ENFERMEDADES MUSCULO-ESQUELETICAS

Prueba

ACONDROPLASIA
Mutaciones p.G380R y p.G375C en el gen FGFR3
Secuenciacion completa del gen FGFR3

ACONDROGENESIS TIPO 1B
Secuenciacion completa del gen SLC26A2

ACONDROGENESIS TIPO 2
Secuenciacion completa del gen COL2A1

ARACNODACTILIA CONTRACTURAL CONGENITA (SINDROME DE BEALS - HECHT)

Secuenciacion completa del gen FBN2

ARTROGRIPOSIS DISTALTIPO1
Secuenciacion completa del gen TPM2
Secuenciacién completa del gen MYBPCI

ARTROGRIPOSIS DISTAL TIPO 2A (SINDROME DE FREEMAN-SHELDON)

Secuenciacién completa del gen MYH3

ARTROGRIPOSIS DISTAL TIPO 2B (SINDROME DE SHELDON-HALL)
Secuenciacién completa del gen MYH3

Secuenciacién completa del gen TNNI2

Secuenciacion completa del gen TNNT3

Secuenciacién completa del gen TPM2

ARTROGRIPOSIS DISTAL TIPO 7 (TRISMUS - PSEUDOCAMPTODACTILIA)

Secuenciacion completa del gen MYH8

ARTROGRIPOSIS MULTIPLE CONGENITA (SINDROME DE PENA-SHOKEIR TIPO 1)

Secuenciacion completa del gen RAPSN
Secuenciacién completa del gen DOK7

ARTROGRIPOSIS MULTIPLE CONGENITA DISTAL LIGADA AL X
Secuenciacién completa del gen UBAT (UBET)

ARTROGRIPOSIS MULTIPLE CONGENITA DE HERENCIA RECESIVA
Secuenciacion de 12 exones con mutaciones del gen SYNEI
Secuenciacion de los restantes exones del gen SYNEI

ATELOSTEOGENESIS TIPO 2
Secuenciacion completa del gen SLC26A2

BRAQUIDACTILIA TIPO Al
Secuenciacién completa del gen IHH
Secuenciacién completa del gen GDF5

BRAQUIDACTILIA TIPO A2 (BRAQUIDACTILIA TIPO MOHR-WRIEDT)
Secuenciacion completa del gen BMPRIB

Plazo de entrega

3 semanas
6 semans

3 semanas

12 semanas

16 semanas

3 semanas
12 semanas

9 semanas

9 semanas
4 semanas
6 semanas
3 semanads

12 semanas

4 semanas
4 semanas

10 semanas

8 semanas
22 semanas

3 semanas

4 semanas
4 semanas

6 semanas
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Secuenciacion completa del gen BMP2
Secuenciacion completa del gen GDF5

BRAQUIDACTILIA TIPO B1
Secuenciacion completa del gen ROR2

BRAQUIDACTILIA TIPO B2
Secuenciacion completa del gen NOG

BRAQUIDACTILIATIPOC
Secuenciacion completa del gen GDF5

BRAQUIDACTILIATIPOD & TIPOE
Secuenciacion completa del gen HOXD13
Andilisis de la expansion (GCN)n en el exén 1- gen HOXDI3

BRAQUIDACTILIA TIPO E2
Secuenciacion completa del gen PTHLH

CONDRODISPLASIA METAFISARIA TIPO JANSEN
Secuenciacién completa del gen PTHR1 (PTHIR)

CONDRODISPLASIA METAFISARIA TIPO MCKUSICK (HIPOPLASIA CARTILAGO-CABELLO)
Secuenciacion de la region reguladora del gen RMRP

CONDRODISPLASIA METAFISARIA TIPO SCHMID
Secuenciacion completa del gen COLIOAI

CONDRODISPLASIA PUNCTATA RIZOMELICA TIPO 1
Secuenciacion completa del gen PEX7

CONDRODISPLASIA PUNCTATA RIZOMELICA TIPO 2
Secuenciacién completa del gen GNPAT (DHAPAT)

CONDRODISPLASIA PUNCTATA RIZOMELICA TIPO 3
Secuenciacién completa del gen AGPS (ADHAPS)

CONDRODISPLASIA PUNCTATA LIGADA AL X — RECESIVA
Secuenciacion completa del gen ARSE

CONDRODISPLASIA PUNCTATA LIGADA AL X - DOMINANTE (S. CONRADI-HUNER-
MANN-HAPPLE)
Secuenciacién completa del gen EBP

CRANEOSINOSTOSIS

Secuenciacion completa del gen FGFR2
Secuenciacién completa del gen FGFR3
Secuenciacion completa del gen FGFRI

CRANEOSINOSTOSIS CORONAL NO SINDROMICA
Secuenciacion completa del gen FGFR3

CRANEOSINOSTOSIS TIPO 2- BOSTON
Secuenciacién del gen MSX2

DENTINOGENESIS IMPERFECTA

4 semanas
4 semanas

6 semanas

4 semanas

4 semanas

4 semanas
3 semanas

4 semanas

7 semanas

3 semanas

4 semanas

7 semanas

8 semanas

8 semanas

6 semanas

5 semanas

6 semanas
6 semanas
9 semanas

6 semanas

4 semanas
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Secuenciacion completa del gen DSPP

DISOSTOSIS ESPONDILOCOSTAL

TIPO 1: Secuenciacién completa del gen DLL3
TIPO 2: Secuenciacion completa del gen MESP2
TIPO 3: Secuenciacién completa del gen LFNG
TIPO 4: Secuenciacion completa del gen HES7

DISPLASIA ACROMESOMELICA TIPO MAROTEAUX
Secuenciacion completa del gen NPR2

DISPLASIA CAMPOMELICA
Secuenciacion completa del gen SOX9

DISPLASIA (DISOSTOSIS) CLEIDOCRANEAL
Secuenciacion completa del gen RUNX2
Andilisis por MLPA: deleciones/duplic. Gen RUNX2

DISPLASIA CRANEOFRONTONASAL
Secuenciacién completa del gen EFNBI (X-linked)
Andlisis por MLPA de grandes deleciones - Gen EFNBI

DISPLASIA DIASTROFICA
Secuenciacion completa del gen SLC26A2

DISPLASIA EPIFISARIA MULTIPLE DE HERENCIA DOMINANTE

Deteccién de mutaciones en exones 10-15 del gen COMP

Deteccién de mutaciones en el exdn 2 del gen MATN3

Deteccién de mutaciones exones 8-9,16-19 del gen COMP

Deteccién de mutaciones en los genes COL9AI1 (exon 8), COL9A2 y COL9A3 (exon 3)
Secuenciacion de los restantes exones del gen COMP

DISPLASIA EPIFISARIA MULTIPLE DE HERENCIA RECESIVA
Secuenciacion completa del gen SLC26A2

DISPLASIA ESPONDILOEPIFISEAL
Secuenciacion completa del gen COL2A1

DISPLASIA DE KNIEST
Secuenciacion completa del gen COL2A1

DISPLASIA DE SADDAN
Secuenciacion completa del gen FGFR3

DISPLASIA FRONTOMETAFISARIA
Secuenciacion exones 3-5,22,28-29 y 44-47 del gen FLNA
Secuenciacion de los restantes exones del gen FLNA

DISPLASIA TANATOFORICA
Secuenciacion completa del gen FGFR3

DISTROFIA MIOTONICA DE STEINERT
Andilisis de la expansion del triplete CTG del gen PKDM: Screening + TP-PCR (Triplet Re-
peat Primed PCR)

DISTROFIA MIOTONICA TIPO 2

10 semanas

7 semanas
4 semanas
6 semanas
4 semanas

6 semanas

4 semanas

7 semanas
4 semanas

6 semanas
4 semanas

3 semanas

4 semanas
3 semanas
4 semanas
4 semanas
4 semanas

3 semanas

12 semanas

12 semanas

6 semanas

4 semanas
7 semanas

6 semanas

5 semanas
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Andilisis de la expansién CCTG del gen CNBP (ZNF9) 6 semanas

DISTROFIA MUSCULAR CONGENITA DE ULLRICH

Secuenciacion completa del gen COLBAI 9 semanas
Secuenciacién completa del gen COL6A2 9 semanas
Secuenciacion completa del gen COL6A3 9 semanas
Secuenciacion simultdnea de COLBAI, COLBA2 y COLBA3 16 semanas

DISTROFIA MUSCULAR CONGENITA TIPO FUKUYAMA
Secuenciacién completa del gen FKTN (FCMD) 7 semanas

DISTROFIA MUSCULAR DE DUCHENNE Y BECKER
Andilisis por MLPA: deleciones/duplic. gen DMD (Distrofina) 3 semanas
Secuenciacién completa del gen DMD 20 semanas

DISTROFIA MUSCULAR TIPO 1A MEROSINA DEFICIENTE
Secuenciacién completa del gen LAMA2 12 semanas
Andilisis por MLPA: deleciones/duplic en el gen LAMA2 6 semanas

DISTROFIA MUSCULARTIPO 1C
Secuenciacién completa del gen FKRP 3 semanas

DISTROFIA MUSCULAR DE EMERY-DREYFUSS TIPO 1 (Ligada al cromosoma X)
Secuenciacion completa del gen EMD 5 semanas

DISTROFIA MUSCULAR DE EMERY-DREYFUSS TIPO 2y TIPO 3
Secuenciacion completa del gen LMNA 8 semanas
Andilisis por MLPA: deleciones/duplic en el gen LMNA 2 semanas

DISTROFIA MUSCULAR DE CINTURAS DOMINANTE TIPO LGMDI1A (DEFICIT DE MIOTILINA)
Secuenciacién completa del gen TTID/ MYOT 8 semanas

DISTROFIA MUSCULAR DE CINTURAS DOMINANTE TIPO LGMDI1B (DEFICIT DE LAMINAS A/C)
Secuenciacion completa del gen LMNA 8 semanas
Andilisis por MLPA: deleciones/duplic en el gen LMNA 2 semanas

DISTROFIA MUSCULAR DE CINTURAS DOMINANTE TIPO LGMDIC (DEFICIT DE CAVEOLINA-3)
Secuenciacion completa del gen CAV3 4 semanas

DISTROFIA MUSCULAR DE CINTURAS RECESIVA TIPO LGMD2A (DEFICIT DE CALPAINA)
Secuenciacion completa del gen CAPN3 10 semanas

DISTROFIA MUSCULAR DE CINTURAS RECESIVA TIPO LGMD2B (DEFICIT DE DISFERLINA)
Secuenciacion completa del gen DYSF 18 semanas

DISTROFIA MUSCULAR DE CINTURAS RECESIVA TIPO LGMD2C (DEF. DE GAMMA-SARCO-
GLICANO)

Secuenciacion completa del gen SGCG 8 semanas

DISTROFIA MUSCULAR DE CINTURAS RECESIVA TIPO LGMD2D (DEF. DE ALFA-SARCOGLICANO)
Secuenciacion completa del gen SGCA 8 semanas

DISTROFIA MUSCULAR DE CINTURAS RECESIVA TIPO LGMD2E (DEF. DE BETA-SARCOGLICANO)
Secuenciacién completa del gen SGCB 6 semanas

DISTROFIA MUSCULAR DE CINTURAS RECESIVA TIPO LGMD2F (DEF. DE DELTA-SARCOGLICANO)
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Secuenciacion completa del gen SGCD

DISTROFIA MUSCULAR DE CINTURAS RECESIVA TIPO LGMD2G (DEFICIT DE TELETONINA)

Secuenciacion completa del gen TCAP

DISTROFIA MUSCULAR DE CINTURAS RECESIVA TIPO LGMD2H (DEFICIT DE TRIM32)
Secuenciacion completa del gen TRIM32

DISTROFIA MUSCULAR DE CINTURAS RECESIVA TIPO LGMD2! (DEFICIT DE FKRP)
Secuenciacién completa del gen FKRP

DISTROFIA MUSCULAR DE CINTURAS RECESIVA TIPO LGMD2K - RETRASO MENTAL
Secuenciacion completa del gen POMTI

DISTROFIA MUSCULAR OCULO-FARINGEA
Deteccién de la expansion CGC en el gen PABPNI

ENANISMO DE HANHART
Secuenciacion completa del gen HESXI

ENANISMO DE LARON
Secuenciacion completa del gen GHR

ENCONDROMATOSIS MULTIPLE (SINDROME DE OLLIER)
Secuenciacién completa del gen PTHR1 (PTHIR)

ENFERMEDAD DE McARDLE — DEFICIT DE MIOFOSFORILASA — GLUCOGENOSIS TIPO 5
Mutaciones R49X, G204S y W797R del gen PYGM
Secuenciacion completa del gen PYGM

ENFERMEDAD MUSCULO - 0JO - CEREBRO
Secuenciacion completa del gen POMGNTI

ESCLEROSTEOSIS (ENFERMEDAD DE VAN BUCHEM)
Secuenciacion completa del gen SOST

ESTATURA CORTA (TALLA BAJA IDIOPATICA)
Andilisis por MLPA de deleciones/duplicaciones en SHOX
Secuenciacion completa del gen SHOX

EXOSTOSIS MULTIPLE HEREDITARIA (OSTEOCONDROMAS MULTIPLES)
Secuenciacion completa del gen EXTI

Secuenciacion completa del gen EXT2

Deteccién de grandes deleciones por MLPA — EXT1y EXT2

FIBRODISPLASIA OSIFICANTE PROGRESIVA
Secuenciacién completa del gen ACVRI

FORAMINA PARIETALTIPO1
Secuenciacion del gen MSX2

FORAMINA PARIETAL TIPO 2
Secuenciacion del gen ALX4

HETEROPLASIA OSEA PROGRESIVA
Secuenciacién completa del gen GNAS

8 semanas

4 semanas

5 semanas

4 semanas

10 semanas

2 semanas

4 semanas

6 semanas

7 semanas

3 semanas
8 semanas

8 semanas

4 semanas

3 semanas
3 semanas

7 semanas
8 semanas
4 semanas

8 semanas

4 semanas

4 semanas

6 semanas
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HIPEROSTOSIS CORTICAL GENERALIZADA
Secuenciacion completa del gen SOST
Secuenciacion completa del gen LRP5

HIPEROSTOSIS ENDOSTEAL CON OSTEOPETROSIS (TIPO WORTH)
Secuenciacion completa del gen LRP5

HIPOCONDROPLASIA
Deteccion mutaciones p.G380R, p.1538V, p.N540T, p.N540S, p.N540K, p.K650N, p.K650M y
p.K650Q- gen FGFR3

INSENSIBILIDAD A LA HORMONA DEL CRECIMIENTO
Secuenciacion completa del gen GHR
Secuenciacién completa del gen STAT5B

MICROCEFALIA PRIMARIA AUTOSOMICA RECESIVA (MlCROCEFALlA VERA)
Secuenciacién completa del gen ASPM (MCPH5)

Secuenciacion completa del gen MCPHI

Secuenciacién completa del gen CENPJ (MCPHB)

Secuenciacién completa del gen CDK5RAP2 (MCPH3)

Secuenciacién completa del gen STIL (MCPH7)

MIOPATIA CONGENITA DEL NUCLEO CENTRAL
Secuenciacion completa del gen RYRI

MIOPATIA CONGENITA POR DESPROPORCION DEL TIPO DE FIBRAS
Secuenciacién completa del gen TPM3
Secuenciacion completa del gen ACTAI
Secuenciacion completa del gen SEPNI

MIOPATIA DE ACTINA CONGENITA
Secuenciacion completa del gen ACTAI

FRONTOTEMPORAL
Secuenciacion completa del gen VCP

MIOPATIA CONGENITA MULTICORE CON OFTALMOPLEJIA EXTERNA (MULTIMINICORE)
Secuenciacion completa del gen SEPNI

Secuenciacion de 52 exones (hotspots) del gen RYRI: exones 2-3, 6-18, 34, 38--48, 51-52,

67,71,73,85-104
Secuenciacion de los restantes exones del gen RYRI

MIOPATiA MIOFIBRILAR

Secuenciacién completa del gen LDB3 (ZASP)
Secuenciacién completa del gen TTID/ MYOT
Secuenciacién completa del gen DES
Secuenciacién completa del gen BAG3
Secuenciacién completa del gen FLNC
Secuenciacién completa del gen CRYAB

MIOPATIA MIOTUBULAR LIGADA AL CROMOSOMA X (MIOPATIA CENTRONUCLEAR)
Secuenciacién completa del gen MTMI
Andilisis por MLPA de grandes deleciones del gen MTMI

MIOPATIA NEMALINICA
Secuenciacién completa del gen ACTAI

4 semanas
9 semanas

9 semanas

3 semanas

6 semanas
9 semanas

12 semanas
10 semanas
9 semanas
16 semanas
9 semanas

24 semanas

6 semanas
4 semanas
8 semanas

4 semanas

10 semanas

8 semanas

12 semanas
12 semanas

8 semanas
8 semanas
4 semanas
7 semanas
16 semanas
4 semanas

8 semanas
3 semanas

4 semanas
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Deteccién de la delecion homocigota del exén 55 - gen NEB
Secuenciacion completa del gen NEB

Secuenciacion completa del gen TPM3

Secuenciacion completa del gen TPM2

Secuenciacién completa del gen CFL2

Secuenciacion completa del gen TNNTI

MIOPATIA TIPO BETHLEM

Secuenciacion completa del gen COLBAI
Secuenciacién completa del gen COL6A2
Secuenciacién completa del gen COL6A3
Secuenciacion simultdnea de COLBAI, COLBA2 y COLBA3

MIOTONIA CONGENITA (ENFERMEDAD DE THOMSEN/ ENFERMEDAD DE BECKER)

Secuenciacion completa del gen CLCNI

OSTEOARTROPATIA HIPERTROFICA PRIMARIA (PAQUIDERMOPERIOSTOSIS)

Secuenciacién completa del gen HPGD

OSTEODISTROFIA HEREDITARIA DE ALBRIGHT
Secuenciacién completa del gen GNAS
Estudio de metilacién de la regién 20q13.3 (GNAS)

OSTEOGENESIS IMPERFECTA
Secuenciacion completa del gen COLIAI
Secuenciacion completa del gen COLIA2

OSTEOGENESIS IMPERFECTA (AUTOSOMICA RECESIVA)
Secuenciacion completa del gen LEPREI
Secuenciacion completa del gen CRTAP
Secuenciacién completa del gen PPIB

Secuenciacién completa del gen FKBP10

OSTEOPATIA ESTRIADA CON ESCLEROSIS CRANEAL (OSCS) LIGADA ALX
Secuenciacién completa del gen FAMI23B (WTX)

OSTEOPETROSIS DE HERENCIA AUTOSOMICA RECESIVA TIPO 1
Secuenciacion completa del gen TCIRG1

OSTEOPETROSIS DE HERENCIA AUTOSOMICA RECESIVA TIPO 2
Secuenciacion completa del gen TNFSFII

OSTEOPETROSIS DE HERENCIA AUTOSOMICA RECESIVA TIPO 3 (CON ACIDOSIS TUB. RENAL)

Secuenciacion completa del gen CA2

OSTEOPETROSIS DE HERENCIA AUTOSOMICA RECESIVA TIPO 4 (INFANTIL MALIGNA TIPO 2)

Secuenciacién completa del gen CLCN7

OSTEOPETROSIS DE HERENCIA AUTOSOMICA RECESIVA TIPO 5 (INFANTIL MALIGNA TIPO 3)

Secuenciacién completa del gen OSTMI

OSTEOPETROSIS DE HERENCIA AUTOSOMICA RECESIVA TIPO 6
Secuenciacion completa del gen PLEKHMI

OSTEOPETROSIS DE HERENCIA AUTOSOMICA RECESIVA TIPO 7 (con Hipogammclglobulinemiu)

Secuenciacién completa del gen TNFRSFIIA

4 semanas
30 semanas
6 semanas
4 semanas
4 semanas
8 semanas

9 semanas
9 semanas
9 semanas
16 semanas

4 semanas

6 semanas

7 semanas
3 semanas

10 semanas
10 semanas

7 semanas
6 semanas
4 semanas
10 semanas

6 semanas

6 semanas

4 semanas

4 semanas

9 semanas

4 semanas

9 semanas

9 semanas
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OSTEOPETROSIS TIPO 2 AUTOSOMICA DOMINANTE (ENF. DE ALBERS-SCHONBERG)

Secuenciacion completa del gen CLCN7

OSTEOPOROSIS

Polimorfismos Bsml, Apal, Taql y Fokl en el gen VDR
Deteccién del polimorfismo Pro463Leu en el gen CTR
Polimorfismos PCOL2(-1997G/T) y Sp1(1546G/T) -COLIAI
Polimorfismos Pvull(397T>C) y Xbal(351C>G) - gen ESRI
Deteccién de polimorfismos -572G-C y -174G-C - gen IL.-6

PARALISIS PERIODICA HIPERCALIEMICA (HIPERPOTASEMICA)
Secuenciacion completa gen SCN4A

PARALISIS PERIODICA HIPOCALIEMICA (HIPOPOTASEMICA)
Mutaciones en los exones 11, 21y 30 del gen CACNAIS
Secuenciacion completa del gen SCN4A

Secuenciacion de los restantes exones del gen CACNAIS
Secuenciacion completa del gen KCNJ2

PARALISIS PERIODICA TIROTOXICA
Secuenciacion completa del gen CACNAIS

PARAMIOTONIA CONGENITA (VON EULENBURG)
Secuenciacion completa del gen SCN4A

PICNODISOSTOSIS
Secuenciacion completa del gen CTSK

POLIDACTILIA POSTAXIAL TIPOS A/B

Secuenciacion de los exones 13-15 del gen GLI3
Secuenciacion de los restantes exones del gen GLI3
Andilisis por MLPA de grandes deleciones del gen GLI3

PSEUDOACONDROPLASIA
Secuenciacion de los exones 13,14 y 16 del gen COMP
Secuenciacion de los restantes exones del gen COMP

PSEUDOHIPOPARATIROIDISMO/ PSEUDOPSEUDOHIPOPARATIROIDISMO
Secuenciacién completa del gen GNAS
Estudio de metilacién de la regién 20q13.3 (GNAS)

SINDACTILIA TIPO 2 (SINPOLIDACTILIA)

Secuenciacion completa del gen HOXD13

Andlisis de la expansion (GCN)n en el exén 1- gen HOXDI3
Secuenciacion completa del gen FBLNI

SINDROME 3-M
Secuenciacién completa del gen CUL7
Secuenciacion completa del gen OBSLI

SINDROME DE AARSKOG (SINDROME FACIODIGITOGENITAL O DISPLASIA FACIOGENITAL)

Secuenciacién completa del gen FGDI
Andlisis por MLPA de grandes deleciones del gen FGDI

SINDROME DE ANDERSEN-TAWIL
Secuenciacion completa del gen KCNJ2

9 semanas

4 semanas
3 semandads
3 semanas
3 semanas
3 semanas

10 semanas

3 semanas
10 semanas
14 semanas
4 semanas

14 semanas

10 semanas

4 semanas

4 semanas
4 semanas
4 semanas

4 semanas
7 semanas

8 semanas
3 semanas

4 semanas
3 semanas
9 semanas

10 semanas
10 semanas

9 semanas
4 semanas

4 semanas
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SINDROME DE ANTLEY-BIXLER
Secuenciacion completa del gen FGFR2
Secuenciacion completa del gen POR

SINDROME DE APERT
Deteccién de mutaciones S252W y P253R en gen FGFR2

Deteccién de insercién Alu en el exén 9 (liic) del gen FGFR2

SINDROME DE AXENFELD-RIEGER (ENFERMEDAD DE RIEGER)

Secuenciacion completa del gen PITX2
Secuenciacion completa del gen FOXC1
Deleciones/duplicaciones en PITX2 y FOXC1 por MLPA

SINDROME DE BRUCKS (OSTEOGENESIS IMPERFECTA Y CONTRACTURAS ARTICULARES)

Secuenciacién completa del gen PLOD2
Secuenciacién completa del gen FKBP10

SINDROME DE BUSCHKE-OLLENDORFF (OSTEOPOIQUILOSIS)

Secuenciacién completa del gen LEMD3 (MANI)

SINDROME DE CROUZON
Secuenciacién completa del gen FGFR2

SINDROME DE CROUZON CON ACANTOSIS NIGRICANS
Secuenciacién completa del gen FGFR3

SINDROME DE FUHRMANN
Secuenciacion completa del gen WNT7A

SINDROME DE GREIG (CEFALOPOLISINDACTILIA)
Secuenciacion completa del gen GLI3
Andilisis por MLPA de grandes deleciones del gen GLI3

SINDROME DE HOLT-ORAM
Secuenciacion completa del gen TBX5
Andilisis por MLPA de grandes deleciones del gen TBX5

SINDROME DE JACKSON-WEISS
Secuenciacién completa del gen FGFR2

SINDROME DE JEUNE (DISTROFIA TORACICA ASFIXIANTE)
TIPO 2: Secuenciacion completa del gen IFT80
TIPO 3: Secuenciacién completa del gen DYNC2HI

SINDROME DE KENNY-CAFFEY TIPO 1
Secuenciacion completa del gen TBCE

SINDROME DE KLIPPEL-FEIL
Secuenciacién completa del gen GDF6
Secuenciacion completa del gen GDF3
Secuenciacion completa del gen PAXI

SINDROME DE LARSEN DE HERENCIA DOMINANTE
Secuenciacion de los exones 2-5y 27-33 del gen FLNB

Secuenciacion de los restantes exones del gen FLNB

SINDROME DE LARSEN DE HERENCIA RECESIVA

7 semanas
10 semanas

3 semanas
3 semanas

4 semanas
4 semanas
4 semanas

9 semanas
7 semanas

6 semanas

7 semanas

6 semanas

4 semanas

10 semanas
4 semanas

4 semanas
3 semanas

7 semanas

9 semanas
30 semanas

9 semanas

4 semanas
4 semanas
4 semanas

7 semanas
12 semanas
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Secuenciacion completa del gen CHST3

SINDROME DE LERI-WEILL
Andilisis por MLPA de deleciones/duplicaciones en SHOX
Secuenciacion completa del gen SHOX

SINDROME DE McCUNE-ALBRIGHT
Secuenciacién completa del gen GNAS
Deteccién de las mutaciones R201H y R201C — gen GNAS

SINDROME DE McLEOD
Secuenciacion completa del gen XK

SINDROME DE MELNICK-NEEDLES
Secuenciacion del exén 22 del gen FLNA
Secuenciacion de los restantes exones del gen FLNA

SINDROME DE MUENKE
Deteccién de la mutacién p.Pro250Arg del gen FGFR3

SINDROME DE NIJMEGEN

Deteccién de la mutacién c.657del5 en el gen NBST (NBN)
Secuenciacién de los exones 6 — 10 del gen NBS1 (NBN)
Secuenciacion de los restantes exones del gen NBSI
Secuenciacién completa del gen NBS1 (NBN)

SINDROME DE PALLISTER-HALL

Secuenciacion de los exones 13-15 del gen GLI3
Secuenciacion de los restantes exones del gen GLI3
Andilisis por MLPA de grandes deleciones del gen GLI3

SINDROME DE PENA-SHOKEIR TIPO 1(ARTROGRIPOSIS MULTIPLE CONGENITA)

Secuenciacién completa del gen RAPSN
Secuenciacién completa del gen DOK7

SINDROME DE PFEIFFER
Secuenciacién completa del gen FGFR2 (95%-100%)
Secuenciacién completa del gen FGFR1 (5%)

SINDROME DE ROBINOW DE HERENCIA AUTOSOMICA RECESIVA
Secuenciacion completa del gen ROR2

SINDROME DE ROBINOW DE HERENCIA AUTOSOMICA DOMINANTE
Secuenciacion completa del gen WNT5A

SINDROME DE SAETHRE-CHOTZEN
Secuenciacion completa del gen TWISTI
Deteccién de la delecion completa de TWISTI por MLPA

SINDROME DE SCHWARTZ-JAMPEL TIPO 1
Secuenciacién completa del gen HSPG2

SINDROME DE SECKEL

Mutacién A2102G — exdn 9 del gen ATR
Secuenciacion completa del gen ATR
Secuenciacion completa del gen PCNT

4 semanas

3 semanas
3 semanas

8 semanas
3 semanas

3 semanas

3 semanas
9 semanas

3 semanas

3 semanas
4 semanas
6 semanas
9 semanas

4 semanas
4 semanas
4 semanas

4 semanas
4 semanas

7
semandas
9 semanas

6 semanas

4 semanas

4 semanas
4 semanas

24 semanas

3 semanas
18 semanas
18 semanas
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SINDROME DE TREACHER COLLINS

Secuenciacion completa del gen TCOFI 12 semanas
Secuenciacion completa de los genes POLRIC y POLRID 6 semanas
SINDROME DE VAN DER WOUDE/ SINDROME DE PTERIGIUM POPLITEO

Secuenciacion completa del gen IRF6 6 semanas
Andilisis por MLPA de deleciones/duplicaciones del gen IRF6 3 semanas

SINDROME DE WALKER - WALBURG

Secuenciacion completa del gen POMTI 9 semanas
Secuenciacion completa del gen POMT2 9 semanas
Secuenciacion completa del gen LARGE 10 semanas
Secuenciacién completa del gen FKTN 7 semanas

Secuenciacion completa del gen FKRP 4 semanas
SINDROME DE WEILL MARCHESANI

Secuenciacién completa del gen ADAMTSIO 9 semanas
Screening gen ADAMTSI0

SINDROME OSTEOPOROSIS-PSEUDOGLIOMA

Secuenciacion completa del gen LRP5 9 semanas

SINDROME OTOPALATODIGITAL

Secuenciacion exones 3-5y 28-29 del gen FLNA 3 semanas

Secuenciacion de los restantes exones del gen FLNA 10 semanas
SINOSTOSIS MULTIPLE

Secuenciacion completa del gen NOG 4 semanas

Secuenciacién completa del gen GDF5 4 semanas

Secuenciacion completa del gen FGF9 4 semanas

SUSCEPTIBILIDAD A LA HIPERTERMIA MALIGNA TIPO 10 SINDROME DE KING

Secuenciacion de 52 exones (hotspots) del gen RYRI: exones 2- 3, 6-18, 34, 38--48, 51-52,

67,71,73,85-104 12 semanas
Secuenciacion de los restantes exones del gen RYRI 12 semanas
SUSCEPTIBILIDAD A LA HIPERTERMIA MALIGNA TIPO 5

Deteccidn de la mutacion p.Argl086His en el gen CACNAIS 3 semanas

Secuenciacion completa del gen CACNAIS 14 semanas
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