ENFERMEDADES
ONCOLOGICAS

CANCER HEREDITARIO

HEMATOLOGIA

y4;710[ OB PANEL DE ANEMIA DE FANCONI (CON MLPA)
GEN(ES) ASOCIADOS: BRCA2, BRIP1, ERCC4, FANCA, FANCB, FANCC, FANCD2, FANCE, FANCF, FANCG, FANCI, FANCL,
FANCM, PALB2, RADSIC, SLX4, UBE2T, XRCC2
pA VOB ATAXIA TELANGIECTASIA VARIANTE TIPO 1(SINDROME DE ROTURA DE NIJMEGEN)
DELECION GEN NBN
ya{\yZlBll ANEMIA DE FANCONI
DELECIONES-DUPLICACIONES (MLPA) GEN FANCA
pa{oy/ VBl ANEMIA DE FANCONI
SECUENCIACION GEN FANCA
p&{sys VBl ANEMIA DE FANCONI
SECUENCIACION GEN FANCC
pa{oy: 0Bl ANEMIA DE FANCONI
SECUENCIACION GEN FANCG
pa{oy. 0Bl ANEMIA DE FANCONI
SECUENCIACION GEN PALB2
pa{ )Ml ANEMIA DE FANCONI
SENSIBILIDAD AL DIEPOXIBUTANO
paZ L HEMANGIOMA CAPILAR INFANTIL
GEN(ES) ASOCIADOS: ANTXRI
y 27yl LEUCEMIA MIELOMONOCITICA JUVENIL, DEBIDO A MUTACION GERMINAL EN EL GEN CBL
GEN(ES) ASOCIADOS: CBL
yZy OBl LEUCEMIA MIELOIDE AGUDA, DEBIDO A MUTACION GERMINAL EN EL GEN CEBPA (CON MLPA)
GEN(ES) ASOCIADOS: CEBPA
yZyr- B MIXOMA INTRACARDIACO
GEN(ES) ASOCIADOS: PRKARIA
yA0l:LZO0 M SINDROME DE BLOOM
GEN(ES) ASOCIADOS: BLM (RECQL3)
oL SINDROME DE WISCOTT-ALDRICH
GEN(ES) ASOCIADOS: WAS
yakyc 0Bl SUSCEPTIBILIDAD A LA LEUCEMIA LINFOBLASTICA AGUDA, DEBIDO A MUTACION GERMINAL EN EL GEN PAX5 (CON MLPA)
GEN(ES) ASOCIADOS: PAX5
L0V O SUSCEPTIBILIDAD AL HEMANGIOMA CAPILAR INFANTIL FAMILIAR
GEN(ES) ASOCIADOS: KDR

NEUROLOGIA

yZi3v Il MEDULOBLASTOMA DESMOPLASICO FAMILIAR
GEN(ES) ASOCIADOS: SUFU
yZISK{ Il MEDULOBLASTOMA, DEBIDO A MUTACION GERMINAL EN EL GEN BRCA2 (CON MLPA)
GEN(ES) ASOCIADOS: BRCA2
PZEXy[/ [l MENINGIOMA FAMILIAR, RELACIONADO AL GEN PDGFB
GEN(ES) ASOCIADOS: PDGFB
pL Lz [ MENINGIOMA, RELACIONADO AL GEN MN1
GEN(ES) ASOCIADOS: MN1
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NEUROFIBROMATOSIS TIPO 1
DELECIONES-DUPLICACIONES [MLPA] GEN NF1
NEUROFIBROMATOSIS TIPO 1
SECUENCIACION GEN NF1
NEUROFIBROMATOSIS TIPO T-LIKE (CON MLPA)
GEN(ES) ASOCIADOS: SPREDI
NEUROFIBROMATOSIS TIPO 2
DELECIONES-DUPLICACIONES [MLPA] GEN NF2
NEUROFIBROMATOSIS TIPO 2
SECUENCIACION GEN NF2
PARAGANGLIOMA TIPO 1, CON O SIN SORDERA (CON MLPA)
GEN(ES) ASOCIADOS: SDHD
PARAGANGLIOMA TIPO 4 (CON MLPA)
GEN(ES) ASOCIADOS: SDHB
PARAGANGLIOMA TIPO 5 (CON MLPA)
GEN(ES) ASOCIADOS: SDHA
PARAGANGLIOMA Y SARCOMA DEL ESTROMA GASTRICO (CON MLPA)
GEN(ES) ASOCIADOS: SDHD
P23 SINDROME DE VON HIPPEL-LINDAU (CON MLPA]
GEN(ES) ASOCIADOS: VHL
SUSCEPTIBILIDAD AL GLIOBLASTOMA, TIPO 3, DEBIDO A MUTACION GERMINAL EN EL GEN BRCA2 (CON MLPA)
GEN(ES) ASOCIADOS: BRCA2
PZZCLL ) SUSCEPTIBILIDAD AL MENINGIOMA FAMILIAR
GEN(ES) ASOCIADOS: SMARCET
P22V SUSCEPTIBILIDAD AL MENINGIOMA FAMILIAR
GEN(ES) ASOCIADOS: SUFU

TEJIDO CONECTIVO

SINDROME DE LI-FRAUMENI TIPO 1 (CON MLPA)
GEN(ES) ASOCIADOS: TP53
SINDROME DE LI-FRAUMENI TIPO 2 (CON MLPA)
GEN(ES) ASOCIADOS: CHEK?2
SINDROME DE GORLIN (SINDROME DEL NEVO BASOCELULAR)
GEN(ES) ASOCIADOS: SUFU
SINDROME DE GORLIN (SINDROME DEL NEVO BASOCELULAR] (CON MLPA)
GEN(ES]) ASOCIADOS: PTCHT
SINDROME DEL CARCINOMA NEVOIDE DE CELULAS BASALES (SINDROME DE GORLIN), DEBIDO A MUTACION GERMINAL EN EL GEN PTCH2
GEN(ES) ASOCIADOS: PTCH?2

ENDOCRINOLOGIA

ZEl PANEL DE NEOPLASIAS ENDOCRINAS MULTIPLES / PARAGANGLIOMA / FEOCROMOCITOMA (CON MLPA)
GEN(ES) ASOCIADOS: CDKNIB, MAX, MENI, RET, SDHA, SDHAF2, SDHB, SDHC, SDHD, TMEM127, VHL
PANEL DE CANCER PANCREATICO, DIRIGIDO (CON MLPA)
GEN(ES) ASOCIADOS: APC, ATM, BMPRIA, CDKN2A, EPCAM, MLH1, MSH2, MSHS, PALB2, PMS1, PMS2, PRSSI, SMAD4, STKI1
PANEL DEL CANCER DE TIROIDES, DIRIGIDO (CON MLPA)
GEN(ES) ASOCIADOS: APC, PTEN, RET
ADENOMA HIPOFISARIO, SECRETOR DE ACTH, DEBIDO A MUTACION GERMINAL EN EL GEN AIP (CON MLPA)
GEN(ES) ASOCIADOS: AIP
ADENOMA HIPOFISARIO, SECRETOR DE HORMONAS DE CRECIMIENTO, DEBIDO A MUTACION GERMINAL EN EL GEN AIP (CON MLPA)
GEN(ES) ASOCIADOS: AIP
ADENOMA HIPOFISIARIO, SECRETOR DE PROLACTINA, DEBIDO A MUTACION GERMINAL EN EL GEN AIP (CON MLPA)
GEN(ES) ASOCIADOS: AIP
FEOCROMOCITOMA TIPO 1(CON MLPA)
GEN(ES) ASOCIADOS: SDHD
FEOCROMOCITOMA TIPO 2 (CON MLPA]
GEN(ES) ASOCIADOS: SDHB
FEOCROMOCITOMA TIPO 3 (CON MLPA)
GEN(ES) ASOCIADOS: SDHC
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FEOCROMOCITOMA TIPO 5 (CON MLPA)
GEN(ES) ASOCIADOS: SDHAF2
FEOCROMOCITOMA TIPO 8
GENI(ES) ASOCIADOS: TMEM127
FEOCROMOCITOMA TIPO 9 (CON MLPA}
GENI(ES) ASOCIADOS: MAX
PZEZIULI NEOPLASIA ENDOCRINA MULTIPLE TIPO 1, RELACIONADA AL GEN CDKN2B (CON MLPA)
GEN(ES) ASOCIADOS: CDKN2B
PZRPA NEOPLASIA ENDOCRINA MULTIPLE TIPO 2A (CON MLPA)
GENI(ES) ASOCIADOS: RET
FZXYZARM NEOPLASIA ENDOCRINA MULTIPLE TIPO 2B (CON MLPA)
GENI(ES) ASOCIADOS: RET
PZEZEA NEOPLASIA ENDOCRINA MULTIPLE TIPO 4 (CON MLPA)
GENI(ES) ASOCIADOS: CDKN1B
ARl SUSCEPTIBILIDAD AL CANCER DE TIROIDES TIPO 2, NO MEDULAR
GENI(ES) ASOCIADOS: SRGAPI
FAZZ 0 TUMORES CARCINOIDES INTESTINALES (CON MLPA)
GENI(ES) ASOCIADOS: SDHD

GASTROINTESTINAL

ALY\ PANEL EXTENDIDO ZUMACOLON

GEN(ES) ASOCIADOS: APC, BMPRIA, CDH1, CHEK2, EPCAM, MLHI1, MSH2, MSH6, MUTYH, NTHL1, PMS2, POLD1, POLE, PTEN,

SMAD4, STK11, TP53

pA7X{ [l Ml PANEL DE CANCER COLORRECTAL HEREDITARIO NO POLIPOSICO (SINDROME DE LYNCH) (CON MLPA)

GEN(ES) ASOCIADOS: MSH2, MLH1, MSH6, PMS2, EPCAM

pA:7Xi(JJMl PANEL DE CANCER COLORRECTAL POLIPOSICO (CON MLPA)

GEN(ES) ASOCIADOS: APC, BMPRIA, MUTYH, PTEN, SMADA4, STKI1

yA:y¥I )Ml PANEL DE CANCER GASTRICO, DIRIGIDO (CON MLPA)

GEN(ES) ASOCIADOS: BMPRIA, CDH1, EPCAM, MLH1, MSH2, MSH6, PMS1, PMS2, SMAD4

pAx IV PANEL PARAGANGLIOMA / FEOCROMOCITOMA / GIST, DIRIGIDO (CON MLPA)

GEN(ES) ASOCIADOS: GDNF, KIF1B, MAX, MENT, NF1, RET, SDHA, SDHAF2, SDHB, SDHC, SDHD, TMEM127, TP53, VHL

yA[ )l CANCER COLORRECTAL HEREDITARIO NO POLIPOSICO

INESTABILIDAD MICROSATELITES (MSI)

yA[ 7 (s[JI CANCER COLORRECTAL HEREDITARIO NO POLIPOSICO, RELACIONADO AL GEN PMSI

GEN(ES) ASOCIADOS: PMSI

yA[o” VXl CANCER COLORRECTAL HEREDITARIO NO POLIPOSICO, TIPO 1 (CON MLPA)

GEN(ES) ASOCIADOS: MSH2

yA[ZX{\Ill CANCER COLORRECTAL HEREDITARIO NO POLIPOSICO, TIPO 2 (CON MLPA)

GEN(ES) ASOCIADOS: MLH1

yA[ZV..[JBll CANCER COLORRECTAL HEREDITARIO NO POLIPOSICO, TIPO 4 (CON MLPA)

GEN(ES) ASOCIADOS: PMS2

yA[ 1)l CANCER COLORRECTAL HEREDITARIO NO POLIPOSICO, TIPO 5 (CON MLPA)

GEN(ES) ASOCIADOS: MSH6

yA[VZT) VIl CANCER COLORRECTAL HEREDITARIO NO POLIPOSICO, TIPO 6 (CON MLPA)

GEN(ES) ASOCIADOS: TGFBR2

y4[1Zy/ Ml CANCER COLORRECTAL HEREDITARIO NO POLIPOSICO, TIPO 7

GEN(ES) ASOCIADOS: MLH3

yA[ZE: Bl CANCER COLORRECTAL HEREDITARIO NO POLIPOSICO, TIPO 8 (CON MLPA)

GEN(ES) ASOCIADOS: EPCAM

y4[ZT (Bl CANCER COLORRECTAL HEREDITARIO

GEN(ES) ASOCIADOS: NRAS

r4[ELOVI CANCER GASTRICO DIFUSO HEREDITARIO

DELECIONES-DUPLICACIONES (MLPA) GEN CDHI

yA(EIIM CANCER GASTRICO DIFUSO HEREDITARIO

SECUENCIACION GEN CDH1

y¥(31-)[JBll ENFERMEDAD DESMOIDE HEREDITARIA (CON MLPA)

GEN(ES) ASOCIADOS: APC

y#7y 0\ Ill ENFERMEDAD GRANULOMATOSA, CRONICA, AUTOSOMICA RECESIVA, CITOCROMO B-POSITIVA, TIPO 1
GEN(ES) ASOCIADOS: NCF1
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PARAGANGLIOMA Y SARCOMA DEL ESTROMA GASTRICO (CON MLPA)
GEN(ES) ASOCIADOS: SDHD
POLIPOSIS JUVENIL / SINDROME HEREDITARIO DE TELANGIECTASIAS HEMORRAGICAS (CON MLPA)
GEN(ES) ASOCIADOS: SMAD4
SINDROME DE COWDEN, TIPO 1(CON MLPA)
GEN(ES) ASOCIADOS: PTEN
SINDROME DE COWDEN, TIPO 3 (CON MLPA)
GEN(ES) ASOCIADOS: SDHD
PZYEI Ol SINDROME DE COWDEN, TIPO 5
GEN(ES) ASOCIADOS: PIK3CA
7ZYEELNI SINDROME DE COWDEN, TIPO 6
GEN(ES) ASOCIADOS: AKTI
SINDROME DE MELANOMA MALIGNO FAMILIAR Y CANCER DE PANCREAS (CON MLPA)
GEN(ES) ASOCIADOS: CDKN2A
SINDROME DE PEUTZ-JEGHERS (CON MLPA)
GEN(ES) ASOCIADOS: STKII
SINDROME DE POLIPOSIS ADENOMATOSA FAMILIAR (CON MLPA)
GEN(ES) ASOCIADOS: APC
SINDROME DE POLIPOSIS ADENOMATOSA FAMILIAR, TIPO 2 (CON MLPA)
GEN(ES) ASOCIADOS: MUTYH
Il SINDROME DE POLIPOSIS ADENOMATOSA FAMILIAR, TIPO 3
GEN(ES) ASOCIADOS: NTHLI
230 SINDROME DE POLIPOSIS ADENOMATOSA FAMILIAR, TIPO 4
GEN(ES) ASOCIADOS: MSH3
SINDROME DE POLIPOSIS JUVENIL (CON MLPA)
GEN(ES) ASOCIADOS: BMPRIA
SINDROME DE POLIPOSIS JUVENIL (CON MLPA)
GEN(ES) ASOCIADOS: SMAD4
SINDROME DE POLIPOSIS MIXTA HEREDITARIO (CON MLPA)
GEN(ES) ASOCIADOS: GREMI
SINDROME DE POLIPOSIS MIXTA HEREDITARIO TIPO 2 (CON MLPA)
GEN(ES) ASOCIADOS: BMPRIA
SUSCEPTIBILIDAD AL CANCER COLORRECTAL HEREDITARIO (CON MLPA)
GEN(ES) ASOCIADOS: CCNDI
SUSCEPTIBILIDAD AL CANCER PANCREATICO TIPO 2 (CON MLPA)
GEN(ES) ASOCIADOS: BRCA2
SUSCEPTIBILIDAD AL CANCER PANCREATICO TIPO 3 (CON MLPA)
GEN(ES) ASOCIADOS: PALB2
SUSCEPTIBILIDAD AL CANCER PANCREATICO TIPO 4 (CON MLPA)
GEN(ES) ASOCIADOS: BRCAI
TUMOR DEL ESTROMAL GASTROINTESTINAL FAMILIAR (CON MLPA)
GEN(ES) ASOCIADOS: KIT

GINECOLOGIA

PANEL BRCA 1Y BRCA 2 (CON MLPA)
GEN(ES) ASOCIADOS: BRCAI, BRCA2
PANEL DE CANCER DE MAMA-OVARIO (CON MLPA)
GEN(ES) ASOCIADOS: CDHT, PTEN, STKII, TP53
PANEL DE CANCER DE MAMA-OVARIO PLUS (CON MLPA)
GEN[ES) ASOCIADOS: ATM, BARDI, BRIPI, CHEK2, MEN1, MLH1, MREIIA, MSH2, MSH6, MUTYH, NBN, PALB2, PMS1, PMS2,
RAD50, RADS5IC, RADSID, XRCC2
PANEL ZUMABREAST®
GEN(ES) ASOCIADOS: ATM, BARDI, BRCAI, BRCA2, BRIP1, CDH1, CHEK2, NBN, PALB2, PTEN, RADSIC, STKI1, TP53
PANEL DE CANCER DE OVARIO, DIRIGIDO (CON MLPA)
GEN(ES) ASOCIADOS: BARDI, BRCAI, BRCA2, BRIPT, EPCAM, MLH1, MRETIA, MSH2, MSH6, NBN, PMST, PMS2, RAD50, RADSIC,
RADSID, STK1T, TP53
PANEL DE CANCER DE PROSTATA (CON MLPA)
GEN(ES) ASOCIADOS: BRCAT, BRCA2, CHEK2, HOXBI3, MLH1, MSH2, MSH6, NBN, PTEN, TP53
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PANEL DE CANCER UTERINO, DIRIGIDO (CON MLPA)
GEN(ES) ASOCIADOS: EPCAM, MLH1, MSH2, MSH6, PMSI, PMS2, PTEN
CANCER DE ENDOMETRIO FAMILIAR, RELACIONADO AL GEN MSH6 (CON MLPA)
GEN(ES) ASOCIADOS: MSH6
JAEOIIl CANCER DE MAMA-OVARIO (CON MLPA)
GEN(ES) ASOCIADOS: BRCAI
JAENII CANCER DE MAMA-OVARIO (CON MLPA)
GEN(ES) ASOCIADOS: BRCA2
JAENII CANCER DE MAMA-OVARIO (CON MLPA)
GEN(ES) ASOCIADOS: RADSIC
FAL33 0 SINDROME HEREDITARIO DE CANCER DE MAMA Y OVARIO
RELACIONADO CON EL GEN RAD50 (CON MLPA)
FAS CANCER DE MAMA, RELACIONADO CON EL GEN RINTI
GEN(ES) ASOCIADOS: RINTI
LEIOMIOMATOSIS HEREDITARIA
GEN(ES) ASOCIADOS: FH
SINDROME DE LI-FRAUMENI TIPO 1 (CON MLPA)
GEN(ES) ASOCIADOS: TP53
SINDROME DE LI-FRAUMENI TIPO 2 (CON MLPA)
GEN(ES) ASOCIADOS: CHEK2
PR SUSCEPTIBILIDAD AL CANCER DE MAMA—-OVARIO FAMILIAR (CON MLPA)
GEN(ES) ASOCIADOS: RADSID
SUSCEPTIBILIDAD AL CANCER DE MAMA MASCULINO (CON MLPA)
GEN(ES) ASOCIADOS: BRCA2
PR SUSCEPTIBILIDAD AL CANCER DE MAMA
GEN(ES) ASOCIADOS: BARDI
PR SUSCEPTIBILIDAD AL CANCER DE MAMA
GEN(ES) ASOCIADOS: PALB2
PR SUSCEPTIBILIDAD AL CANCER DE MAMA
GEN(ES) ASOCIADOS: RECQL
P2 SUSCEPTIBILIDAD AL CANCER DE MAMA
GEN(ES) ASOCIADOS: XRCC3

RESPIRATORIO

BLASTOMA PLEUROPULMONAR
GEN(ES) ASOCIADOS: DICERI

SUSCEPTIBILIDAD AL CANCER DE PULMON DE CELULAS NO PEQUENAS FAMILIAR (CON MLPA)
GEN(ES) ASOCIADOS: EGFR

PIEL

PANEL DE CANCER DE LA PIEL, DIRIGIDO (CON MLPA)
GEN(ES) ASOCIADOS: CDKN2A, EPCAM, MCIR, MITF, MLH1, MSH2, MSH6, PMS1, PMS2, POT1, PTCH1, XRCC3
PANEL DE EPIDERMODISPLASIA VERRUCIFORME
SECUENCIACION MASIVA (NGS) GENES TMC6 Y TMC8
PALLYUO CILINDROMATOSIS FAMILIAR
GEN(ES) ASOCIADOS: CYLD
EPIDERMODISPLASIA VERRUCIFORME
GEN(ES) ASOCIADOS: TMC6
EPIDERMODISPLASIA VERRUCIFORME
GEN(ES) ASOCIADOS: TMC8
MELANOMA MALIGNO CUTANEO FAMILIAR (CON MLPA)
GEN(ES) ASOCIADOS: CDKN2A
MELANOMA MALIGNO CUTANEO FAMILIAR, RELACIONADO AL GEN CDK4 (CON MLPA]
GEN(ES) ASOCIADOS: CDK4
MELANOMA MALIGNO CUTANEO
GEN(ES) ASOCIADOS: MCIR
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MELANOMA MALIGNO CUTANEO
GEN(ES) ASOCIADOS: MITF
FZVEl SINDROME DE MUIR-TORRE (CON MLPA)
GEN(ES) ASOCIADOS: MLH
JZXVEl SINDROME DE MUIR-TORRE (CON MLPA]
GEN(ES) ASOCIADOS: MSH2
PIYEUN SINDROME DE SPIEGLER-BROOKE
GEN(ES) ASOCIADOS: CYLD
SINDROME DE MELANOMA Y TUMORES DEL SISTEMA NERVIOSO FAMILIAR (CON MLPA)
GEN(ES) ASOCIADOS: CDKN2A
PRl SUSCEPTIBILIDAD AL CARCINOMA BASOCELULAR, TIPO 7
GEN(ES) ASOCIADOS: TP53
FAZAS SUSCEPTIBILIDAD AL MELANOMA MALIGNO CUTANEO FAMILIAR TIPO 10
GEN(ES) ASOCIADOS: POTI
PAZILl SUSCEPTIBILIDAD AL MELANOMA MALIGNO CUTANEO FAMILIAR TIPO 6
GEN(ES) ASOCIADOS: XRCC3
TILOSIS CON CANCER DE ESOFAGO
GEN(ES) ASOCIADOS: RHBDF2
TRICOEPITELIOMA FAMILIAR MULTIPLE TIPO 1
GEN(ES) ASOCIADOS: CYLD
XERODERMA PIGMENTOSUM GRUPO A
GEN(ES) ASOCIADOS: XPA
PALI7 0l XERODERMA PIGMENTOSUM GRUPO C
GEN(ES) ASOCIADOS: XPC
PALIE0 XERODERMA PIGMENTOSUM, GRUPO D
GEN(ES) ASOCIADOS: ERCC2
PALIZV Il XERODERMA PIGMENTOSUM, GRUPO E, SUBTIPO DDB-NEGATIVO
GEN(ES) ASOCIADOS: DDB2
P2l XERODERMA PIGMENTOSUM, GRUPO F
GEN(ES) ASOCIADOS: ERCC4
PACIT 0 XERODERMA PIGMENTOSUM, GRUPO G
GEN(ES) ASOCIADOS: ERCC5
P2l XERODERMA PIGMENTOSUM, TIPO DE VARIANTE
GEN(ES) ASOCIADOS: POLH

UROLOGIA

PANEL DE CANCER RENAL, DIRIGIDO (CON MLPA)
GEN(ES) ASOCIADOS: EPCAM, FH, FLCN, HNFIA, HNF1B, MET, MITF, MLH1, MSH2, MSH6, PMSI, PMS2, PTEN, SDHB, SDHD, TSCI,
TSC2, VHL, W1
PANEL DE ESCLEROSIS TUBEROSA
SECUENCIACION MASIVA [NGS) GENES TSCT Y TSC2
CANCER DE PROSTATA (CON MLPA]
GEN(ES) ASOCIADOS: BRCA2
CANCER DE PROSTATA (CON MLPA)
GEN(ES) ASOCIADOS: SRD5A2
CANCER DE PROSTATA (CON MLPA)
GEN(ES) ASOCIADOS: STAG]
CANCER DE PROSTATA (CON MLPA)
GEN(ES) ASOCIADOS: ZNF783
CANCER DE PROSTATA FAMILIAR
GEN(ES) ASOCIADOS: HOXBI3
CANCER DE PROSTATA
GEN(ES) ASOCIADOS: RNASEL
CANCER RENAL RELACIONADO AL GEN SDHB [ (CON MLPA)
GEN(ES) ASOCIADOS: SDHB
CANCER RENAL RELACIONADO AL GEN SDHC [ (CON MLPA)
GEN(ES) ASOCIADOS: SDHC
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CANCER RENAL RELACIONADO AL GEN SDHD (CON MLPA)
GEN(ES) ASOCIADOS: SDHD

CARCINOMA DE CELULAS RENALES PAPILAR TIPO 1(CON MLPA)
GEN(ES) ASOCIADOS: MET

CARCINOMA DE CELULAS RENALES, DEBIDO A MUTACION GERMINAL DEL GEN HNFIA (CON MLPA)
GEN(ES) ASOCIADOS: HNFIA

p22[o[JJUl ESCLEROSIS TUBEROSA

DELECIONES-DUPLICACIONES (MLPA] GEN TSC1

o2/l ESCLEROSIS TUBEROSA

DELECIONES-DUPLICACIONES (MLPA] GEN TSC2

yaeyJo [l ESCLEROSIS TUBEROSA

SECUENCIACION GEN TSCI
ESCLEROSIS TUBEROSA
SECUENCIACION GEN TSC2
LEIOMIOMATOSIS HEREDITARIA Y CANCER RENAL (CARCINOMA PAPILAR RENAL TIPO 2) HLRCC
GEN(ES) ASOCIADOS: FH
PALYZ SINDROME DE BECKWITH WIEDEMANN
DELECIONES-DUPLICACIONES (MLPA) GEN KCNQIOTI
PALTEoll SINDROME DE BECKWITH WIEDEMANN
GEN(ES) ASOCIADOS: CDKNIC
2Rzl SINDROME DE BIRT-HOGG-DUBE (CON MLPA]
GEN(ES) ASOCIADOS: FLCN
2L SINDROME DE VON HIPPEL-LINDAU (CON MLPA) (CANCER RENAL CELULAS CLARAS)
GEN(ES) ASOCIADOS: VHL
VAR SUSCEPTIBILIDAD AL CANCER DE PROSTATA HEREDITARIO
GEN(ES) ASOCIADOS: ELAC2
aZ2 0 TUMOR DE WILMS FAMILIAR, DEBIDO A MUTACION EN EL GEN BRCA2 (CON MLPA)
GEN(ES) ASOCIADOS: BRCA2

OTROS

AL (e PANEL ZUMACANCER
GEN(ES) ASOCIADOS: APC, ATM, BARDI, BLM, BMPRI1A, BRCA1, BRCA2, BRIP1, CDH1, CDK4, CDKN2A, CHEK2, EPCAM, FH, FLCN,
MLH1, MSH2, MSH6, MUTYH, NBN, NTHL1, PALB2, PMS2, POLDI, POLE, PTEN, RAD51C, RAD51D, SMAD4, STK11, TPS3
y43(0 (/[ PANEL DE FEOCROMOCITOMA PARAGANGLIOMA HEREDITARIO
SECUENCIACION MASIVA (NGS) 11 GENES
AN LNV PANEL DE OSTEOCONDROMATOSIS TIPOS 1Y 2
GEN(ES) ASOCIADOS: EXT1Y EXT2
A VNIVl ANALISIS DE METILACION DE LOS GENES MMR (CON MLPA)
GEN(ES) ASOCIADOS: MMR GENES
yALyZI/JURl BRAF GEN
MUTACION V600E SANGRE TOTAL
pA LIl SINDROME DE BROOKE-SPIEGLER
GEN(ES) ASOCIADOS: CYLD
PALZ:Z Vol COMPLEJO DE CARNEY TIPO 1
GEN(ES) ASOCIADOS: PRKARIA
yA[JV DM SINDROME DE COSTELLO
GEN(ES) ASOCIADOS: HRAS
pox Y Mll DISQUERATOSIS CONGENITA
GEN(ES) ASOCIADOS: TINF2
paLxs: Bl HER-2/NEU (C-ERB-B2)
FISH TEJIDO
43 Mll HIPERPARATIROIDISMO-SINDROME DEL TUMOR DE MANDIBULA (HPT-JT)
GEN(ES) ASOCIADOS: CDC73 (HRPT2)
pZyI (ol KRAS ONCOGEN
SECUENCIACION GEN
yZ2:7A(\[ Il CANCER DE COLON
MS9 (SEPTINA 9 METILADA] PLASMA
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A1 [i[ OSTEOCONDROMATOSIS TIPO 1
DELECIONES-DUPLICACIONES (MLPA) GEN EXTI
VAN L[ OSTEOCONDROMATOSIS TIPO 1
GEN(ES) ASOCIADOS: EXTI
VA [ OSTEOCONDROMATOSIS TIPO 2
DELECIONES-DUPLICACIONES (MLPA) GEN EXT2
VA K[V OSTEOCONDROMATOSIS TIPO 2
GEN(ES) ASOCIADOS: EXT2
pA:3: V1S OBl SINDROME DE PERLMAN
GEN(ES) ASOCIADOS: DIS3L2

pA Lyl RETINOBLASTOMA

DELECIONES-DUPLICACIONES (MLPA] GEN RBI
RETINOBLASTOMA
GEN(ES) ASOCIADOS: RBI
RETINOBLASTOMA DELECION 13Q14 (GEN RB1)
FISH SANGRE TOTAL
PZYER 0 SINDROME DE BECKWITH-WIEDEMANN (CON MLPA)
GEN(ES) ASOCIADOS: CDKNIC
PZXER0 ) SINDROME DE BECKWITH-WIEDEMANN (CON MLPA)
GEN(ES) ASOCIADOS: CHR. 11P15
PZXER0 0 SINDROME DE BECKWITH-WIEDEMANN (CON MLPA)
GEN(ES) ASOCIADOS: H19
PZXER0 0 SINDROME DE BECKWITH-WIEDEMANN (CON MLPA)
GEN(ES) ASOCIADOS: KCNQIOTI
2R SINDROME DE BECKWITH-WIEDEMANN (CON MLPA)
GEN(ES) ASOCIADOS: NSDI
SINDROME DE PREDISPOSICION TUMORAL (CON MLPA)
GEN(ES) ASOCIADOS: BAPI
P23 SINDROME DE PREDISPOSICION TUMORAL, RELACIONADO AL GEN ARLI1
GEN(ES) ASOCIADOS: ARLI1
T3l SINDROME DE TELANGIECTASIA CUTANEA Y CANCER, ENFERMEDAD FAMILIAR
GEN(ES) ASOCIADOS: ATR
TRASTORNO DEL CICLO CELULAR, RELACIONADO AL GEN CDC20
GEN(ES) ASOCIADOS: CDC20
ALV El SINDROME DE WERNER
GEN(ES) ASOCIADOS: WRN (RECQL2)

CANCER SOMATICO

HEMATOLOGIA

1,19 (TCF3/PBX1) TRANSLOCACION CROMOSOMICA
FISH MEDULA OSEA

1,19 (TCF3/PBX1) TRANSLOCACION CROMOSOMICA
FISH SANGRE TOTAL

11;14 TRANSLOCACION CROMOSOMICA (IGH/CCNDI)
FISH MEDULA OSEA

11;14 TRANSLOCACION CROMOSOMICA (IGH/CCNDI)
FISH SANGRE TOTAL

11;14 TRANSLOCACION CROMOSOMICA
MEDULA OSEA (PCR]

11;14 TRANSLOCACION CROMOSOMICA
SANGRE TOTAL (PCR)

1123 TRANSLOCACION CROMOSOMICA GEN MLL
FISH MEDULA OSEA

1123 TRANSLOCACION CROMOSOMICA GEN MLL
FISH SANGRE TOTAL

12;21 TRANSLOCACION GEN (TEL/AML-1)
FISH MEDULA OSEA
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12;21 TRANSLOCACION GEN (TEL/AML-1)
FISH SANGRE TOTAL

14;16 TRANSLOCACION CROMOSOMICA (IGH/MAF)
FISH MEDULA OSEA

14;16 TRANSLOCACION CROMOSOMICA (IGH/MAF)
FISH SANGRE TOTAL

1418 TRANSLOCACION CROMOSOMICA (IGH/BCL2)
FISH MEDULA OSEA

1418 TRANSLOCACION CROMOSOMICA (IGH/BCL2)
FISH SANGRE TOTAL

14,18 TRANSLOCACION CROMOSOMICA
MEDULA OSEA (PCR)

14,18 TRANSLOCACION CROMOSOMICA
SANGRE TOTAL (PCR)

14,20 TRANSLOCACION CROMOSOMICA
FISH MEDULA OSEA

14,20 TRANSLOCACION CROMOSOMICA
FISH SANGRE TOTAL

4;14 TRANSLOCACION CROMOSOMICA (FGFR3/IGH)
FISH MEDULA OSEA

4;14 TRANSLOCACION CROMOSOMICA (FGFR3/IGH)
FISH SANGRE TOTAL

8;14 TRANSLOCACION CROMOSOMICA (MYC/IGH)
FISH MEDULA OSEA

8;14 TRANSLOCACION CROMOSOMICA (MYC/IGH)
FISH SANGRE TOTAL

ABL GEN, MUTACION T135I
ANALISIS DE MUTACION EN SANGRE TOTAL

AMLI/ETO TRANSLOCACION (8;21)
CUANTIFICACION MEDULA OSEA

AMLI/ETO TRANSLOCACION (8;21)
CUANTIFICACION SANGRE TOTAL

AMLI/ETO TRANSLOCACION (8;21)
MEDULA OSEA (PCR)

AMLI/ETO TRANSLOCACION (8;21)
SANGRE TOTAL (PCR)

BCL6 (3Q27) REORDENAMIENTO GEN
FISH MEDULA OSEA

BCL6 (3Q27) REORDENAMIENTO GEN
FISH SANGRE TOTAL

BCR/ABL, MUTACION V299L
ANALISIS DE MUTACION EN ANGRE TOTAL

p{\1:72[Mll BCR/ABL T(9;22] (P190)

MEDULA OSEA (PCR]

BCR/ABL T(9;22) (P190)
SANGRE TOTAL (PCR]

BCR/ABL T(9;22) (P190) CUANTITATIVO (EMR)
MEDULA OSEA (PCR]

BCR/ABL T(9;22) (P190) CUANTITATIVO (EMR)
SANGRE TOTAL (PCR]

p1L:k%{s[JJll BCR/ABL T(9;22) (P210)

CUANTITATIVO (EMR) MEDULA OSEA (PCR)

yHo:x 2Ol BCR/ABL T(9;22) (P210)

MEDULA OSEA (PCR)
yA:%1-0[ ' BCR/ABL T(9;22) (P210)
SANGRE TOTAL (PCR)

{01 %)Ml BCR/ABL T(9;22] (P210) CUANTITATIVO (EMR)
SANGRE TOTAL (PCR]

v %y 0 0Bl BCR/ABL T(9;22) E14A3 (B3A3) CUANTITATIVO (EMR)
MEDULA OSEA (PCR)
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BCR/ABL T(9;22) E14A3 (B3A3) CUANTITATIVO (EMR)
SANGRE TOTAL (PCR)
BCR/ABL T(9;22) E14A3 (B3A3)
MEDULA OSEA (PCR)
BCR/ABL T(9;22) E19A2 (C3A2)
MEDULA OSEA (PCR)
FALLIIIO CADENAS PESADAS IG REORDENAMIENTO GEN
MEDULA OSEA
PALRICIII CADENAS PESADAS IG REORDENAMIENTO GEN
SANGRE TOTAL
PATRCOIl CANCERES SOMATICOS-SNC
GEN(ES) ASOCIADOS:
PAYZZARI CARIOTIPO NEOPLASIAS HEMATOLOGICAS

MEDULA OSEA
CARIOTIPO NEOPLASIAS HEMATOLOGICAS
SANGRE TOTAL

yAR{\ZGIM CBFB REORDENAMIENTO GEN
FISH MEDULA OSEA

ARV IM CBFB REORDENAMIENTO GEN
FISH SANGRE TOTAL

VAR {s[Ol CBFB/MYH11INV(16)

MEDULA OSEA (PCR CUANTITATIVA)

yAR{ )7/ /Il CBFB/MYH11INV(16)

MEDULA OSEA (RT-PCR)
yAVyy B C-MPL, MUTACIONES (S505N Y W515L)

MEDULA OSEA
yAVyET OB C-MPL, MUTACIONES [S505N Y W515L)
SANGRE TOTAL

PALYEI C-MPL
SECUENCIACION COMPLETA GEN SANGRE TOTAL
ALY COMT GEN
GENOTIPO SANGRE TOTAL
DELECION 11022.3 (GEN ATM)
FISH MEDULA OSEA
DELECION 11022.3 (GEN ATM)
FISH SANGRE TOTAL

b2 Bl DELECION 13Q14.3 (D13S319)

FISH MEDULA OSEA

y#20)[0[OBl DELECION 13Q14.3 (D13S319)

FISH SANGRE TOTAL

y#20)y Bl DELECION 17P13 (GEN P53)

FISH MEDULA OSEA

DELECION 17P13 (GEN P53)
FISH SANGRE TOTAL

DELECION 1P /AMPLIFICACION +1Q (CKS1B/CDKN2C)
FISH SANGRE TOTAL

DELECION 1P/ AMPLIFICACION +1Q (CKS1B/CDKN2C)
FISH MEDULA OSEA

DELECION 1P36
FISH SANGRE TOTAL

DELECION 1P36 SINDROME (DEL 1P36.13-1P36.33)
FISH DIAGNOSTICO PRENATAL

DELECION 20Q12 (D205108)
FISH MEDULA OSEA

o2yl DELECION 20Q12 (D20S108)
FISH SANGRE TOTAL

#2710\ Jll DELECION 5Q31 (GEN EGR1)

FISH MEDULA OSEA

y#07 -0\l DELECION 5Q31 (GEN EGR1)

FISH SANGRE TOTAL
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DELECION 6Q23 (GEN MYB)
FISH MEDULA OSEA
DELECION 6Q23 (GEN MYB)
FISH SANGRE TOTAL
ETV6/TEL REORDENAMIENTO (12P13) GEN
FISH MEDULA OSEA
ETV6/TEL REORDENAMIENTO (12P13) GEN
FISH SANGRE TOTAL
FGFR1 REORDENAMIENTO (8P11) GEN
FISH MEDULA OSEA
FGFR1 REORDENAMIENTO (8P11) GEN
FISH SANGRE TOTAL
FIPIL1-CHIC2-PDGFR-ALFA REORDENAMIENTO (4Q12) GEN
FISH MEDULA OSEA
FIPILI-CHIC2-PDGFR-ALFA REORDENAMIENTO (4Q12)GEN
FISH SANGRE TOTAL
FIPIL1-PDGFR-ALFA REORDENAMIENTO GEN
PCR SANGRE TOTAL
FLT3 GEN (DUPLICACIONES INTERNAS)
MEDULA OSEA
FLT3 GEN (DUPLICACIONES INTERNAS)
SANGRE TOTAL
IGH REORDENAMIENTO (14Q32) GEN
FISH SANGRE TOTAL
IGH REORDENAMIENTO GEN
FISH MEDULA OSEA
LEUCEMIA LINFOBLASTICA AGUDA
GEN(ES) ASOCIADOS: IKZF1
LEUCEMIA LINFOBLASTICA Y MIELOIDE, RELACIONADA CON EL GEN EZH2;
GEN(ES) ASOCIADOS: EZH?2
LEUCEMIA MEGACARIOBLASTICA CON O SIN SINDROME DE DOWN SOMATICA
GEN(ES) ASOCIADOS: GATAI
LEUCEMIA MIELOIDE AGUDA
GEN(ES) ASOCIADOS: CEBPA EN MEDULA OSEA
LEUCEMIA MIELOIDE AGUDA, RELACIONADA AL GEN DNMT3A
GEN(ES) ASOCIADOS: DNMT3A
LEUCEMIA MIELOIDE AGUDA
GEN(ES) ASOCIADOS: CEBPA
LEUCEMIA MIELOIDE AGUDA
GEN(ES) ASOCIADOS: JAK2
LEUCEMIA MIELOIDE AGUDA
GEN(ES) ASOCIADOS: KIT
LEUCEMIA MIELOIDE AGUDA
GEN(ES) ASOCIADOS: KRAS
LEUCEMIA MIELOIDE AGUDA
GEN(ES) ASOCIADOS: RUNXI
LEUCEMIA MIELOMONOCITICA JUVENIL
GEN(ES) ASOCIADOS: PTPNII
LINFOCITOS T RECEPTOR (CADENA BETA) REORDENAMIENTO GEN
MEDULA OSEA
LINFOCITOS T RECEPTOR (CADENA BETA) REORDENAMIENTO GEN
SANGRE TOTAL
LINFOCITOS T RECEPTOR (CADENA DELTA) REORDENAMIENTO GEN
MEDULA OSEA
LINFOCITOS T RECEPTOR (CADENA DELTA) REORDENAMIENTO GEN
SANGRE TOTAL
LINFOCITOS T RECEPTOR (CADENA GAMMA) REORDENAMIENTO GEN
MEDULA OSEA
LINFOCITOS T RECEPTOR (CADENA GAMMA) REORDENAMIENTO GEN
SANGRE TOTAL
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yZ X3/l LINFOMA CELULAS TIPO B

GEN(ES]) ASOCIADOS: BCL6

VL XL LINFOMA FOLICULAR

SOMATICO; GEN(ES) ASOCIADOS: BCLIO
LINFOMA MALT

SOMATICO; GEN(ES) ASOCIADOS: BCLIO
MACROGLOBULINEMIA DE WALDENSTROM

SOMATICOS; GEN(ES) ASOCIADOS: MYD88
MALTI (18Q21) REORDENAMIENTO

FISH MEDULA OSEA
MALT1 (18Q21) REORDENAMIENTO

FISH SANGRE TOTAL
MASTOCITOSIS SISTEMICA

MUTACION (D816V) GEN C-KIT MEDULA OSEA
MASTOCITOSIS SISTEMICA

MUTACION (D816V) GEN C-KIT SANGRE TOTAL
MIELOFIBROSIS CON METAPLASIA MIELOIDE

SOMATICA; GEN(ES) ASOCIADOS: MPL
MIELOFIBROSIS

SOMATICA; GEN(ES) ASOCIADOS: JAK2
MONOSOMIA CROMOSOMA 7

FISH MEDULA OSEA
MONOSOMIA CROMOSOMA 7

FISH SANGRE TOTAL
MYC REORDENAMIENTO (8Q24) GEN

FISH MEDULA OSEA
MYC REORDENAMIENTO (8Q24) GEN

FISH SANGRE TOTAL

Ak [/l NUCLEOFOSMINA

SECUENCIACION EXON 12 GEN NPM1 MEDULA OSEA
NUCLEOFOSMINA
SECUENCIACION EXON 12 GEN NPM1 SANGRE TOTAL
PDGFR-BETA REORDENAMIENTO GEN
FISH MEDULA OSEA
PDGFR-BETA REORDENAMIENTO GEN
FISH SANGRE TOTAL
el SINDROME PLAQUETARIO FAMILIAR CON PREDISPOSICION A LEUCEMIA MIELOIDE AGUDA
GEN(ES) ASOCIADOS: RUNXI
PML/RARA TRANSLOCACION (15;17)
FISH MEDULA OSEA
PML/RARA TRANSLOCACION (15;17)
FISH SANGRE TOTAL
PML/RARA TRANSLOCACION (15;17)
MEDULA OSEA (PCR)
PML/RARA TRANSLOCACION (15;17)
MEDULA OSEA CUANTIFICACION (PCR)
PML/RARA TRANSLOCACION (15;17)
SANGRE TOTAL (PCR)
PML/RARA TRANSLOCACION (15;17)
SANGRE TOTAL CUANTIFICACION (PCR)
POLICITEMIA VERA
SOMATICA; GEN[ES) ASOCIADOS: JAK2
REORDENAMIENTO GEN ALK (2P23)
FISH MEDULA OSEA
REORDENAMIENTO GEN ALK (2P23)
FISH SANGRE TOTAL
P2l SINDROME HIPEREOSINOFILICO IDIOPATICO RESISTENTE AL IMATINIB
GEN(ES) ASOCIADOS: PDGFRA
ra O sJll SINDROME MIELODISPLASICO
SOMATICO; GEN(ES) ASOCIADOS: TET2
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JAETZ5L0 SUSCEPTIBILIDAD A LA LEUCEMIA LINFOBLASTICA AGUDA
GEN(ES) ASOCIADOS: PAX5
TAL1 REORDENAMIENTO GEN
FISH MEDULA OSEA
TAL1 REORDENAMIENTO GEN
FISH SANGRE TOTAL
TEL/AML-1 TRANSLOCACION (12;21)
MEDULA OSEA (PCR)
TRANSLOCACION (8;21) (AMLI/ETO)
FISH MEDULA OSEA
TRANSLOCACION (8;21) (AMLI/ETO)
FISH SANGRE TOTAL
TRANSLOCACION (9;22) (BCR/ABL)
FISH MEDULA OSEA
TRANSLOCACION (9;22) (BCR/ABL)
FISH SANGRE TOTAL
TRASTORNO MIELOPROLIFERATIVO TRANSITORIO
SECUENCIACION EXON 2 GEN GATAI
FALE T TRASTORNOS RELACIONADOS CON GATA2
GEN(ES) ASOCIADOS: GATA2
VALl TRISOMIA CROMOSOMA 4
FISH MEDULA OSEA
VAL TRISOMIA CROMOSOMA 4
FISH SANGRE TOTAL
y44E (Ul TRISOMIA CROMOSOMA 8
FISH MEDULA OSEA
y4g k7l TRISOMIA CROMOSOMA 8
FISH SANGRE TOTAL
VAL 30 TROMBOCITEMIA TIPO 3
SOMATICA; GEN(ES) ASOCIADOS: JAK2

NEUROLOGIA

yAXxE{ Il GLIOBLASTOMA DE CELULAS GIGANTES

GEN(ES]) ASOCIADOS: MGMT

yAXEL0V GLIOBLASTOMA, SOMATICO

GEN(ES) ASOCIADOS: ERBB2

y£&ZTy[/[Mll HEMANGIOBLASTOMA CEREBELOSO, SOMATICO

GEN(ES) ASOCIADOS: VHL

pZLXE[[JMll MENINGIOMA, RELACIONADO AL GEN NF2, SOMATICO

GEN(ES] ASOCIADOS: NF2

y4ZT7J)/ Bl SUSCEPTIBILIDAD AL GLIOMA, SOMATICO

GEN(ES) ASOCIADOS: TP53

y4 LT {\[Ill SUSCEPTIBILIDAD AL GLIOMA, SOMATICO
GEN(ES) ASOCIADOS: IDH1

TEJIDO CONECTIVO

pH 1) (UM ANGIOFIBROMA, SOMATICO
GEN(ES) ASOCIADOS: MENT
yZ5L VIl LIPOMA, SOMATICO
GEN(ES) ASOCIADOS: MENT
yZ LV NEVO EPIDERMICO, SOMATICO
GEN(ES) ASOCIADOS: FGFR3
y4gpt- OB TUMORES RABDOIDES, SOMATICOS
GEN(ES) ASOCIADOS: SMARCBI
r4ZA VI SYT GEN

FISH TEJIDO (SARCOMAS)
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ENDOCRINOLOGIA

ADENOMA ADRENAL, SOMATICO
GEN(ES) ASOCIADOS: MENT
ADENOMA PARATIROIDEO, SOMATICO
GEN(ES) ASOCIADOS: MENT
PO Bl ADENOMA TIROIDEO HIPERFUNCIONANTE, SOMATICO
GEN(ES) ASOCIADOS: TSHR
PAIPEI I CARCINOMA DE TIROIDES CON TIROTOXICOSIS
GEN(ES) ASOCIADOS: TSHR
PR B CARCINOMA DE TIROIDES FOLICULAR, RELACIONADO AL GEN HRAS, SOMATICO
GEN(ES) ASOCIADOS: HRAS
P CARCINOMA DE TIROIDES FOLICULAR, SOMATICO
GENI(ES) ASOCIADOS: NRAS
Py I CARCINOMA MEDULAR DE TIROIDES, SOMATICO
GEN(ES) ASOCIADOS: RET

GASTROINTESTINAL

yA[ZEJ I CANCER COLORRECTAL RESISTENTE A CETUXIMAB, RELACIONADO AL GEN EGFR, SOMATICO
GEN(ES) ASOCIADOS: EGFR
yA[o /Il CANCER COLORRECTAL, SOMATICO
GEN(ES) ASOCIADOS: APC
yA[{o[/lll CANCER COLORRECTAL, SOMATICO
GEN(ES) ASOCIADOS: BRAF
yA[{olll CANCER COLORRECTAL, SOMATICO
GEN(ES) ASOCIADOS: CTNNBI
yA[olll CANCER COLORRECTAL, SOMATICO
GEN(ES) ASOCIADOS: DCC
yA[ o[/l CANCER COLORRECTAL, SOMATICO
GEN(ES) ASOCIADOS: EP300
yA[{o Il CANCER COLORRECTAL, SOMATICO
GEN(ES) ASOCIADOS: FGFR3
yA[o)[lll CANCER COLORRECTAL, SOMATICO
GEN(ES) ASOCIADOS: FLCN
yA[o)[ Ml CANCER COLORRECTAL, SOMATICO
GEN(ES) ASOCIADOS: NRAS
yA[o)[ Il CANCER COLORRECTAL, SOMATICO
GEN(ES) ASOCIADOS: TGFBR2
p4[ Il CANCER DE COLON, RELACIONADO AL GEN PPARG, SOMATICO
GEN(ES) ASOCIADOS: PPARG
r4[)y0 Ol CANCER DE PANCREAS, SOMATICO
GEN(ES) ASOCIADOS: SMAD4
p4[)y[ Ol CANCER DE PANCREAS, SOMATICO
GEN(ES) ASOCIADOS: STKI1
pAly[ Ol CANCER DE PANCREAS, SOMATICO
GEN(ES) ASOCIADOS: TP53
pALLEI VI CANCER GASTRICO, RELACIONADO AL GEN BLM, SOMATICO
GEN(ES) ASOCIADOS: BLM
yALEI [V CANCER GASTRICO, SOMATICO
GEN(ES) ASOCIADOS: APC
yALLEI OV CANCER GASTRICO, SOMATICO
GEN(ES) ASOCIADOS: ERBB2
yALEIO[VI CANCER GASTRICO, SOMATICO
GEN(ES) ASOCIADOS: FGFR2
rALEIO[VI CANCER GASTRICO, SOMATICO
GEN(ES) ASOCIADOS: KLF6
yALCI [V CANCER GASTRICO, SOMATICO
GEN(ES) ASOCIADOS: KRAS
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FARLEJ O CANCER GASTRICO, SOMATICO
GEN(ES) ASOCIADOS: MUTYH
pA\ Ol CANCER OROLARINGEO MULTIPLE, SOMATICO
GEN(ES) ASOCIADOS: CDKN2A
pA\ZE: Ol CARCINOMA DE PANCREAS, SOMATICO
GEN(ES) ASOCIADOS: KRAS
PALEINI CARCINOMA ESOFAGICO, SOMATICO
GEN(ES) ASOCIADOS: DCC
PAZUNI CARCINOMA HEPATOCELULAR, SOMATICO
GEN(ES) ASOCIADOS: CTNNB
JAIZUNI CARCINOMA HEPATOCELULAR, SOMATICO
GEN(ES) ASOCIADOS: IGF2R
JAILZUNI CARCINOMA HEPATOCELULAR, SOMATICO
GEN(ES) ASOCIADOS: TP53
HEPATOBLASTOMA, SOMATICO
GEN(ES) ASOCIADOS: APC
TUMOR DEL ESTROMA GASTROINTESTINAL, SOMATICO
GEN(ES) ASOCIADOS: PDGFRA
TUMOR DEL ESTROMA GASTROINTESTINAL, SOMATICO
GEN(ES) ASOCIADOS: KIT
TUMORES TIPO SINDROME DE LYNCH, RELACIONADOS AL GEN MLH1, SOMATICOS
GEN(ES] ASOCIADOS: MLHI

GINECOLOGICO

PANEL DE ANALISIS DE MUTACIONES SOMATICAS BRCAT Y BRCA2
GEN(ES) ASOCIADOS: BRCAI, BRCA2

CANCER CERVICAL, SOMATICO
GEN(ES) ASOCIADOS: FGFR3

CANCER DE ENDOMETRIO, SOMATICO
GEN(ES) ASOCIADOS: CDHI

CANCER DE MAMA, SOMATICO
GEN(ES) ASOCIADOS: KRAS

CANCER DE OVARIO, SOMATICO
GEN(ES) ASOCIADOS: CTNNBI

CANCER DE OVARIO, SOMATICO
GEN(ES) ASOCIADOS: ERBB2

PATERNI CARCINOMA ENDOMETRIOIDE, RELACIONADO AL GEN ARIDIA, SOMATICO

GEN(ES) ASOCIADOS: ARIDIA

CARCINOMA OVARICO DE CELULAS CLARAS, RELACIONADO AL GEN ARIDIA, SOMATICO
GEN(ES) ASOCIADOS: ARIDIA

CARCINOMA OVARICO, SOMATICO
GEN(ES) ASOCIADOS: CDHI

RESPIRATORIO

yA0) CEOM ADENOMA PERIAMPULAR, SOMATICO
GEN(ES) ASOCIADOS: APC

o2 o[VR EGFR GEN

FISH TEJIDO
EGFR GEN

SCREENING MUTACIONES TEJIDO

yA[1:3 VI CANCER DE PULMON DE CELULAS NO PEQUENAS, SOMATICO
GEN(ES) ASOCIADOS: BRAF

pA[[:71 VBl CANCER DE PULMON, RELACIONADO AL GEN SOX2, SOMATICO
GEN(ES) ASOCIADOS: SOX2

pA[L:X{ M CANCER DE PULMON, SOMATICO
GEN(ES) ASOCIADOS: ERBB2

pA[L:X{ O CANCER DE PULMON, SOMATICO
GEN(ES) ASOCIADOS: KRAS
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JAZCII CARCINOMA DE OVARIO DE CELULAS PEQUENAS, TIPO HIPERCALCEMICO, RELACIONADO AL GEN SMARCA4, SOMATICO
GEN(ES) ASOCIADOS: SMARCA4
ATVl CARCINOMA NASOFARINGEO, SOMATICO
GEN(ES) ASOCIADOS: TP53
LINFANGIOLEIOMIOMATOSIS SOMATIOCO
GEN(ES) ASOCIADOS: TSC2
MESOTELIOMA, SOMATICO
GEN(ES) ASOCIADOS: BCLIO
MESOTELIOMA, SOMATICO
GEN(ES) ASOCIADOS: WT
REORDENAMIENTO GEN ALK (2P23)
FISH TEJIDO
TUMOR CARCINOIDE DE PULMON, SOMATICO
GEN(ES) ASOCIADOS: MENI

PIEL

FAILZA CARCINOMA DE CELULAS ESCAMOSAS, RELACIONADO A CICATRIZ POR QUEMADURA, SOMATICO
GEN(ES) ASOCIADOS: FAS
MELANOMA MALIGNO, SOMATICO
GEN(ES) ASOCIADOS: BRAF
MELANOMA MALIGNO, SOMATICO
GEN(ES) ASOCIADOS: STKI1
MELANOMA UVEAL, RELACIONADO AL GEN GNAQ, SOMATICO
GEN(ES) ASOCIADOS: GNAQ
MELANOSIS NEUROCUTANEA, SOMATICA
GEN(ES) ASOCIADOS: NRAS
NEVUS EPIDERMICO, SOMATICO
GEN(ES) ASOCIADOS: NRAS
NEVUS SEBACEOUS, RELACIONADO AL GEN HRAS, SOMATICO
GEN(ES) ASOCIADOS: HRAS
P4l SINDROME DE NEVUS MELANOCITICO CONGENITO, SOMATICO
GEN(ES) ASOCIADOS: NRAS

UROLOGIA

yA[ZEII CANCER DE PROSTATA, SOMATICO
GEN(ES) ASOCIADOS: KLF6

PAVEYIT CANCER DE VEJIGA, RELACIONADO AL GEN HRAS, SOMATICO
GEN(ES) ASOCIADOS: HRAS

CANCER DE VEJIGA, RELACIONADO AL GEN TSCI, SOMATICO

GEN(ES) ASOCIADOS: TSC

yARLIOl CANCER DE VEJIGA, SOMATICO
GEN(ES) ASOCIADOS: FGFR3

ZAN CANCER DE VEJIGA, SOMATICO
GEN(ES) ASOCIADOS: KRAS

FALESNI CANCER RENAL, RELACIONADO AL GEN KDM6A, SOMATICO
GEN(ES) ASOCIADOS: KDMBA

FAILELNI CARCINOMA DE CELULAS RENALES PAPILAR TIPO 1, SOMATICO
GEN(ES) ASOCIADOS: MET

FAIIINI CARCINOMA DE CELULAS RENALES, SOMATICO
GEN(ES) ASOCIADOS: VHL

PATLRI CARCINOMA RENAL ASOCIADO A ESCLEROSIS TUBEROSA, SOMATICO
GEN(ES) ASOCIADOS: TSC

FALZI CARCINOMA RENAL CROMOFOBO, SOMATICO
GEN(ES) ASOCIADOS: FLCN

PROSTATA MARCADOR TUMORAL PCA3 (PROGENSA)

ORINA

PTXLE SEMINOMA ESPERMATOCITICO, SOMATICO
GEN(ES) ASOCIADOS: FGFR3
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TUMOR DE CELULAS GERMINALES MASCULINAS, SOMATICO
GEN(ES) ASOCIADOS: BCLIO

TUMOR DE CELULAS GERMINALES, SOMATICOS
GEN(ES) ASOCIADOS: KIT

TUMOR DE WILMS, RELACIONADO A IGF2, SOMATICO
GEN(ES) ASOCIADOS: IGF2

TUMOR TESTICULAR, SOMATICO
GEN(ES) ASOCIADOS: STKI1

OTROS

PANEL DE HOTSPOT DE CANCER
GEN(ES) ASOCIADOS: COVERING MOST FREQUENT MUTATIONS IN GENES ABLI, AKT], ALK, APC, ATM, BRAF, CDH1, CDKN2A,
CSFIR, CTNNBI, EGFR, ERBB2, ERBBA4, EZH2, FBXW7, FGFRI, FGFR2, FGFR3, GNATI, GNAQ, GNAS, HNFIA, HRAS, IDHT, IDH2, JAK2,
JAK3, KDR, KIT, KRAS, MET, MLH1, MPL, NOTCHI, NPM1, NRAS, PDGFRA, PIK3CA, PTEN, PTPNI1, RBI, RET, SMAD4, SMARCBI, SMO,
SRC, STKI1, TP53, VHL

PANEL DE TUMORES SOLIDOS
GEN(ES) ASOCIADOS: ABLI, AKT], ALK, APC, AR, ARIDIA, ASXLI, ATM, AXL, BRAF, CDHI, CDK4, CDKN2A, CTNNBI, DDR2, EGFR,
ERBB2, FGFRI, FGFR2, FGFR3, FGFR4, GNATI, GNAQ, GNAS, HRAS, IDHI, IDH2, JAK2, JAK3, KDM6A, KDR, KIT, KMT2A, KMT2C,
KMT2D, KRAS, MAP2KI, MET, MLHI, MTOR, NF1, NOTCH1, NRAS, NTRK3, PDGFRA, PDGFRB, PIK3CA, PIK3R1, PTCH, PTEN, PTPNII,
RBI, RET, ROSI, SMAD4, SMARCA4, SMARCBI, SMO, STKI1, TP53, TSCT, TSHR, VHL

ESPECTRO DE CRECIMIENTO EXCESIVO RELACIONADO AL GEN PIK3CA, SOMATICO
GEN(ES) ASOCIADOS: PIK3CA

VARIOS TIPOS DE CANCER RELACIONADOS AL GEN DICERI, SOMATICO
GEN(ES) ASOCIADOS: DICERI

SEQUENCE REFERENCE LAB Q



