ENFERMEDADES

VASCULARES

PERZOLI PANEL DOLICOECTASIA (CON MLPA)
GEN(ES) ASOCIADOS: COL4AI, COL4A2, GAA, MMP3, PKDI, PKD2, SLC2AT0
PZZALII PANEL DE ANEURISMA AORTICO TORACICO FAMILIAR
GEN(ES) ASOCIADOS: ACTA2, BGN, CBS, LOX, MAT2A, MFAP5, MYHTT, MYLK
PER Il PANEL DE TELANGIECTASIAS HEMORRAGICAS HEREDITARIAS (CON MLPA)
GEN(ES) ASOCIADOS: ACVRLI, ADAMT7, ENG, GDF2, PTPN14, RASA], SMAD4
PIYCE ANEURISMA AORTICO TORAXICO FAMILIAR TORACICO, RELACIONADO AL GEN MAT2A
GEN(ES) ASOCIADOS: MAT2A
PIYCZU ANEURISMA AORTICO TORAXICO FAMILIAR, TIPO 3 (CON MLPA)
GEN(ES) ASOCIADOS: TGFBR2
I ANEURISMA AORTICO TORAXICO FAMILIAR, TIPO 4
GEN(ES) ASOCIADOS: MYHTI
PIYEII ANEURISMA AORTICO TORAXICO FAMILIAR, TIPO 5 (CON MLPA)
GEN(ES) ASOCIADOS: TGFBRI
PICZIl ANEURISMA AORTICO TORAXICO FAMILIAR, TIPO 6
GEN(ES) ASOCIADOS: ACTA2
PIYCY ANEURISMA AORTICO TORAXICO FAMILIAR, TIPO 7
GEN(ES) ASOCIADOS: MYLK
PIYCEIRI ANEURISMA AORTICO TORAXICO FAMILIAR, TIPO 8
GEN(ES) ASOCIADOS: PRKGI
PRYCI I ANGIOEDEMA HEREDITARIO TIPO 1Y 2
DELECIONES-DUPLICACIONES [MLPA)
IOl ANGIOEDEMA HEREDITARIO TIPO 1Y 2,
SECUENCIACION GEN SERPINGT
PIIZZN 0 ATEROSCLEROSIS, RELACIONADA AL GEN SOATI
GEN(ES) ASOCIADOS: SOATI
pALEPIVI SINDROME CADASIL
DELECIONES-DUPLICACIONES (MLPA] GEN NOTCH3
IS El SINDROME CADASIL
SECUENCIACION GEN NOTCH3
PALSELI CALCIFICACION ARTERIAL GENERALIZADA INFANTIL TIPO 2 (CON MLPA)
GEN(ES) ASOCIADOS: ABCCE
PALSI CALCIFICACION ARTERIAL GENERALIZADA INFANTIL TIPO 1
GEN(ES) ASOCIADOS: ENPPI
PATZI0M SINDROME DE CARASIL
GEN(ES) ASOCIADOS: HTRAI
COARTACION DE LA AORTA
GEN(ES) ASOCIADOS: MCTP2
DEFECTOS DEL SISTEMA VASCULAR DEBIDO A DEFICIENCIA DE GNAI3
GEN(ES) ASOCIADOS: GNAT3
DEFECTOS DEL SISTEMA VASCULAR POR DEFICIENCIA DE CALCRL
GEN(ES) ASOCIADOS: CALCRL
DEFICIENCIA DE ANTITROMBINA Il (CON MLPA)
GEN(ES) ASOCIADOS: SERPINC
DEFICIENCIA DE PROTEINA C, AD (CON MLPA)
GEN(ES) ASOCIADOS: PROC
DEFICIENCIA DE PROTEINA S, AUTOSOMICA DOMINANTE (CON MLPA)
GEN(ES) ASOCIADOS: PROSI

ALV DEFICIENCIA DEL FACTOR I

GEN(ES) ASOCIADOS: F2
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PALLZA DEFICIENCIA DEL FACTOR VIl (CON MLPA)

GEN(ES) ASOCIADOS: F7

DESTRUCCION HEMORRAGICA DEL CEREBRO, CALCIFICACION SUBEPENDIMAL Y CATARATAS
GEN(ES) ASOCIADOS: JAM3

ENFERMEDAD DE FABRY (CON MLPA)
GEN(ES) ASOCIADOS: GLA

ENFERMEDAD DE MOYAMOYA TIPO 2, SUSCEPTIBILIDAD
GEN(ES) ASOCIADOS: RNF213

ENFERMEDAD DE MOYAMOYA TIPO 5, SUSCEPTIBILIDAD
GEN(ES) ASOCIADOS: ACTA2

ENFERMEDAD DE MOYAMOYA TIPO 6 CON ACALASIA
GEN(ES) ASOCIADOS: GUCYIA3

ENFERMEDAD VALVULAR AORTICA TIPO 2
GEN(ES) ASOCIADOS: SMAD6

ENFERMEDAD VENOOCLUSIVA PULMONAR TIPO 1(CON MLPA)
GEN(ES) ASOCIADOS: BMPR2

ENFERMEDAD VALVULAR AORTICA TIPO |
GEN(ES) ASOCIADOS: NOTCHI

ESPESOR DE LA iNTIMA-MEDIA CAROTIDEA TIPO 1 (CON MLPA)
GEN(ES) ASOCIADOS: PPARG

ESTENOSIS AORTICA SUPRAVALVAR (CON MLPA)
GEN(ES) ASOCIADOS: ELN

HIPERTENSION ESENCIAL, SUSCEPTIBILIDAD; SENSIBLE A LA SAL (CON MLPA)
GEN(ES) ASOCIADOS: CYP3A5

HIPERTENSION PULMONAR PRIMARIA (CON MLPA)
GEN(ES) ASOCIADOS: BMPR2

HIPERTENSION TEMPRANA
GEN(ES) ASOCIADOS: NR3C2

HIPERTENSION, RELACIONADA AL GEN ADD2
GEN(ES) ASOCIADOS: ADD2

HOMOCISTINURIA (CON MLPA)
GEN(ES) ASOCIADOS: MTHFR

HOMOCISTINURIA POR DEFICIENCIA DE CISTATIONINA BETA-SINTASA
GEN(ES) ASOCIADOS: CBS

HOMOCISTINURIA-ANEMIA MEGALOBLASTICA, TIPO CBL E
GEN(ES) ASOCIADOS: MTRR

INHIBIDOR DEL ACTIVADOR DEL PLASMINOGENO TIPO 1
GEN(ES) ASOCIADOS: SERPINE

INTOLERANCIA ORTOSTATICA
GEN(ES) ASOCIADOS: SLC6A2

MALFORMACIONES CAVERNOSAS CEREBRALES TIPO 1(CON MLPA)
GEN(ES) ASOCIADOS: KRIT]

MALFORMACIONES CAVERNOSAS CEREBRALES TIPO 2 (CON MLPA)
GEN(ES) ASOCIADOS: CCM?2

MALFORMACIONES CAVERNOSAS CEREBRALES TIPO 3 (CON MLPA)
GEN(ES) ASOCIADOS: PDCDIO

MIOGLOBINURIA AGUDA RECURRENTE
GEN(ES) ASOCIADOS: LPINI

MIOPATIA CON ACIDOSIS LACTICA HEREDITARIA
GEN(ES) ASOCIADOS: ISCU

POLIARTERITIS NODOSA, INICIO EN LA INFANCIA
GEN(ES) ASOCIADOS: CECRI

POLIMORFISMO DE LA GLICOPROTEINA C807T
GEN(ES) ASOCIADOS: ITGA2

PROTECCION CONTRA LA ENFERMEDAD CORONARIA EN LA HIPERCOLESTEROLEMIA FAMILIAR
GEN(ES) ASOCIADOS: ABCAI

PSEUDO-HIPOALDOSTERONISMO TIPO 2D
GEN(ES) ASOCIADOS: KLHL3

PSEUDO-HIPOALDOSTERONISMO TIPO 2E
GEN(ES) ASOCIADOS: CUL3
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PZYEI0 SINDROME DE BERNARD SOULIER TIPO Al
GEN(ES) ASOCIADOS: GPIBA
PZYELI SINDROME DE BERNARD SOULIER TIPO A2
GEN(ES) ASOCIADOS: GPIBA
SINDROME DE BERNARD SOULIER TIPO B
GEN(ES) ASOCIADOS: GP1BB
SINDROME DE BERNARD SOULIER TIPO C
GEN(ES) ASOCIADOS: GP9
SINDROME DE LOEYS-DIETZ TIPO 4
GEN(ES) ASOCIADOS: TGFB2
SINDROME DE PARKES WEBER (CON MLPA)
GEN(ES) ASOCIADOS: RASAI
PI3ZEl SINDROME DE SNEDDON
GEN(ES) ASOCIADOS: CECRI
SINDROME DE STORMORKEN
GEN(ES) ASOCIADOS: STIM1
SINDROME DE TORTUOSIDAD ARTERIAL
GEN(ES) ASOCIADOS: SLC2A10
SINDROME MALFORMACION CAPILAR-MALFORMACION ARTERIOVENOSA (CON MLPA)
GEN(ES) ASOCIADOS: RASAI
TRANSPOSICION DE LAS GRANDES ARTERIAS, DEXTRO-LOOPED 1
GEN(ES) ASOCIADOS: MEDI3L
TROMBOFILIA POR DEFECTO DE LA TROMBINA
GEN(ES) ASOCIADOS: F2
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