GINECOLOGIA

GINECOLOGIA GENERAL

PANEL DE SINDROME DE KALLMANN
SECUENCIACION MASIVA (NGS) 16 GENES
A7y (OBl PANEL DE SINDROME BARTTER
SECUENCIACION MASIVA (NGS) 27 GENES
A kXMl 3-BETA-HIDROXIESTEROIDE DESHIDROGENASA DEFICIENCIA DE
GEN(ES) ASOCIADOS: HSD3B2
rAOy[s[o[UBM ACONDROGENESIS TIPO 1B
GEN(ES) ASOCIADOS: SLC26A2
ALY VI ANEUPLOIDIAS
PCR LIQUIDO AMNIOTICO
AL yy[OBll ANEUPLOIDIAS
PCR MUESTRA ABORTIVA
AL YLV ANEUPLOIDIAS
PCR SANGRE TOTAL
vVl ANEUPLOIDIAS
PCR VELLOSIDADES CORIALES
AtV ANEUPLOIDIAS CROMOSOMAS (13,18, 21, X, Y)
FISH LIQUIDO AMNIOTICO
AL SINDROME DE ANGELMAN (DEL 15Q11-Q13)
FISH DIAGNOSTICO PRENATAL
yALyPI[MMl ALFA-1 ANTITRIPSINA
GENOTIPO (PCR) LIQUIDO AMNIOTICO
yA (VB DEFICIENCIA DE AROMATASA
GEN(ES) ASOCIADOS: CYP19A1
Ay VBl ATAXIA TELANGIECTASIA VARIANTE TIPO 1(SINDROME DE ROTURA DE NIJMEGEN)
DELECION GEN NBN
Aoy /Bl SINDROME DE BARDET-BIEDL 1
GEN(ES) ASOCIADOS: BBS1
pAl:70 Ml SINDROME DE BARTTER ANTENATAL TIPO 1
GEN(ES) ASOCIADOS: SLCI2A1
yAs:721 0Bl SINDROME DE BARTTER TIPO 2
GEN(ES) ASOCIADOS: KCNJI1
yAvZIJVBl CARIOTIPO
LIQUIDO AMNIOTICO
yArZA[[I CARIOTIPO
MUESTRA ABORTIVA
yAZY /Il CARIOTIPO
VELLOSIDADES CORIALES (CULTIVO LARGO)
yAZEIVI CARIOTIPO
SANGRE FETAL
ARV CGH ARRAY 60K

#N/A

MUESTRA ABORTIVA
CGH ARRAY QCHIP 60K
DIAGNOSTICO PRENATAL
COMT GEN
GENOTIPO SANGRE TOTAL
SINDROME DE COWDEN, TIPO 1 (CON MLPA)

GEN(ES]) ASOCIADOS: PTEN
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SINDROME DE COWDEN, TIPO 3 (CON MLPA]
GENI(ES) ASOCIADOS: SDHD
PZZCI0Cll SINDROME DE COWDEN, TIPO 5
GEN(ES) ASOCIADOS: PIK3CA
SINDROME DE COWDEN, TIPO 6
GEN(ES) ASOCIADOS: AKTI
SINDROME DE COWDEN
GEN(ES) ASOCIADOS: PIK3CA
SINDROME DE CRI DU CHAT (DEL 5P15.2)
FISH DIAGNOSTICO PRENATAL
AT CROMOSOMA X
FISH DIAGNOSTICO PRENATAL
SINDROME DE CROMOSOMA X-FRAGIL
SOUTHERN BLOT DIAGNOSTICO PRENATAL
SINDROME DE CROMOSOMA X-FRAGIL, ESTUDIO MOLECULAR (SCREENING+EXPANSIONES RANGO MEDIO)
GEN FMRI PCR DIAGNOSTICO PRENATAL
CROMOSOMA Y
MICRODELECIONES
SINDROME DE DELECION 1P36 (DEL 1P36.13-1P36.33)
FISH DIAGNOSTICO PRENATAL
SINDROME DI GEORGE (DEL 22Q11.2) (TUPLE/ARSAI)
FISH SANGRE TOTAL
SINDROME DE DIGEORGE (CON MLPA]
GEN(ES) ASOCIADOS: TBXI
DISPLASIAS ESQUELETICAS
DIAGNOSTICO PRENATAL
FACTOR Il DE LA COAGULACION
MUTACION [20210) GEN PROTROMBINA
HER-2/NEU (C-ERB-B2)
FISH TEJIDO
HIPERPARATIROIDISMO-SINDROME DEL TUMOR DE MANDIBULA [HPT-IT)
GENI(ES) ASOCIADOS: CDC73 [HRPT2)
HIPERPLASIA SUPRARRENAL CONGENITA DEBIDA A DEFICIENCIA DE 11-BETA-HIDROXILASA
GEN(ES) ASOCIADOS: CYPIIBI
HIPERPLASIA SUPRARRENAL CONGENITA POR DEFICIENCIA DE 17-ALFA HIDROXILASA
DELECIONES-DUPLICACIONES MLPA] GEN CYPT7AI
HIPERPLASIA SUPRARRENAL CONGENITA POR DEFICIENCIA DE 17-ALFA HIDROXILASA
GEN(ES) ASOCIADOS: CYPT7AI
HIPERPLASIA SUPRARRENAL CONGENITA POR DEFICIENCIA DE 21-HIDROXILASA
SECUENCIACION + MLPA GEN CYP21A2
HIPOPLASIA DE CELULAS DE LEYDIG
GENI(ES) ASOCIADOS: LHCGR
PZAAANI SINDROME DE INSENSIBILIDAD ANDROGENICA
DELECIONES-DUPLICACIONES [MLPA] GEN AR
SINDROME DE INSENSIBILIDAD ANDROGENICA
GEN(ES) ASOCIADOS: AR
SINDROME DE KALLMANN TIPO 1 (CON MLPA)
GEN(ES) ASOCIADOS: ANOST
SINDROME DE KALLMANN TIPO 2 (CON MLPA)
GENI(ES) ASOCIADOS: FGFRI
SINDROME DE KALLMANN TIPO 4 (CON MLPA)
GENI(ES) ASOCIADOS: PROK2
PRI SINDROME DE KALLMANN, RELACIONADO AL GEN SEMA3A
GEN(ES) ASOCIADOS: SEMA3A
SINDROME DE KALLMANN TIPO 5
GEN(ES) ASOCIADOS: CHD7
LEIOMIOMATOSIS (CON MLPA)
GEN(ES) ASOCIADOS: FH
SINDROME DE MCKUSICK-KAUFMAN
GENI(ES) ASOCIADOS: MKKS
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PZENYIl SINDROME MILLER-DIEKER
FISH DIAGNOSTICO PRENATAL
MOLA HIDATIFORME RECURRENTE
GENI(ES) ASOCIADOS: NLRP7

yZ2:yrI ol DEFICIENCIA DE MTHFR

MUTACION (A1298C)
DEFICIENCIA DE MTHFR
MUTACION [C677T)
FALLO OVARICO PREMATURO (POF)
GEN(ES) ASOCIADOS: BMPI5
P SINDROME DE PALLISTER-KILLIAN , TRISOMIA 12
FISH DIAGNOSTICO PRENATAL
PANEL DE NEOPLASIAS ENDOCRINAS MULTIPLES / PARAGANGLIOMA / FEOCROMOCITOMA (CON MLPA)
PANEL SECUENCIACION NGS
PANEL DE SUSCEPTIBILIDAD A ENFERMEDAD POR MICOBACTERIAS ATIPICAS
PANEL SECUENCIACION NGS
PAPILOMAVIRUS (PCR)
DETECCION Y TIPAJE MUESTRA CERVICAL
SINDROME PERRAULT DE TIPO 1
GEN(ES) ASOCIADOS: HSDI1784
Y7 SINDROME PERRAULT DE TIPO 2
GEN(ES) ASOCIADOS: HARS2
YA SINDROME PERRAULT DE TIPO 3
GEN(ES) ASOCIADOS: CLPP
SINDROME PERRAULT DE TIPO 4
GEN(ES) ASOCIADOS: LARS2
SINDROME DE PHELAN MCDERMID (DEL 22Q13.3) (ARSA/TUPLEI)
FISH DIAGNOSTICO PRENATAL
SINDROME DE PRADER-WILLI
METILACION [DIAGNOSTICO PRENATAL]
PZYEZ00 0 SINDROME DE PRADER-WILLI [DEL 15Q11-Q13)
FISH DIAGNOSTICO PRENATAL
PEXXZ00 SINDROME DE PRUNE BELLY
GEN(ES) ASOCIADOS: CHRM3
PURPURA TROMBOCITOPENICA NEONATAL ALOINMUNE
POLIMORFISMO (LEU33PRO) GEN ITGB3
RH FETAL
SANGRE MATERNA
SINDROME DE RUBINSTEIN TAYBI (DEL 16P13.3) (CREBBP)
FISH DIAGNOSTICO PRENATAL
FZEI SEXO FETAL
SANGRE MATERNA
SINDROME DE SMITH-MAGENIS (DEL 17P11.2) (SMS)
FISH DIAGNOSTICO PRENATAL
SRY GEN
FISH LIQUIDO AMNIOTICO
TEST PRECONCEPCIONAL PREVENTIVO
SANGRE PERIFERICA
VERIREF®
CRIBADO PRENATAL NO INVASIVO DE ANEUPLOIDIAS) EN SANGRE MATERNA
SINDROME DE WILLIAMS [DEL 7Q11.23) (ELN)
FISH DIAGNOSTICO PRENATAL
SINDROME DE WOLF-HIRSCHHORN (DEL 4P16.3) WHSR
FISH DIAGNOSTICO PRENATAL

GINECOLOGIA ONCOLOGICA-HEREDITARIO

pA LI/ PANEL BRCA 1Y BRCA 2 (CON MLPA])
GEN(ES) ASOCIADOS: BRCA1, BRCA2
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PANEL DE CANCER DE MAMA-OVARIO (CON MLPA]
GEN(ES) ASOCIADOS: CDHI, PTEN, STKII, TP53
PANEL DE CANCER DE MAMA-OVARIO PLUS (CON MLPA)
GEN(ES) ASOCIADOS: ATM, BARDI, BRIP1, CHEK2, MEN1, MLH1, MRETIA, MSH2, MSH6, MUTYH, NBN, PALB2, PMS, PMS2,
RAD50, RADSIC, RADSID, XRCC2
PANEL ZUMABREAST®
GEN(ES) ASOCIADOS: ATM, BARDI, BRCAI, BRCA2, BRIP1, CDH1, CHEK2, NBN, PALB2, PTEN, RADSIC, STKII, TP53
PANEL DE CANCER DE OVARIO, DIRIGIDO (CON MLPA)
GEN(ES) ASOCIADOS: BARDI, BRCA1, BRCA2, BRIPT, EPCAM, MLH1, MRETIA, MSH2, MSH6, NBN, PMSI, PMS2, RAD50, RADSIC,
RADSID, STKII, TP53
PANEL DE CANCER DE PROSTATA (CON MLPA)
GEN(ES) ASOCIADOS: BRCAI, BRCA2, CHEK2, HOXBI3, MLHI, MSH2, MSH6, NBN, PTEN, TP53
PANEL DE CANCER UTERINO, DIRIGIDO (CON MLPA)
GEN(ES) ASOCIADOS: EPCAM, MLH1, MSH2, MSH8, PMSI, PMS2, PTEN
CANCER DE ENDOMETRIO FAMILIAR, RELACIONADO AL GEN MSH6 (CON MLPA)
GEN(ES) ASOCIADOS: MSH6
CANCER DE MAMA-OVARIO (CON MLPA)
GEN(ES) ASOCIADOS: BRCAI
AT CANCER DE MAMA-OVARIO (CON MLPA)
GEN(ES) ASOCIADOS: RADSIC
CANCER DE MAMA-OVARIO FAMILIAR TIPO 2 (CON MLPA)
GEN(ES) ASOCIADOS: BRCA2
CANCER DE MAMA, RELACIONADO CON EL GEN RINTI
GEN(ES) ASOCIADOS: RINTI
SINDROME HEREDITARIO DE CANCER DE MAMA Y OVARIO, RELACIONADO CON EL GEN RAD50 (CON MLPA)
GEN(ES) ASOCIADOS: RAD50
SUSCEPTIBILIDAD AL CANCER DE MAMA—-OVARIO FAMILIAR (CON MLPA)
GEN(ES) ASOCIADOS: RAD5ID
SUSCEPTIBILIDAD AL CANCER DE MAMA MASCULINO (CON MLPA)
GEN(ES) ASOCIADOS: BRCA2
PR SUSCEPTIBILIDAD AL CANCER DE MAMA
GEN(ES) ASOCIADOS: BARDI
SUSCEPTIBILIDAD AL CANCER DE MAMA
GEN(ES) ASOCIADOS: PALB2
SUSCEPTIBILIDAD AL CANCER DE MAMA
GEN(ES) ASOCIADOS: RECQL
SUSCEPTIBILIDAD AL CANCER DE MAMA
GENI(ES) ASOCIADOS: XRCC3

GINECOLOGIA ONCOLOGICA-SOMATICO

ANALISIS DE MUTACIONES SOMATICAS BRCA1 Y BRCA2
GEN(ES) ASOCIADOS: BRCAI, BRCA2
CANCER CERVICAL, SOMATICO
GEN(ES) ASOCIADOS: FGFR3
yA([Z{ VIl 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
CARCINOMA ENDOMETRIOIDE, RELACIONADO AL GEN ARIDIA, SOMATICO
GEN(ES) ASOCIADOS: ARIDIA
AU CARCINOMA OVARICO DE CELULAS CLARAS, RELACIONADO AL GEN ARIDIA, SOMATICO
GEN(ES]) ASOCIADOS: ARIDIA
CARCINOMA OVARICO, SOMATICO
GEN(ES) ASOCIADOS: CDHI
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