GASTROENTEROLOGIA

JAZXEl PANEL DE COLESTASIS INTRAHEPATICA (CON MLPA)
GEN(ES) ASOCIADOS: ABCBI1, ABCBA4, ATP8B], UGTIAI
P70Vl PANEL EXTENDIDO ZUMACOLON
GEN(ES) ASOCIADOS: APC, BMPRIA, CDHI, CHEK2, EPCAM, MLH1, MSH2, MSH6, MUTYH, NTHL1, PMS2, POLDI, POLE, PTEN,
SMAD4, STK11, TPS3
PZZEIUNI PANEL DE CANCER COLORRECTAL POLIPOSICO (CON MLPA)
GEN(ES) ASOCIADOS: APC, BMPRIA, MUTYH, PTEN, SMAD4, STKI1
JZ77T0 0l PANEL DE BARDET BIEDL
GEN(ES) ASOCIADOS: ARL6, BBIP1, BBS1, BBSIO, BBS12, BBS2, BBS4, BBSS, BBS7, BBS9, CCDC28B, CEP290, IFT27, LZTFLI, MKKS,
MKS1, SOCCAGS, TMEM67, TRIM32, TTC8, WDPCP
JZFYYI0l PANEL DE HEPATOPATIAS MITOCONDRIALES NEONATALES (CON MLPA)
GEN(ES) ASOCIADOS: BCSIL, DGUOK, FAH, GFM1, HAMP, MPV17, NBAS, POLG, RRM2B, TFR2, TRMU
JZ7ZT 0l PANEL DE CANCER GASTRICO, DIRIGIDO (CON MLPA]
GEN(ES]) ASOCIADOS: BMPRIA, CDH1, EPCAM, MLH1, MSH2, MSH6, PMS1, PMS2, SMAD4
JEXZZ00I PANEL DE PANCREATITIS (CON MLPA)
GEN(ES) ASOCIADOS: CFTR, CPA1, CTRC, PRSSI, SPINKI
JEXLEl PANEL PARAGANGLIOMA / FEOCROMOCITOMA / GIST, DIRIGIDO (CON MLPA)
GEN(ES) ASOCIADOS: GDNF, KIF1B, MAX, MEN, NF1, RET, SDHA, SDHAF2, SDHB, SDHC, SDHD, TMEM127, TP53, VHL
JAETIZ0 ] PANEL DEL SINDROME DE MECKEL
GEN(ES) ASOCIADOS: MKS1, TMEM216, TMEM67, CEP290, RPGRIPIL, CC2D2A, NPHP3, TCTN2, BID1, BID2, TMEM23]
JZZET Rl PANEL DE CANCER COLORRECTAL HEREDITARIO NO POLIPOSICO (SINDROME DE LYNCH) (CON MLPA)
GEN(ES) ASOCIADOS: MSH2, MLH1, MSH6, PMS2, EPCAM
IR0 SINDROME DE ACALASIA ADDISONISMO ALACRIMIA
GEN[ES) ASOCIADOS: AAAS
PZEE0 0 SINDROME DE DUBIN-JOHNSON
GEN(ES) ASOCIADOS: ABCC2
JZYEEONIl SINDROME DE COWDEN, TIPO 6
GEN(ES) ASOCIADOS: AKTI
JZSEL 0l ENCEFALOPATIA POR GLICINA (CON MLPA)
GEN(ES) ASOCIADOS: AMT
PZIL0I ENFERMEDAD DESMOIDE HEREDITARIA (CON MLPA)
GEN(ES) ASOCIADOS: APC
PEIZANIl SINDROME DE POLIPOSIS ADENOMATOSA FAMILIAR (CON MLPA)
GEN(ES) ASOCIADOS: APC
AV CANCER COLORRECTAL, SOMATICO
GEN(ES) ASOCIADOS: APC
pALLI (Ol CANCER GASTRICO, SOMATICO
GEN(ES) ASOCIADOS: APC
PALEI R HEPATOBLASTOMA, SOMATICO
GEN(ES) ASOCIADOS: APC
PXYALG SINDROME DE BARDET-BIEDL TIPO 3
GEN(ES) ASOCIADOS: ARL6
PZIC 0 SINDROME DE MECKEL TIPO 9
GEN(ES) ASOCIADOS: BIDI
PZIC SINDROME DE MECKEL TIPO 10
GEN(ES) ASOCIADOS: BID2
2T SINDROME DE BARDET-BIEDL TIPO 1
GEN(ES) ASOCIADOS: BBSI
SINDROME DE BARDET-BIEDL TIPO 10
GEN(ES]) ASOCIADOS: BBS10
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47 1:[OMl SINDROME DE BARDET-BIEDL TIPO 12
GEN(ES) ASOCIADOS: BBS12
yd 7\ E{JMll SINDROME DE BARDET-BIEDL TIPO 2
GEN(ES) ASOCIADOS: BBS2
yd Nl SINDROME DE BARDET-BIEDL TIPO 4
GEN(ES) ASOCIADOS: BBS4
y{ZA[J)'I SINDROME DE BARDET-BIEDL TIPO 5
GEN(ES) ASOCIADOS: BBS5
y{ZAELVI SINDROME DE BARDET-BIEDL TIPO 7
GEN(ES) ASOCIADOS: BBS7
p4Zv1 Bl SINDROME DE BARDET-BIEDL TIPO 9
GEN(ES) ASOCIADOS: BBS9
rACT[OMM CANCER GASTRICO, RELACIONADO AL GEN BLM, SOMATICO
GEN(ES) ASOCIADOS: BLM
pA3:()[ )Ml SINDROME DE POLIPOSIS JUVENIL (CON MLPA)
GEN(ES) ASOCIADOS: BMPRIA
yA3: VBl SINDROME DE POLIPOSIS MIXTA HEREDITARIO TIPO 2 (CON MLPA)
GEN(ES) ASOCIADOS: BMPRIA
yA[L\VI CANCER COLORRECTAL, SOMATICO
GEN(ES) ASOCIADOS: BRAF
r4E:y\[VIll SUSCEPTIBILIDAD AL CANCER PANCREATICO TIPO 4 (CON MLPA)
GEN(ES) ASOCIADOS: BRCA1
y4£L1)[JIl SUSCEPTIBILIDAD AL CANCER PANCREATICO TIPO 2 (CON MLPA)
GEN(ES) ASOCIADOS: BRCA2
p4J VBl HIPERCALCEMIA HIPOCALCIURICA, TIPO 1(CON MLPA)
GEN(ES) ASOCIADOS: CASR
43 1) Il SUSCEPTIBILIDAD AL CANCER COLORRECTAL HEREDITARIO (CON MLPA)
GEN(ES) ASOCIADOS: CCNDI
yAsy )l SINDROME DE MELANOMA MALIGNO FAMILIAR Y CANCER DE PANCREAS (CON MLPA)
GEN(ES) ASOCIADOS: CDKN2A
pAN0F:0[I CANCER OROLARINGEO MULTIPLE, SOMATICO
GEN(ES) ASOCIADOS: CDKN2A
p 25Ol SINDROME DE BARDET-BIEDL TIPO 14
GEN(ES) ASOCIADOS: CEP290
yLoy[: % ()l SINDROME DE MECKEL TIPO 4
GEN(ES) ASOCIADOS: CEP290
yA[))Il CANCER COLORRECTAL, SOMATICO
GEN(ES) ASOCIADOS: CTNNBI
yA\ OBl CARCINOMA HEPATOCELULAR, SOMATICO
GEN(ES) ASOCIADOS: CTNNBI
yAsi[:70 )l PANCREATITIS
GEN(ES) ASOCIADOS: CTRC
paL [l XANTOMATOSIS CEREBROTENDINOSA
GEN(ES) ASOCIADOS: CYP27AI
yA[I\V Il CANCER COLORRECTAL, SOMATICO
GEN(ES) ASOCIADOS: DCC
yA\CR{l CARCINOMA ESOFAGICO, SOMATICO
GEN(ES) ASOCIADOS: DCC
p41: 7))l SINDROME DE OMENN (CON MLPA)
GEN(ES) ASOCIADOS: DCLREIC
yAZLToJoll CANCER COLORRECTAL RESISTENTE A CETUXIMAB, RELACIONADO AL GEN EGFR, SOMATICO
GEN(ES) ASOCIADOS: EGFR
yA[) VI CANCER COLORRECTAL, SOMATICO
GEN(ES) ASOCIADOS: EP300
yAYL: ool CANCER COLORRECTAL HEREDITARIO NO POLIPOSICO, TIPO 8 (CON MLPA)
GEN(ES) ASOCIADOS: EPCAM
Al 0[O CANCER GASTRICO, SOMATICO
GEN(ES) ASOCIADOS: ERBB2
Al s[OB CANCER GASTRICO, SOMATICO
GEN(ES) ASOCIADOS: FGFR2
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yADEVIll CANCER COLORRECTAL, SOMATICO
GEN(ES) ASOCIADOS: FGFR3
AV CANCER COLORRECTAL, SOMATICO
GEN(ES) ASOCIADOS: FLCN
ENCEFALOPATIA POR GLICINA (CON MLPA)
GEN(ES) ASOCIADOS: GLDC
HIPERTRIGLICERIDEMIA INFANTIL TRANSITORIA
GEN(ES] ASOCIADOS: GPDI
SINDROME DE POLIPOSIS MIXTA HEREDITARIO (CON MLPA]
GEN(ES) ASOCIADOS: GREMI
FALZG CARCINOMA HEPATOCELULAR, SOMATICO
GEN(ES) ASOCIADOS: IGF2R
72222l TUMOR DEL ESTROMAL GASTROINTESTINAL FAMILIAR (CON MLPA)
GEN(ES) ASOCIADOS: KIT
FAVEIII CANCER GASTRICO, SOMATICO
GEN(ES) ASOCIADOS: KLF6
FALEIIII CANCER GASTRICO, SOMATICO
GEN(ES) ASOCIADOS: KRAS
PALELLI CARCINOMA DE PANCREAS, SOMATICO
GEN(ES) ASOCIADOS: KRAS
PEL Il OBESIDAD POR DEFICIENCIA DE LEPTINA (CON MLPA)
GEN(ES) ASOCIADOS: LEP
PZYZI 0l SINDROME DE BARDET-BIEDL, RELACIONADO AL GEN LZTFLI
GEN(ES) ASOCIADOS: LZTFLI
PEALI OBESIDAD (CON MLPA)
GEN(ES) ASOCIADOS: MC4R
P2 SINDROME DE BARDET-BIEDL TIPO 6
GEN(ES) ASOCIADOS: MKKS
PZXTl SINDROME DE BARDET-BIEDL TIPO 13
GEN(ES) ASOCIADOS: MKST
2T SINDROME DE MECKEL TIPO 1
GEN(ES) ASOCIADOS: MKST
CANCER COLORRECTAL HEREDITARIO NO POLIPOSICO, TIPO 2 (CON MLPA)
GEN(ES]) ASOCIADOS: MLHI
V222 Bl TUMORES TIPO SINDROME DE LYNCH, RELACIONADOS AL GEN MLH1, SOMATICOS
GEN(ES]) ASOCIADOS: MLHI
ALY CANCER COLORRECTAL HEREDITARIO NO POLIPOSICO, TIPO 7
GEN(ES] ASOCIADOS: MLH3
PALLZI ) CANCER COLORRECTAL HEREDITARIO NO POLIPOSICO, TIPO 1(CON MLPA]
GEN(ES) ASOCIADOS: MSH2
2333300 SINDROME DE POLIPOSIS ADENOMATOSA FAMILIAR, TIPO 4
GEN(ES) ASOCIADOS: MSH3
AL CANCER COLORRECTAL HEREDITARIO NO POLIPOSICO, TIPO 5 (CON MLPA)
GEN(ES) ASOCIADOS: MSH6
P20 SINDROME DE POLIPOSIS ADENOMATOSA FAMILIAR, TIPO 2 (CON MLPA)
GEN(ES) ASOCIADOS: MUTYH
PALEIOI CANCER GASTRICO, SOMATICO
GEN(ES) ASOCIADOS: MUTYH
P2l SINDROME DE INSUFICIENCIA HEPATICA INFANTIL TIPO 2
GEN(ES) ASOCIADOS: NBAS
222000 ENFERMEDAD GRANULOMATOSA, CRONICA, AUTOSOMICA RECESIVA, CITOCROMO B-POSITIVA, TIPO 1
GEN(ES) ASOCIADOS: NCF1
PALYZ O COLESTASIS INFANTIL, RELACIONADA AL GEN NRIH4
GEN(ES) ASOCIADOS: NRTH4
PALTELON COLESTASIS INTRAHEPATICA DEL EMBARAZO, RELACIONADA AL GEN NR1H4
GEN(ES) ASOCIADOS: NRTH4
PALYIT I CANCER COLORRECTAL HEREDITARIO
GEN(ES) ASOCIADOS: NRAS
ATl CANCER COLORRECTAL, SOMATICO
GEN(ES) ASOCIADOS: NRAS
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PNl SINDROME DE PITT-HOPKINS (CON MLPA)
GEN(ES) ASOCIADOS: NRXNI
IZZULI SINDROME DE POLIPOSIS ADENOMATOSA FAMILIAR, TIPO 3
GEN(ES]) ASOCIADOS: NTHLI
SUSCEPTIBILIDAD AL CANCER PANCREATICO TIPO 3 (CON MLPA]
GEN(ES) ASOCIADOS: PALB2
PR TL OBESIDAD CON PROCESAMIENTO ALTERADO DE PROHORMONAS
GEN(ES) ASOCIADOS: PCSKT
PTYCI SINDROME DE COWDEN, TIPO 5
GEN(ES) ASOCIADOS: PIK3CA
PALZALII CANCER COLORRECTAL HEREDITARIO NO POLIPOSICO, RELACIONADO AL GEN PMSI
GEN(ES) ASOCIADOS: PMSI
FALYYTT CANCER COLORRECTAL HEREDITARIO NO POLIPOSICO, TIPO 4 (CON MLPA)
GEN(ES) ASOCIADOS: PMS2
PEIVENI OBESIDAD CON INSUFICIENCIA SUPRARRENAL Y PELO ROJO (CON MLPA)
GEN(ES) ASOCIADOS: POMC
FAEIZUNR OBESIDAD DE INICIO TEMPRANO, SUSCEPTIBILIDAD (CON MLPA)
GEN(ES) ASOCIADOS: POMC
PEIZEIRIl OBESIDAD SEVERA (CON MLPA)
GEN(ES) ASOCIADOS: PPARG
PALYI CANCER COLORRECTAL, RELACIONADO AL GEN PPARG, SOMATICO
GEN(ES) ASOCIADOS: PPARG
P22 ENFERMEDAD DEL HIGADO POLIQUISTICO
GEN(ES) ASOCIADOS: PRKCSH
IRV PANCREATITIS
GEN(ES) ASOCIADOS: PRSS!
AT PROTECCION CONTRA LA PANCREATITIS CRONICA
GEN(ES) ASOCIADOS: PRSS2
SINDROME DE COWDEN, TIPO 1 (CON MLPA)
GEN(ES) ASOCIADOS: PTEN
P2 SINDROME DE OMENN (CON MLPA]
GEN(ES) ASOCIADOS: RAG2
P23 SINDROME DE TROMOCITOPENIA-RADIO AUSENTE
GEN(ES) ASOCIADOS: RBM8A
PZALL INSUFICIENCIA HEPATICA, INICIO TEMPRANO Y TRASTORNO NEUROLOGICO
GEN(ES) ASOCIADOS: SCOI
PEXET20 0 PARAGANGLIOMA Y SARCOMA DEL ESTROMA GASTRICO (CON MLPA)
GEN(ES) ASOCIADOS: SDHD
P20 SINDROME DE COWDEN, TIPO 3 (CON MLPA)
GEN(ES) ASOCIADOS: SDHD
VAR OBESIDAD, SUSCEPTIBILIDAD, RELACIONADO AL GEN SLC6A14
GEN(ES) ASOCIADOS: SLC6A14
VAT H!PERBILIRRUBINEMIA TIPO ROTOR
GEN(ES) ASOCIADOS: SLCOTBI
VAT HIPERBILIRRUBINEMIA TIPO ROTOR
GEN(ES) ASOCIADOS: SLCO1B3
P2 POLIPOSIS JUVENIL / SINDROME HEREDITARIO DE TELANGIECTASIAS HEMORRAGICAS (CON MLPA)
GEN(ES) ASOCIADOS: SMAD4
23332000 SINDROME DE POLIPOSIS JUVENIL (CON MLPA)
GEN(ES) ASOCIADOS: SMAD4
ALY CANCER DE PANCREAS, SOMATICO
GEN(ES) ASOCIADOS: SMAD4
PEXER Il PANHIPOPITUITARISMO, LIGADO AL CROMOSOMA X
GEN(ES) ASOCIADOS: SOX3
ZXeT ] ENFERMEDAD VENOOCLUSIVA HEPATICA CON INMUNODEFICIENCIA
GEN(ES) ASOCIADOS: SP110
AR PANCREATITIS
GEN(ES) ASOCIADOS: SPINKI
P2 SINDROME DE PEUTZ-JEGHERS (CON MLPA)
GEN(ES) ASOCIADOS: STKII
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pA[ys )l CANCER DE PANCREAS, SOMATICO
GEN(ES) ASOCIADOS: STKII
PZNLIl SINDROME DE PITT-HOPKINS (CON MLPA)
GEN(ES]) ASOCIADOS: TCF4
I SINDROME DE MECKEL TIPO 8
GEN(ES]) ASOCIADOS: TCTN2
CANCER COLORRECTAL HEREDITARIO NO POLIPOSICO, TIPO 6 (CON MLPA)
GEN(ES]) ASOCIADOS: TGFBR2
FAVEI CANCER COLORRECTAL, SOMATICO
GEN(ES]) ASOCIADOS: TGFBR2
PZI70 SINDROME DE MECKEL TIPO 3
GEN(ES) ASOCIADOS: TMEM67
FACILLLI CANCER DE PANCREAS, SOMATICO
GEN(ES]) ASOCIADOS: TP53
FAIZA CARCINOMA HEPATOCELULAR, SOMATICO
GEN(ES) ASOCIADOS: TP53
PRIl SINDROME DE BARDET-BIEDL TIPO 11
GEN(ES) ASOCIADOS: TRIM32
PZALETT INSUFICIENCIA HEPATICA TRANSITORIA INFANTIL
GEN(ES) ASOCIADOS: TRMU
PIYC Ol SINDROME DE BARDET-BIEDL TIPO 8
GEN(ES) ASOCIADOS: TTC8
PATXA I HIPERBILIRRUBINEMIA NEONATAL TRANSITORIA FAMILIAR
GEN(ES) ASOCIADOS: UGTIAI
P2 SINDROME DE CRIGLER-NAJJAR, TIPO 1
GEN(ES) ASOCIADOS: UGTIAI
P2l SINDROME DE CRIGLER-NAJJAR, TIPO 2
GEN(ES) ASOCIADOS: UGTIAI
P27l SINDROME DE GILBERT
GEN(ES) ASOCIADOS: UGTIAI
P2 SINDROME DE BARDET-BIEDL TIPO 15
GEN(ES) ASOCIADOS: WDPCP

GASTROENTEROLOGIA GENERAL

yAXE{s[\[JMll PANEL DEL DEFECTO CONGENITO DE LA GLICOSILACION

SECUENCIACION MASIVA (NGS) 31 GENES

XUl PANEL DE GLUCOGENOSIS

SECUENCIACION MASIVA (NGS) 11 GENES

yAY VIOl PANEL DE COLESTASIS INTRAHEPATICA FAMILIAR

SECUENCIACION MASIVA (NGS) GENES ABCB4, ATP8B1 Y ABCBI1

A o[l PANEL DE PANCREATITIS HEREDITARIA

SECUENCIACION MASIVA (NGS) 5 GENES

AU ABETALIPOPROTEINEMIA

GEN(ES) ASOCIADOS: MTP

yA0]PE{[JMll ACRODERMATITIS ENTEROPATICA

GEN(ES) ASOCIADOS: SLC39A4

AR I[UR AMILOIDOSIS HEREDITARIA VISCERAL

GEN(ES) ASOCIADOS: APOALI

ARV AMILOIDOSIS HEREDITARIA VISCERAL

GEN(ES) ASOCIADOS: FGA

pA1Zapi[VBl ENFERMEDAD DE ANDERSEN (GLUCOGENOSIS TIPO V)

GEN(ES) ASOCIADOS: GBEI

Azl [Vl ANGIOEDEMA HEREDITARIO TIPO 1Y 2

DELECIONES-DUPLICACIONES (MLPA] GEN SERPINGI

Ao o[ ANGIOEDEMA HEREDITARIO TIPO 1Y 2

GEN(ES) ASOCIADOS: SERPINGI

yA 1121 Olll ANGIOPATIA AMILOIDE HEREDITARIA CEREBRAL
GEN(ES) ASOCIADOS: CST3
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ALYE{[JM ANTITRIPSINA ALFA-1
GENOTIPO (PCR) SANGRE TOTAL
VAL ARGINASA
ERITROCITOS
yALZX Bl COLESTASIS INTRAHEPATICA FAMILIAR PROGRESIVA TIPO 1
SECUENCIACION MASIVA [NGS) GEN ATP8BI
yAL7L)[JB COLESTASIS INTRAHEPATICA RECURRENTE BENIGNA TIPO 2
GEN(ES) ASOCIADOS: ABCBI1
yAVOYLBM CUTIS LAXA AUTOSOMICA RECESIVA TIPO IA
GEN(ES) ASOCIADOS: FBLNS
yAVORVI CUTIS LAXA AUTOSOMICA RECESIVA TIPO IC
GEN(ES) ASOCIADOS: LTBP4
rAV 2V CUTIS LAXA AUTOSOMICA RECESIVA TIPO IIA
GEN(ES) ASOCIADOS: ATP6V0OA2
r4&5 571 OBl DEFECTO CONGENITO DE LA GLICOSILACION TIPO IB
GEN(ES) ASOCIADOS: MPI
y4&% %1 (OB DEFECTO CONGENITO DE LA GLICOSILACION TIPO IA
GEN(ES) ASOCIADOS: PMM2
y{0) [0/l DEFICIENCIA DE ACIL-COA DESHIDROGENASA DE CADENA MEDIA (MCAD)
GEN(ES) ASOCIADOS: ACADM
p4)) [/l DEFICIENCIA DE ACIL-COA DESHIDROGENASA DE CADENA MUY LARGA
DELECIONES-DUPLICACIONES (MLPA] GEN ACADVL
pA)) (Y[l DEFICIENCIA DE ACIL-COA DESHIDROGENASA DE CADENA MUY LARGA
GEN(ES) ASOCIADOS: ACADVL
pAyZJUMM DEFICIENCIA DE ANTITRIPSINA ALFA-1
GEN(ES) ASOCIADOS: SERPINA1
pA\1::y0 ) Bl DEFICIENCIA DE APOLIPOPROTEINA B
GEN(ES) ASOCIADOS: APOB
pA0 1L/ Bll DEFICIENCIA DE ARGINOSUCCINATO LIASA
GEN(ES) ASOCIADOS: ASL
y#3\v/ o[BIl DEFICIENCIA DE DIAMINOOXIDASA (DAO)
GEN(ES) ASOCIADOS: AOCT (ABPI1)
y2/%3:yiJUMll DEFICIENCIA DE LIPOPROTEIN LIPASA
MUTACION (GI88E) GEN LPL
y2/%$:1:0[ Bl DEFICIENCIA DE LIPOPROTEIN LIPASA
SECUENCIACION ZONA REGULADORA GEN LPL
pA\[yoJ Ol DEFICIENCIA DE ORNITIN TRANSCARBAMILASA
DELECIONES-DUPLICACIONES [MLPA) GEN OTC
A1 [L:0] 0B DEFICIENCIA DE ORNITIN TRANSCARBAMILASA
GEN(ES) ASOCIADOS: OTC
yA=(1s{s{0JOBll DEFICIENCIA DE PIRUVATO KINASA
GEN(ES) ASOCIADOS: PKLR
431y 0]l DEFICIENCIA DE PROTEINA TRIFUNCIONAL MITOCONDRIAL
GEN(ES) ASOCIADOS: HADHB
y#Liy2 (Bl ENCEFALOPATIA ETILMALONICA
GEN(ES) ASOCIADOS: ETHE1
47Xl ENFERMEDAD DE GAUCHER (GLUCOCEREBROSIDASA)
FIBROBLASTOS
payX:I{)JJBll ENFERMEDAD DE GAUCHER TIPOS 1,2 Y 3
GEN(ES) ASOCIADOS: GBA
yAl:7( VBl ENFERMEDAD DE CROHN
GEN(ES) ASOCIADOS: NOD2
pay L0l ENFERMEDAD DE HIRSCHSPRUNG
GEN(ES) ASOCIADOS: RET
yZCLELV M ENFERMEDAD DE NIEMANN PICK TIPOS AY B
GEN(ES) ASOCIADOS: SMPD1
yZ/CLLI [l ENFERMEDAD DE NIEMANN-PICK TIPO C1
DELECIONES-DUPLICACIONES (MLPA] GEN NPC1
yA(0[) o)l ENFERMEDAD DE NIEMANN-PICK TIPO C1
GEN(ES) ASOCIADOS: NPC1
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Z500100

Z744300

Z789200

2789400

Z754100

Z771000

2276000

2360500

7621300

2621400

2621500

72621700

72621800

7572600

Z572700

2283200

7283300

7283400

7283500

Z315300

72325600

2326000

7326100

7326200

7326300

2326400

Z335700

2336300

2336500

7336900

ENFERMEDAD DE NIEMANN-PICK TIPO C2

GEN(ES) ASOCIADOS: NPC2

ENFERMEDAD DE TANGIER

GEN(ES) ASOCIADOS: ABCAL1

ENFERMEDAD DE WILSON

DELECIONES-DUPLICACIONES [MLPA] GEN ATP7B

ENFERMEDAD DE WILSON

GEN(ES) ASOCIADOS: ATP7B

SINDROME DE TOWNES-BROCKS

GEN(ES) ASOCIADOS: SALLI

SINDROME TRICO-HEPATICO-ENTERICO TIPO 1

GEN(ES) ASOCIADOS: TTC37

ENFERMEDAD DE WOLMAN

GEN(ES) ASOCIADOS: LIPA

ENFERMEDAD DEL HIGADO GRASO NO ALCOHOLICO [NAFLD)
POLIMORFISMO (1148M) GEN PNPLA3

ENFERMEDAD DEL RINON POLIQUISTICO AUTOSOMICA DOMINANTE TIPO 1
DELECIONES-DUPLICACIONES (MLPA] GEN PKDI

ENFERMEDAD DEL RINON POLIQUISTICO AUTOSOMICA DOMINANTE TIPO 1
GEN(ES) ASOCIADOS: PKD1

ENFERMEDAD DEL RINON POLIQUISTICO AUTOSOMICA DOMINANTE TIPO 2
DELECIONES-DUPLICACIONES (MLPA) GEN PKD2

ENFERMEDAD DEL RINON POLIQUISTICO AUTOSOMICA RECESIVA
DELECIONES-DUPLICACIONES (MLPA) GEN PKHDI1

ENFERMEDAD DEL RINON POLIQUISTICO AUTOSOMICA RECESIVA
SECUENCIACION MASIVA (NGS) GEN PKHDI1

ENFERMEDAD POLIQUISTICA HEPATICA AISLADA

GEN(ES) ASOCIADOS: PRKCSH

ENFERMEDAD POLIQUISTICA HEPATICA AISLADA

GEN(ES) ASOCIADOS: SEC63

EPIDERMOLISIS BULLOSA JUNTURAL

GEN(ES) ASOCIADOS: LAMB3

EPIDERMOLISIS BULLOSA JUNTURAL

GEN(ES) ASOCIADOS: LAMC2

EPIDERMOLISIS BULLOSA JUNTURAL CON ATRESIA PILORICA
GEN(ES) ASOCIADOS: ITGB4

EPIDERMOLISIS BULLOSA JUNTURAL TIPO HERLITZ

GEN(ES) ASOCIADOS: LAMA3

FIEBRE PERIODICA (SINDROME TRAPS)

GEN(ES) ASOCIADOS: TNFRSFIA

GALACTOSA 1 FOSFATO URIDILTRANSFERASA

ERITROCITOS

GALACTOSEMIA TIPO 1

DELECIONES-DUPLICACIONES (MLPA] GEN GALT

GALACTOSEMIA TIPO 1

GEN(ES) ASOCIADOS: GALT

GALACTOSEMIA TIPO 2

GEN(ES) ASOCIADOS: GALK1

GALACTOSEMIA TIPO 3 (DEFICIENCIA DE EPIMERASA)

GEN(ES) ASOCIADOS: GALE

GALACTOSIALIDOSIS

GEN(ES) ASOCIADOS: CTSA

GLUCOCEREBROSIDASA

SANGRE TOTAL

GLUCOGENOSIS POR DEFICIENCIA DE FOSFORILASA KINASA HEPATICA Y MUSCULAR
SECUENCIACION MASIVA [NGS) GEN PHKB

GLUCOGENOSIS TIPO 0

GEN(ES) ASOCIADOS: GYS2

GLUCOGENOSIS TIPO 1A

GEN(ES) ASOCIADOS: G6PC
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PEEVA GLUCOGENOSIS TIPO 1B
GENI(ES) ASOCIADOS: SLC37A4
P GLUCOGENOSIS TIPO 3
GEN(ES) ASOCIADOS: AGL
GLUCOGENOSIS TIPO 5 (ENFERMEDAD DE MCARDLE)
GEN(ES) ASOCIADOS: PYGM
GLUCOGENOSIS TIPO 6 (ENFERMEDAD DE HERS)
GEN(ES) ASOCIADOS: PYGL

Xyl GLUCOGENOSIS TIPO 7

GEN(ES]) ASOCIADOS: PFKM

Xyl GLUCOGENOSIS TIPO 9

GEN(ES) ASOCIADOS: PHKA
GLUCOGENOSIS TIPO 9
GEN(ES) ASOCIADOS: PHKA2
HEMOCROMATOSIS TIPO 5
GEN(ES) ASOCIADOS: FTHI
HIPOMAGNESEMIA CON HIPOCALCEMIA SECUNDARIA
GEN(ES) ASOCIADOS: TRPM6
PATZE HLA BS (B51/B52)
PCR SANGRE TOTAL
PALYE I HLA DQ2 RELACIONADO CON CELIAQUIA
SANGRE TOTAL
PALEUOl HLA DQ2/DQ8 RELACIONADO CON CELIAQUIA
SANGRE TOTAL
PATEI HLA DQ8 RELACIONADO CON CELIAQUIA
SANGRE TOTAL
PAZIO0 N 'L28B POLIMORFISMO GEN
SANGRE TOTAL
P2V INTOLERANCIA A LA LACTOSA
MUTACION (C—>T-13910) GEN LPH
PZEl LINFOHISTIOCITOSIS HEMOFAGOCITICA FAMILIAR TIPO 4
GEN(ES]) ASOCIADOS: STXT1
PZE LINFOHISTIOCITOSIS HEMOFAGOCITICA FAMILIAR TIPO 5
GEN(ES) ASOCIADOS: STXBP2
PRS00 LIPODISTROFIA CONGENITA DE BERARDINELLI-SEIP
SECUENCIACION AGPAT2
PZETZ00 0 LIPODISTROFIA PARCIAL ADQUIRIDA TIPO BARRAQUER-SIMONS
GEN(ES]) ASOCIADOS: LMNB2
PZVTI00 MALABSORCION DE GLUCOSA-GALACTOSA
GEN(ES) ASOCIADOS: SLC5AI
PZEZR I MSO (SEPTINA 9 METILADA] CANCER DE COLON
PLASMA
VA0 PANCREATITIS CRONICA HEREDITARIA
GEN(ES) ASOCIADOS: CLDN2
PANCREATITIS CRONICA HEREDITARIA
GEN(ES) ASOCIADOS: CPAI
PANCREATITIS HEREDITARIA
DELECIONES-DUPLICACIONES (MLPA] GEN PRSSI
PANCREATITIS HEREDITARIA
GEN(ES) ASOCIADOS: PRSS!
PORFIRIA AGUDA HEPATICA
GEN(ES) ASOCIADOS: ALAD
PORFIRIA AGUDA INTERMITENTE
DELECIONES-DUPLICACIONES (MLPA] GEN HMBS
PORFIRIA AGUDA INTERMITENTE
SECUENCIACION GEN HMBS
PROTOPORFIRIA ERITROPOYETICA
GEN(ES) ASOCIADOS: FECH
SINDROME DE ALAGILLE TIPO 1 SINDROME DE
DELECIONES-DUPLICACIONES (MLPA] GEN JAGT
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2025900

2026100

2030200

Z030500

Z031100

Z479600

2084200

Z084300

2647400

2647500

Z170100

2252500

2308100

Z308600

Z330400

Z350000

Z418300

7426800

Z677500

Z450800

Z451000

Z451100

2505200

Z507000

7509000

7509100

Z583700

2623500

2623600

2789600

SINDROME DE ALAGILLE TIPO 1 SINDROME DE
GEN(ES) ASOCIADOS: JAGI

SINDROME DE ALAGILLE TIPO 2

GEN(ES) ASOCIADOS: NOTCH2

SINDROME DE ALLGROVE

GEN(ES) ASOCIADOS: AAAS

SINDROME DE ALPERS-HUTTENLOCHER
GEN(ES) ASOCIADOS: POLG

SINDROME DE ALSTROM

GEN(ES) ASOCIADOS: ALMS1

SINDROME DE BARDET-BIEDL, MODIFICADOR
GEN(ES) ASOCIADOS: CCDC28B
SINDROME DE BECKWITH WIEDEMANN
DELECIONES-DUPLICACIONES (MLPA]) GEN KCNQIOTI
SINDROME DE BECKWITH WIEDEMANN
GEN(ES) ASOCIADOS: CDKNIC

SINDROME DE CHARGE
DELECIONES-DUPLICACIONES (MLPA) GEN CHD7
SINDROME DE CHARGE

SECUENCIACION MASIVA [NGS) GEN CHD7
SINDROME DE CURRARINO

GEN(ES) ASOCIADOS: MNX1 (HLXB9)
SINDROME DE DUBIN-JOHNSON

GEN(ES) ASOCIADOS: ABCC2

SINDROME DE FANCONI-BICKEL

GEN(ES) ASOCIADOS: SLC2A2

SINDROME DE FEINGOLD

GEN(ES) ASOCIADOS: MYCN

SINDROME DE GILBERT

POLIMORFISMO GEN UGTIAI

SINDROME DE HENNEKAM

GEN(ES) ASOCIADOS: CCBE1

SINDROME DE KEARNS-SAYRE

DELECION (4977 PB) GEN MTDNA
SINDROME DE LESCH-NYHAN

GEN(ES) ASOCIADOS: HPRTI

SINDROME DE MCKUSICK-KAUFMAN
GEN(ES) ASOCIADOS: MKKS

SINDROME DE MECKEL TIPO 2

GEN(ES) ASOCIADOS: TMEM216
SINDROME DE MECKEL TIPO 5

GEN(ES) ASOCIADOS: RPGRIPIL

SINDROME DE MECKEL TIPO 6

GEN(ES) ASOCIADOS: CC2D2A

SINDROME DE OCHOA

GEN(ES) ASOCIADOS: HPSE2

SINDROME DE OMENN

GEN(ES) ASOCIADOS: RAGI

OPITZ GBBB SINDROME DE
DELECIONES-DUPLICACIONES (MLPA) GEN MID1
OPITZ GBBB SINDROME DE
SECUENCIACION GEN MID1

SINDROME DE PRUNE BELLY

GEN(ES) ASOCIADOS: CHRM3

SINDROME DE ROTOR

GEN(ES) ASOCIADOS: SLCO1BI

SINDROME DE ROTOR

GEN(ES) ASOCIADOS: SLCO1B3

SINDROME DE WOLCOTT-RALLISON
GEN(ES) ASOCIADOS: EIF2AK3
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SINDROME DE WOLF-HIRSCHHORN (DEL 4P16.3) WHSR
FISH SANGRE TOTAL
FZZXLIl SINDROME DE WOLF-HIRSCHHORN
DELECIONES-DUPLICACIONES (MLPA] GEN WHCR
FALEC I SINDROME ZELLWEGER TIPO 10A
GEN(ES) ASOCIADOS: PEX3
PAR0 0 SINDROME ZELLWEGER TIPO 11A
GEN(ES) ASOCIADOS: PEXI3
SINDROME ZELLWEGER TIPO 12A
GEN(ES) ASOCIADOS: PEXI9
SINDROME ZELLWEGER TIPO 13A
GEN(ES) ASOCIADOS: PEX14
SINDROME ZELLWEGER TIPO 1A
GEN(ES) ASOCIADOS: PEXI
SINDROME ZELLWEGER TIPO 2A
GEN(ES) ASOCIADOS: PEX5
SINDROME ZELLWEGER TIPO 3A
GEN(ES) ASOCIADOS: PEX12
SINDROME ZELLWEGER TIPO 4A
GEN(ES) ASOCIADOS: PEX6
SINDROME ZELLWEGER TIPO 5A
GEN(ES) ASOCIADOS: PEX2
SINDROME ZELLWEGER TIPO 6A
GEN(ES) ASOCIADOS: PEX10
P Ll SINDROME ZELLWEGER TIPO 8A
GEN(ES) ASOCIADOS: PEX16
VA S'TOSTEROLEMIA
GEN(ES) ASOCIADOS: ABCGS5
Pl S TOSTEROLEMIA
GEN(ES) ASOCIADOS: ABCGS
VARl SUSCEPTIBILIDAD A FARMACOS
POLIMORFISMOS (RS12979860 Y RS8099917) GEN ITPA

GASTROINTESTINAL ONCOLOGICO-HEREDITARIO

CANCER COLORRECTAL HEREDITARIO NO POLIPOSICO
INESTABILIDAD MICROSATELITES (MS1)
AT CANCER GASTRICO DIFUSO HEREDITARIO
DELECIONES-DUPLICACIONES (MLPA) GEN CDHI
CANCER GASTRICO DIFUSO HEREDITARIO
SECUENCIACION GEN CDHI

GASTROINTESTINAL ONCOLOGICO-HEREDITARIO

GASTROINTESTINAL ONCOLOGICO-SOMATICO
TUMOR DEL ESTROMA GASTROINTESTINAL

SECUENCIACION EXONES (13, 17) GEN KIT
TUMOR DEL ESTROMA GASTROINTESTINAL
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