CABEZA'Y CUELLO

SORDERA NEUROSENSORIAL NO SINDROMICA, AUTOSOMICA RECESIVA

PANEL DE SORDERA NEUROSENSORIAL NO SINDROMICO, AUTOSOMICO RECESIVO (CON MLPA)
GEN(ES) ASOCIADOS: CDH23, CLDN14, COLIIA2, DFNB31, DFNB59, ESPN, ESRRB, FOXIT, GIPC3, GJB2, GJB3, GJB6, GPSM2,
GRXCRI, HGF, ILDRI, KCNJI0, LHFPLS, LOXHDI, LRTOMT, MARVELD2, MSRB3, MYOI5A, MYO3A, MYO6, MYO7A, OTOA, OTOF,
PCDH15, POU3F4, PRPSI, PTPRQ, RDX, SERPINB6, SLCI2AI, SLC26A4, SLC26A5, SMPX, STRC, TECTA, TMCI, TMIE, TMPRSSS3,
TPRN, TRIOBP, USHIC

PZYEZGl SINDROME DE BROWN-VIALETTO-VAN LAERE TIPO 2

GENI(ES) ASOCIADOS: SLC52A2

SORDERA, AUTOSOMICA RECESIVA (CON MLPA)
GEN(ES) ASOCIADOS: GJB3

SORDERA, AUTOSOMICA RECESIVA (CON MLPA)
GEN(ES) ASOCIADOS: SUNI

SORDERA, AUTOSOMICO RECESIVA, TIPO 12
GEN(ES) ASOCIADOS: CDH23

SORDERA, AUTOSOMICO RECESIVO, TIPO 15
GEN(ES) ASOCIADOS: GIPC3

SORDERA, AUTOSOMICO RECESIVO, TIPO 16
GENI(ES) ASOCIADOS: STRC

SORDERA, AUTOSOMICO RECESIVO, TIPO 18
GEN(ES) ASOCIADOS: USHIC

SORDERA, AUTOSOMICO RECESIVO, TIPO 1A (CON MLPA)
GEN(ES) ASOCIADOS: GJB2

SORDERA, AUTOSOMICO RECESIVO, TIPO 1 (CON MLPA)
GEN(ES) ASOCIADOS: GJB6

SORDERA, AUTOSOMICO RECESIVO, TIPO 2
GEN(ES) ASOCIADOS: MYO7A

SORDERA, AUTOSOMICO RECESIVO, TIPO 22
GENI(ES) ASOCIADOS: OTOA

SORDERA, AUTOSOMICO RECESIVO, TIPO 23 (CON MLPA)
GEN(ES) ASOCIADOS: PCDH15

SORDERA, AUTOSOMICO RECESIVO, TIPO 24
GEN(ES) ASOCIADOS: RDX

SORDERA, AUTOSOMICO RECESIVO, TIPO 25
GEN(ES) ASOCIADOS: GRXCRI

SORDERA, AUTOSOMICO RECESIVO, TIPO 28
GENI(ES) ASOCIADOS: TRIOBP

SORDERA, AUTOSOMICO RECESIVO, TIPO 29
GEN(ES) ASOCIADOS: CLDN14

SORDERA, AUTOSOMICO RECESIVO, TIPO 3
GEN(ES) ASOCIADOS: MYOT5A

SORDERA, AUTOSOMICO RECESIVO, TIPO 30
GEN(ES) ASOCIADOS: MYO3A

SORDERA, AUTOSOMICO RECESIVO, TIPO 31
GEN(ES) ASOCIADOS: DFNB3I

SORDERA, AUTOSOMICO RECESIVO, TIPO 35
GENI(ES) ASOCIADOS: ESRRB

SORDERA, AUTOSOMICO RECESIVO, TIPO 36
GENI(ES) ASOCIADOS: ESPN
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PAZEE SORDERA, AUTOSOMICO RECESIVO, TIPO 39
GENI(ES) ASOCIADOS: HGF
SORDERA, AUTOSOMICO RECESIVO, TIPO 4
GEN(ES) ASOCIADOS: FOXII
SORDERA, AUTOSOMICO RECESIVO, TIPO 42
GENI(ES) ASOCIADOS: ILDRI
SORDERA, AUTOSOMICO RECESIVO, TIPO 48
GEN(ES) ASOCIADOS: CIB2
SORDERA, AUTOSOMICO RECESIVO, TIPO 49
GEN(ES) ASOCIADOS: MARVELD2
FAZZZAl SORDERA, AUTOSOMICO RECESIVO, TIPO 53
GENI(ES) ASOCIADOS: COLTIA?
SORDERA, AUTOSOMICO RECESIVO, TIPO 59
GEN(ES) ASOCIADOS: DFNB59
SORDERA, AUTOSOMICO RECESIVO, TIPO 6
GENI(ES) ASOCIADOS: TMIE
SORDERA, AUTOSOMICO RECESIVO, TIPO 61
GEN(ES) ASOCIADOS: SLC26A5
SORDERA, AUTOSOMICO RECESIVO, TIPO 63
GEN(ES) ASOCIADOS: LRTOMT
222Xl SORDERA, AUTOSOMICO RECESIVO, TIPO 66
GENI(ES) ASOCIADOS: DCDC2
SORDERA, AUTOSOMICO RECESIVO, TIPO 67
GEN(ES) ASOCIADOS: LHFPLS
SORDERA, AUTOSOMICO RECESIVO, TIPO 7
GEN(ES) ASOCIADOS: TMCI
SORDERA, AUTOSOMICO RECESIVO, TIPO 70
GEN(ES) ASOCIADOS: PNPTI
SORDERA, AUTOSOMICO RECESIVO, TIPO 74
GEN(ES) ASOCIADOS: MSRB3
A2 TIl SORDERA, AUTOSOMICO RECESIVO, TIPO 76
GENI(ES) ASOCIADOS: SYNE4
SORDERA, AUTOSOMICO RECESIVO, TIPO 77
GEN(ES) ASOCIADOS: LOXHDI
SORDERA, AUTOSOMICO RECESIVO, TIPO 79
GENI(ES) ASOCIADOS: TPRN
SORDERA, AUTOSOMICO RECESIVO, TIPO 8/10
GEN(ES) ASOCIADOS: TMPRSS3
SORDERA, AUTOSOMICO RECESIVO, TIPO 84
GEN(ES) ASOCIADOS: PTPRQ
A2 SORDERA, AUTOSOMICO RECESIVO, TIPO 86
GENI(ES) ASOCIADOS: TBCID24
SORDERA, AUTOSOMICO RECESIVO, TIPO 89
GEN(ES) ASOCIADOS: KARS
SORDERA, AUTOSOMICO RECESIVO, TIPO 9
GENI(ES) ASOCIADOS: OTOF
SORDERA, AUTOSOMICO RECESIVO, TIPO 91
GEN(ES) ASOCIADOS: SERPINB6
SORDERA, AUTOSOMICO RECESIVO, TIPO 93
GEN(ES) ASOCIADOS: CABP?

SORDERA NEUROSENSORIAL NO SINDROMICA, AUTOSOMICA DOMINANTE

PANEL DE SORDERA NEUROSENSORIAL NO SINDROMICO, AUTOSOMICO DOMINANTE (CON MLPA)
GEN(ES) ASOCIADOS: ACTGI, CCDC50, COCH, COLTIA2, CRYM, DFNAS, DIABLO, DIAPHI, DIAPH3, EYA4, GJB2, GIB3, GJBS,
GRHL2, KCNQ4, MIR96, MYH14, MYH9, MYO6, MYO7A, POU3F4, POU4F3, PRPSI, SIXI, SLCI7A8, SMPX, TECTA, TIP2, TMC,
WEST

NODULOS DE GARROD, LEUCONIQUIA Y SORDERA SENSORIONEURAL (SINDROME DE BART-PUMPHREY) (CON MLPA)
GEN(ES) ASOCIADOS: GJB2
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QUERATODERMA PALMOPLANTAR CON SORDERA (CON MLPA)
GEN(ES) ASOCIADOS: GJB2
SINDROME DE QUERATITIS, ICTIOSIS Y SORDERA, AUTOSOMICA DOMINANTE (CON MLPA)
GEN(ES) ASOCIADOS: GJB2
SORDERA CON QUERATOPAQUIDERMIA Y CONTRACCIONES DE DEDOS DE MANOS Y PIES (CON MLPA)
GEN(ES) ASOCIADOS: GJB2
SORDERA, AUTOSOMICO DOMINANTE, TIPO 1
GEN(ES) ASOCIADOS: DIAPHI
SORDERA, AUTOSOMICO DOMINANTE, TIPO 10
GEN(ES) ASOCIADOS: EYA4
PAZARl SORDERA, AUTOSOMICO DOMINANTE, TIPO 11
GEN(ES) ASOCIADOS: MYO7A
P SORDERA, AUTOSOMICO DOMINANTE, TIPO 12
GEN(ES) ASOCIADOS: TECTA
SORDERA, AUTOSOMICO DOMINANTE, TIPO 13
GEN(ES) ASOCIADOS: COLTIA2
SORDERA, AUTOSOMICO DOMINANTE, TIPO 15
GEN(ES) ASOCIADOS: POU4F3
SORDERA, AUTOSOMICO DOMINANTE, TIPO 17 (CON MLPA)
GENI(ES) ASOCIADOS: MYH9
AL SORDERA, AUTOSOMICO DOMINANTE, TIPO 20
GEN(ES) ASOCIADOS: ACTGT
PAZ O SORDERA, AUTOSOMICO DOMINANTE, TIPO 22
GEN(ES) ASOCIADOS: MYO6
SORDERA, AUTOSOMICO DOMINANTE, TIPO 23
GEN(ES) ASOCIADOS: SIXI
SORDERA, AUTOSOMICO DOMINANTE, TIPO 25
GEN(ES) ASOCIADOS: SLCI7A8
SORDERA, AUTOSOMICO DOMINANTE, TIPO 28
GEN(ES) ASOCIADOS: GRHL2
FAZ SORDERA, AUTOSOMICO DOMINANTE, TIPO 2A
GEN(ES) ASOCIADOS: KCNQ4
SORDERA, AUTOSOMICO DOMINANTE, TIPO 2B (CON MLPA)
GEN(ES) ASOCIADOS: GJB3
SORDERA, AUTOSOMICO DOMINANTE, TIPO 36
GEN(ES) ASOCIADOS: TMC
SORDERA, AUTOSOMICO DOMINANTE, TIPO 39, CON DENTINOGENESIS, TIPO 1
GEN(ES) ASOCIADOS: DSPP
SORDERA, AUTOSOMICO DOMINANTE, TIPO 3A (CON MLPA)
GENI(ES) ASOCIADOS: GJB2
SORDERA, AUTOSOMICO DOMINANTE, TIPO 3B (CON MLPA)
GEN(ES) ASOCIADOS: GJB6
PAZLU SORDERA, AUTOSOMICO DOMINANTE, TIPO 4
GEN(ES) ASOCIADOS: MYH14
SORDERA, AUTOSOMICO DOMINANTE, TIPO 40
GEN(ES) ASOCIADOS: CRYM
SORDERA, AUTOSOMICO DOMINANTE, TIPO 44
GEN(ES) ASOCIADOS: CCDC50
SORDERA, AUTOSOMICO DOMINANTE, TIPO 48
GEN(ES) ASOCIADOS: MYOTA
FAZI Ml SORDERA, AUTOSOMICO DOMINANTE, TIPO 4A
GENI(ES) ASOCIADOS: CEACAMI6
P20 SORDERA, AUTOSOMICO DOMINANTE, TIPO 5
GEN(ES) ASOCIADOS: DFNAS
SORDERA, AUTOSOMICO DOMINANTE, TIPO 50
GEN(ES) ASOCIADOS: MIR96
SORDERA, AUTOSOMICO DOMINANTE, TIPO 52
GEN(ES) ASOCIADOS: POUA4F3
SORDERA, AUTOSOMICO DOMINANTE, TIPO 6 (CON MLPA)
GEN(ES) ASOCIADOS: WFS]
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SORDERA, AUTOSOMICO DOMINANTE, TIPO 64
GENI(ES) ASOCIADOS: DIABLO
SORDERA, AUTOSOMICO DOMINANTE, TIPO 65
GEN(ES) ASOCIADOS: TBCID24
22200 SORDERA, AUTOSOMICO DOMINANTE, TIPO 9
GENI(ES) ASOCIADOS: COCH

SORDERA NEUROSENSORIAL NO SINDROMICA, LIGADA AL CROMOSOMA X

y4pL Xl SORDERA, DISTONIA E HIPOMIELINIZACION CEREBRAL, LIGADA AL CROMOSOMA X
GEN(ES) ASOCIADOS: BCAP31

yay Ul SORDERA, LIGADA AL CROMOSOMA X, TIPO 1
GEN(ES) ASOCIADOS: PRPSI

yApiJUml SORDERA, LIGADA AL CROMOSOMA X, TIPO 2

GEN(ES) ASOCIADOS: POU3F4

yaply['ll SORDERA, LIGADA AL CROMOSOMA X, TIPO 4

GEN(ES) ASOCIADOS: SMPX

yapi3:)[Uml SORDERA, LIGADA AL CROMOSOMA X, TIPO 5
GEN(ES) ASOCIADOS: AIFM1

yap{:[/JURl SORDERA, LIGADA AL CROMOSOMA X, TIPO 6
GEN(ES]) ASOCIADOS: COL4A6

OTRAS

pAyZ LBl PANEL DE DISCINESIA CILIAR (PRIMARIA) (CON MLPA)
GEN(ES) ASOCIADOS: DNAI1, DNAAF2, DNAAF3, DNAAFS, DNAHS, HYDIN, NME8, DNAHT1, DNAI2, RSPH4A, RSPH9, DNAAFI,
CCDC39, CCDC40, DNALI, CCDCI103, LRRC6, CCDC114
yAx{ (Ol PANEL DEL SINDROME DE ALPORT (CON MLPA)
GEN(ES) ASOCIADOS: COL4A3, COL4A4, COL4A5
ALVl PANEL DE HIPOACUSIA/SORDERA HEREDITARIA DOMINANTE
SECUENCIACION MASIVA [NGS) 27 GENES
{1 y[o /Bl PANEL DE HIPOACUSIA/SORDERA HEREDITARIA RECESIVA
SECUENCIACION MASIVA [NGS) 39 GENES
yZAy/)[ Il PANEL DE SINDROME DE KALLAMAN
SECUENCIACION MASIVA [NGS) 16 GENES
y4E{ ()l PANEL DE SINDROME DE STICKLER
SECUENCIACION MASIVA (NGS) GENES (COL2A1, COLIIAT, COL11A2)
papf: IVl PANEL DE SINDROME DE USHER Y SORDERAS NO SINDROMICAS
SECUENCIACION MASIVA [NGS) 21 GENES
A4t (ol PANEL DE SORDERA HEREDITARIA
MUTACIONES GENES (GJB2, GJB6 Y OTOF]
A0 vZ ol ACIDOSIS TUBULAR RENAL CON SORDERA NERVIOSA PROGRESIVA
GEN(ES) ASOCIADOS: ATP6EVIBI
yApIX{s[Jll ALBINISMO OCULAR CON SORDERA SENSORIAL TARDIA
GEN(ES) ASOCIADOS: MITF
pAyE{{sJJll ATROFIA DEL NERVIO OPTICOACUSTICO CON DEMENCIA
GEN(ES) ASOCIADOS: TIMMB8A
pA{ il DEFICIENCIA DE FACTOR DE CRECIMIENTO INSULINICO TIPO 1
DELECIONES-DUPLICACIONES (MLPA] GEN IGF1
yA{K{JJJll DEFICIENCIA DE FACTOR DE CRECIMIENTO INSULINICO TIPO 1
GEN(ES]) ASOCIADOS: IGF1
y{yt VIl DIABETES CON SORDERA MITOCONDRIAL (MMID)
MUTACION (A3243G) GEN MTTLI
pA[L1/ I DISCINESIA CILIAR PRIMARIA TIPO 1 (CON MLPA)
GEN(ES) ASOCIADOS: DNAIT
y#A[(0 [0l DISCINESIA CILIAR PRIMARIA TIPO 10
GEN(ES) ASOCIADOS: DNAAF2
y#A1y[Ul DISCINESIA CILIAR PRIMARIA TIPO 11
GEN(ES) ASOCIADOS: RSPH4A
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DISCINESIA CILIAR PRIMARIA TIPO 12
GEN(ES) ASOCIADOS: RSPH9
DISCINESIA CILIAR PRIMARIA TIPO 13
GEN(ES) ASOCIADOS: DNAAFI
DISCINESIA CILIAR PRIMARIA TIPO 14
GEN(ES) ASOCIADOS: CCDC39
DISCINESIA CILIAR PRIMARIA TIPO 15
GEN(ES) ASOCIADOS: CCDC40
DISCINESIA CILIAR PRIMARIA TIPO 16
GEN(ES) ASOCIADOS: DNALI
DISCINESIA CILIAR PRIMARIA TIPO 17
GEN(ES) ASOCIADOS: CCDCI03
DISCINESIA CILIAR PRIMARIA TIPO 18
GEN(ES) ASOCIADOS: DNAAFS
DISCINESIA CILIAR PRIMARIA TIPO 19
GEN(ES) ASOCIADOS: LRRC6
DISCINESIA CILIAR PRIMARIA TIPO 2
GEN(ES) ASOCIADOS: DNAAF3
DISCINESIA CILIAR PRIMARIA TIPO 20
GEN(ES) ASOCIADOS: CCDCI14
DISCINESIA CILIAR PRIMARIA TIPO 23
GEN(ES) ASOCIADOS: ARMC4
DISCINESIA CILIAR PRIMARIA TIPO 24
GEN(ES) ASOCIADOS: RSPHI
DISCINESIA CILIAR PRIMARIA TIPO 25
GEN(ES) ASOCIADOS: DYXICI
DISCINESIA CILIAR PRIMARIA TIPO 26
GEN(ES) ASOCIADOS: C2IORF59
DISCINESIA CILIAR PRIMARIA TIPO 27
GEN(ES) ASOCIADOS: CCDC65
DISCINESIA CILIAR PRIMARIA TIPO 28
GEN(ES) ASOCIADOS: SPAG]
DISCINESIA CILIAR PRIMARIA TIPO 29
GEN(ES) ASOCIADOS: CCNO
DISCINESIA CILIAR PRIMARIA TIPO 3 (CON MLPA)
GEN(ES) ASOCIADOS: DNAH5
DISCINESIA CILIAR PRIMARIA TIPO 5
GEN(ES) ASOCIADOS: HYDIN
DISCINESIA CILIAR PRIMARIA TIPO 6
GEN(ES) ASOCIADOS: NMES
DISCINESIA CILIAR PRIMARIA TIPO 7
GEN(ES) ASOCIADOS: DNAHTI
DISCINESIA CILIAR PRIMARIA TIPO 9
GEN(ES) ASOCIADOS: DNAI2
DISCINESIA CILIAR PRIMARIA, RELACIONADA AL GEN DNAH9
GEN(ES) ASOCIADOS: DNAH9
DISFUNCION DEL NODULO SINUSAL Y SORDERA
GEN(ES) ASOCIADOS: CACNAID
DISPLASIA DE KNIEST
GEN(ES) ASOCIADOS: COL2AI
DISPLASIA SEPTO-OPTICA
SECUENCIACION GEN HESXI

pok7 Ul DISPLASIA SEPTO-OPTICA

SECUENCIACION GEN OTX2

y2kyI[ll DISPLASIA SEPTO-OPTICA

SECUENCIACION GEN SOX2

y2k7y [l DISPLASIA SEPTO-OPTICA

SECUENCIACION GEN SOX3
{3 k{1l ENFERMEDAD DE FAZIO-LONDE
GEN(ES) ASOCIADOS: SLC52A3
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PEZZ Bl ENFERMEDAD DE NORRIE
DELECIONES [MLPA) GEN NDP
Il ENFERMEDAD DE NORRIE
SECUENCIACION GEN NDP
PRl |CTIOSIS FOLICULAR-ALOPECIA-FOTOFOBIA (SINDROME BRESEK)
GEN(ES) ASOCIADOS: MBTPS2
P2Vl MACROTROMBOCITOPENIA SINDROMES ASOCIADOS
GEN(ES) ASOCIADOS: MYH9
P2 SORDERA, MODIFICADOR MITOCONDRIAL
GEN(ES) ASOCIADOS: TRMU
PZERE MUCOPOLISACARIDOSIS TIPO |
GEN(ES) ASOCIADOS: IDUA
PZEZ0LI NEUMOTORAX ESPONTANEO PRIMARIO (CON MLPA)
GEN(ES) ASOCIADOS: FLCN
PZERLT NEUROFIBROMATOSIS TIPO 1
DELECIONES-DUPLICACIONES (MLPA) GEN NFI
NEUROFIBROMATOSIS TIPO 1
SECUENCIACION GEN NFI
NEUROFIBROMATOSIS TIPO 2
DELECIONES-DUPLICACIONES (MLPA) GEN NF2
NEUROFIBROMATOSIS TIPO 2
SECUENCIACION GEN NF2
NEUROPATIA AUDITIVA, AUTOSOMICA DOMINANTE
GEN(ES) ASOCIADOS: DIAPH3
NEUROPATIA CON DISCAPACIDAD AUDITIVA
GEN(ES) ASOCIADOS: GJB3
OSTEOGENESIS IMPERFECTA
DELECIONES-DUPLICACIONES [MLPA) GEN COLIAI
PG OSTEOGENESIS IMPERFECTA
DELECIONES-DUPLICACIONES [MLPA) GEN COLIA2
PRI OSTEOGENESIS IMPERFECTA
SECUENCIACION GEN COLIAT
OSTEOGENESIS IMPERFECTA
SECUENCIACION GEN COLIA2
PEIPEIl OSTEOGENESIS IMPERFECTA
SECUENCIACION GEN CRTAP
PEPZUl OSTEOGENESIS IMPERFECTA
SECUENCIACION GEN LEPREI
PRI OSTEOPETROSIS MALIGNA AUTOSOMICA RECESIVA TIPO 2
SECUENCIACION GEN TNFSFI1
PRI OSTEOPETROSIS MALIGNA AUTOSOMICA RECESIVA TIPO 3 CON ACIDOSIS RENAL TUBULAR
SECUENCIACION GEN CA2
OSTEOPETROSIS MALIGNA AUTOSOMICA RECESIVA TIPO 5
SECUENCIACION GEN OSTMI1
OSTEOPETROSIS MALIGNA INFANTIL AUTOSOMICA RECESIVA TIPO 1
SECUENCIACION GEN TCIRG
OSTEOPETROSIS MALIGNA INFANTIL AUTOSOMICA RECESIVA TIPO 4
SECUENCIACION GEN CLCN7
SINDROME OTOFACIOCERVICAL
GEN(ES) ASOCIADOS: EYAT
I SINDROME DE PENDRED
DELECIONES-DUPLICACIONES (MLPA] GEN SLC26A4
Tl SINDROME DE PENDRED
GEN(ES) ASOCIADOS: SLC26A4
PERDIDA AUDITIVA RELACIONADA AL GEN MAPIA
GEN(ES) ASOCIADOS: MAPIA
PERDIDA AUDITIVA RELACIONADA AL GEN MYH7B
GEN(ES) ASOCIADOS: MYH7B
PERDIDA PROGRESIVA DE LA AUDICION
GEN(ES) ASOCIADOS: P2RX2
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PZXZE SINDROME AURICULOCONDILAR TIPO 2
GEN(ES) ASOCIADOS: PLCB4
SINDROME DE ALPORT, AUTOSOMICO RECESIVO (CON MLPA)
GEN(ES) ASOCIADOS: COL4A3
SINDROME DE ALPORT, AUTOSOMICO RECESIVO (CON MLPA]
GEN(ES) ASOCIADOS: COL4A4
SINDROME DE ALPORT, LIGADO AL CROMOSOMA X (CON MLPA)
GEN(ES) ASOCIADOS: COL4AS
SINDROME DE ALSTROM
GEN(ES) ASOCIADOS: ALMS
PTGl SINDROME DE BARAKAT
GEN(ES) ASOCIADOS: GATA3
AP Al SINDROME DE BARTTER TIPO 4A
GEN(ES) ASOCIADOS: BSND
SINDROME DE BARTTER TIPO 4B
GEN(ES) ASOCIADOS: CLCNKA
SINDROME DE BJORNSTAD
GEN(ES) ASOCIADOS: BCSIL
SINDROME DE BRANQUIO-OTICO TIPO 1 (CON MLPA)
GEN(ES) ASOCIADOS: EYAI
PSR SINDROME DE BRAQUIO-OTO-RENAL TIPO |
DELECIONES-DUPLICACIONES (MLPA] GEN EYAI
PIETIl SINDROME DE BRAQUIO-OTO-RENAL TIPO 1
GEN(ES) ASOCIADOS: EYAT
SINDROME DE BROWN-VIALETTO-VAN LAERE 1
GEN(ES) ASOCIADOS: SLC52A3

yALyLI Ml SINDROME DE CHARGE

DELECIONES-DUPLICACIONES (MLPA) GEN CHD7
SINDROME DE CHARGE
SECUENCIACION MASIVA (NGS) GEN CHD7
AL SINDROME DE CHUDLEY-MCCULLOUGH
GEN(ES) ASOCIADOS: GPSM2
PTIEZ SINDROME DE DONNAI-BARROW
SECUENCIACION MASIVA (NGS) GEN LRP2
SINDROME DE ECTRODACTILIA-DISPLASIA ECTODERMICA-FISURA LABIOPALATINA 3 (EEC3)
SECUENCIACION EXONES (5-8,13-14) GEN TP63
SINDROME DE EHLERS-DANLOS TIPO CIFOESCOLIOTICO Y SORDERA
SECUENCIACION GEN FKBP14
SINDROME DE HAY-WELLS
SECUENCIACION EXONES (13,14) GEN TP63
T3 SINDROME DE HEIMLER TIPO 1
GEN(ES) ASOCIADOS: PEXI
PZUR SINDROME DE JOHANSON-BLIZZARD
GENI(ES) ASOCIADOS: UBRI
SINDROME DE KALLMANN TIPO 1 (CON MLPA)
GEN(ES) ASOCIADOS: ANOSI
SINDROME DE KALLMANN TIPO 2 (CON MLPA)
GENI(ES) ASOCIADOS: FGFRI
SINDROME DE KALLMANN TIPO 4 (CON MLPA)
GEN(ES) ASOCIADOS: PROK2
PRS00 SINDROME DE KALLMANN, RELACIONADO AL GEN SEMA3A
GEN(ES) ASOCIADOS: SEMA3A
P2 SINDROME DE KALLMANN TIPO 5
GENI(ES) ASOCIADOS: CHD7
SINDROME DE KEARNS-SAYRE
DELECION (4977 PB) GEN MTDNA
SINDROME DE LEOPARD
GENI(ES) ASOCIADOS: PTPNII
SINDROME DE MARSHALL (CON MLPA)
GEN(ES) ASOCIADOS: COLTIAI
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PTG SINDROME DE MEIER-GORLIN TIPO 1
GENI(ES) ASOCIADOS: ORCI
PTG SINDROME DE MEIER-GORLIN TIPO 4
GEN(ES) ASOCIADOS: CDTI
SINDROME DE MOHR-TRANEBJAERG
GEN(ES) ASOCIADOS: TIMM8A
SINDROME DE MUCKLE-WELLS
GEN(ES) ASOCIADOS: NLRP3
SINDROME DE NAIL PATELLA
GEN(ES) ASOCIADOS: LMXIB
AL JJll SINDROME DE OHDO
GEN(ES) ASOCIADOS: KAT6B
SINDROME DE PENDRED (CON MLPA)
GEN(ES) ASOCIADOS: SLC26A4
SINDROME DE SINOSTOSIS MULTIPLES
GEN(ES) ASOCIADOS: FGF9
SMITH-MAGENIS SINDROME DE (DEL 17P11.2) (SMS)
FISH SANGRE TOTAL
SMITH-MAGENIS SINDROME DE
DELECIONES-DUPLICACIONES (MLPA) GEN RAI1
ALl SMITH-MAGENIS SINDROME DE
SECUENCIACION GEN RAI1
PR SINDROME DE STICKLER TIPO |
DELECIONES-DUPLICACIONES (MLPA] GEN COL2AI
SINDROME DE STICKLER TIPO |
GEN(ES) ASOCIADOS: COL2AI
SINDROME DE STICKLER TIPO Il
DELECIONES-DUPLICACIONES (MLPA] GEN COLTIAI
SINDROME DE STICKLER TIPO Il
GEN(ES) ASOCIADOS: COLTIAI
PRSI SINDROME DE STICKLER TIPO Ili
GEN(ES) ASOCIADOS: COLTIA2
PP SINDROME DE STICKLER TIPO IV
GEN(ES) ASOCIADOS: COLIAI
SINDROME DE STICKLER TIPO V/
GEN(ES) ASOCIADOS: COLIA2
SINDROME DE TIETZ ALBINISMO-SORDERA (CON MLPA)
GEN(ES) ASOCIADOS: MITF
SINDROME DE TREACHER COLLINS
DELECIONES-DUPLICACIONES [MLPA) GEN TCOFI
PO Tl SINDROME DE TREACHER COLLINS
GEN(ES) ASOCIADOS: TCOFI
P SINDROME DE TREACHER COLLINS TIPO 2
GEN(ES) ASOCIADOS: POLRID
SINDROME DE TREACHER COLLINS TIPO 3
GEN(ES) ASOCIADOS: POLRIC
SINDROME DE USHER TIPO IB
GEN(ES) ASOCIADOS: MYO7A
SINDROME DE USHER TIPO ID
GEN(ES) ASOCIADOS: CDH23
P27 SINDROME DE USHER TIPO IIA
DELECIONES-DUPLICACIONES (MLPA) GEN USH2A
P22 SINDROME DE USHER TIPO IIA
GEN(ES) ASOCIADOS: USH2A
SINDROME DE USHER TIPO IIIA
GEN(ES) ASOCIADOS: CLRNI
SINDROME DE USHER TIPO IIIB
GEN(ES) ASOCIADOS: HARS
SINDROME DE VAN DER WOUDE
GEN(ES) ASOCIADOS: IRF6
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P SINDROME DE WAARDENBURG TIPO 2A
DELECIONES-DUPLICACIONES (MLPA] MITF
AL SINDROME DE WAARDENBURG TIPO 2A
GEN(ES) ASOCIADOS: MITF
SINDROME DE WAARDENBURG TIPO 4A
GEN(ES) ASOCIADOS: EDNRB
SINDROME DE WAARDENBURG TIPO 4B
GEN(ES) ASOCIADOS: EDN3
SINDROME DE WAARDENBURG TIPO 4C
GEN(ES) ASOCIADOS: SOXI0
PALZ SINDROME DE WAARDENBURG TIPOS 1Y 3
DELECIONES-DUPLICACIONES (MLPA) GEN PAX3
SINDROME DE WAARDENBURG TIPOS 1Y 3
GEN(ES) ASOCIADOS: PAX3
SINDROME DE WEISSENBACHER-ZWEYMULLER
GEN(ES) ASOCIADOS: COLTIA2
SINDROME DE WOLF-HIRSCHHORN (DEL 4P16.3) WHSR
FISH SANGRE TOTAL
SINDROME DE WOLF-HIRSCHHORN
DELECIONES-DUPLICACIONES [MLPA) GEN WHCR
SINDROME DE WOLFRAM TIPO 1(CON MLPA)
GEN(ES) ASOCIADOS: WFS]
PALI SINDROME DE WOLFRAM TIPO 2
GEN(ES) ASOCIADOS: CISD2
SINDROME OTOPALATODIGITAL TIPO 1
GEN(ES) ASOCIADOS: FLNA
SINDROME OTOPALATODIGITAL TIPO 2
GEN(ES) ASOCIADOS: FLNA
SINDROME PERRAULT DE TIPO 1
GEN(ES) ASOCIADOS: HSDI1784
Y7 SINDROME PERRAULT DE TIPO 2
GEN(ES) ASOCIADOS: HARS2
Il SINDROME PERRAULT DE TIPO 3
GEN(ES) ASOCIADOS: CLPP
SINDROME PERRAULT DE TIPO 4
GEN(ES) ASOCIADOS: LARS2
SINDROME SESAME
GEN(ES) ASOCIADOS: KCNJIO
SINDROME VELOCARDIOFACIAL
DELECION GEN TBXI
SINDROME WOLFRAM-LIKE, AUTOSOMICO DOMINANTE (CON MLPA)
GEN(ES) ASOCIADOS: WFS]
PAAZZL Il SORDERA CONGENITA CON AGENESIA DEL OIDO INTERNO, MICROTIA Y MICRODONTIA
GEN(ES) ASOCIADOS: FGF3
SORDERA E INFERTILIDAD MASCULINA, RELACIONADA AL GEN CATSPER2
GEN(ES) ASOCIADOS: CATSPER2

pAjL- )[Rl SORDERA HEREDITARIA

DELECION GENES GJB2 Y GJB6
SORDERA HEREDITARIA
GENI(ES) ASOCIADOS: GJB2 [CONEXINA 26) Y ADN MITOCONDRIAL
PAALYI SORDERA HEREDITARIA CONEXINA 30
GEN(ES) ASOCIADOS: GJB6
PAACE SORDERA HEREDITARIA LIGADA AL X TIPO 2
GEN(ES) ASOCIADOS: POU3F4
SORDERA HEREDITARIA TIPO 59
SECUENCIACION GEN DFNB59 (PIVK)
SORDERA SENSORINEURAL NO SINDROMICA AUTOSOMICA DOMINANTE TIPO 9
SECUENCIACION GEN COCH

y4jI:y1)JUll SORDERA HEREDITARIA

SCREENING ADN MITOCONDRIAL
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FZACILLI SORDERA NO SINDROMICA, NEUROSENSORIAL, MITOCONDRIAL
GEN(ES) ASOCIADOS: MT-RNRI
TRASTORNO RELACIONADO CON LA CILIOGENESIS
GEN(ES) ASOCIADOS: PTPN23
TRASTORNOS RELACIONADOS CON GATA2
GEN(ES) ASOCIADOS: GATA2
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