCKS
Secuenciacion completa del gen SALLI
Deteccién de grandes deleciones en SALLI por MLPA

SINDROME DE VATER-HIDROCEFALIA
Secuenciacién completa del gen PTEN

SINDROME LINFEDEMA - DISTIQUIASIS
Secuenciacion completa del gen FOXC2

SINDROME OCULO-FACIO-CARDIO-DENTAL (OFCD)
Secuenciacion completa del gen BCOR

SINDROME ORO-FACIO-DIGITALTIPO1
Secuenciacién completa del gen OFDI1 (X-linked)

SINDROME TRICORRINOFALANGICO
Secuenciacion completa del gen TRPSI
Andilisis por MLPA de grandes deleciones - Gen TRPSI

SINDROME WAGR
Andilisis por MLPA de grandes deleciones en la regién 11p13
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