NEFROLOGIA

Ll X0l PANEL DE ESCLEROSIS TUBEROSA
SECUENCIACION MASIVA (NGS) GENES TSC1Y TSC2
{3l PANEL DE GLUCOGENOSIS
SECUENCIACION MASIVA (NGS) 11 GENES
pZCI[[JMl PANEL DE SINDROME NEFROTICO CONGENITO
SECUENCIACION MASIVA (NGS) 15 GENES
43 1o PANEL DE ACIDOSIS TUBULAR RENAL (CON MLPA)
GEN(ES) ASOCIADOS: ATP6V0A4, ATP6VIBI, CA2, EHHADH, HNF4A, SLC34A1, SLC4AI1, SLC4A4
y4s7»J)\JJBMl PANEL DE BARDET BIEDL
GEN(ES) ASOCIADOS: ARL6, BBIP1, BBS1, BBS10, BBS12, BBS2, BBS4, BBSS, BBS7, BBS9, CCDC28B, CEP290, IFT27, LZTFLI, MKKS,
MKS1, SDCCAGS, TMEM67, TRIM32, TTC8, WDPCP
47X 0[Ol PANEL DE GLOMERULONEFROSIS FOCAL (CON MLPA)
GEN(ES) ASOCIADOS: ACTN4, CD2AP, INF2, NPHS1, NPHS2, TRPC6, WT1
47X ((sJOBM PANEL DE HIPERPLASIA SUPRARRENAL CONGENITA (CON MLPA)
GEN(ES) ASOCIADOS: CYP21A2, CYPI7AI, CYP11B1, HSD3B2, POR, STAR
yAXJ )M PANEL DE NEFRONOPTISIS (CON MLPA)
GEN(ES) ASOCIADOS: NPHP1, INVS, NPHP3, NPHP4, ANKS6, IQCBI, CEP164, CEP290, GLIS2, RPGRIPIL, NEK8, SDCCAGS,
ZNF423
r4XpL)[JBM PANEL DE RINON POLIQUISTICO (CON MLPA)
GEN(ES) ASOCIADOS: BICC1, PKDI1, PKD2, NOTCH2, PKHDI
4L 5{s[OMl PANEL DE SINDROME NEFROTICO (CON MLPA)
GEN(ES) ASOCIADOS: ARHGDIA, DGKE, LAMB2, NPHS1, NPHS2, PLCET, WT1
p4%Z. V1Bl PANEL DE SINDROME UREMICO HEMOLITICO ATIPICO
GEN(ES) ASOCIADOS: ADAMTSI3, C3, CD46, CFB, CFH, CFHRI, CFHR2, CFHR3, CFHR5, CFl, DGKE, MMACHC, PIGA, THBD
y4:%{ /Bl PANEL DEL SINDROME DE MECKEL
GEN(ES) ASOCIADOS: MKS1, TMEM216, TMEM67, CEP290, RPGRIPIL, CC2D2A, NPHP3, TCTN2, BID1, B9D2, TMEM231
47 ¥ ZOMM PANEL DE SINDROME DE ALPORT
SECUENCIACION MASIVA ([CON MLPA) GENES: COL4A5, COL4A4, COL4A3
y4(:y;:1 VMl PANEL DE SINDROME DE KALLMANN E HIPOGONADISMO HIPOGONADOTROPICO (CON MLPA)
GEN(ES) ASOCIADOS: ANOSI1, CHD7, DUSP6, FEZF1, FGF17, FGF8, FGFRI, FLRT3, FSHB, GNRH1, GNRHR, HESX1, HS6STI, ILI7RD,
KISST, KISSIR, LHB, NSMF, PROK2, PROKR2, SEMA3A, SPRY4, TAC3, TACR3, WDRI1
W0 Js[JMM DEFICIENCIA DE 11-BETAHIDROXIESTEROIDE DESHIDROGENASA
GEN(ES) ASOCIADOS: HSD11B2
r{ k%Ml DEFICIENCIA DE 3-BETA-HIDROXIESTEROIDE DESHIDROGENASA
GEN(ES) ASOCIADOS: HSD3B2
y{ V2Bl ACIDOSIS TUBULAR RENAL CON SORDERA NERVIOSA PROGRESIVA
GEN(ES) ASOCIADOS: ATP6V1BI
y{) 2Bl ACIDOSIS TUBULAR RENAL DISTAL
GEN(ES) ASOCIADOS: SLC4A1
y{) V1Bl ACIDOSIS TUBULAR RENAL DISTAL, AUTOSOMICA RECESIVA
GEN(ES) ASOCIADOS: ATP6VOA4
y{\V¥[VBll ACIDOSIS TUBULAR RENAL PROXIMAL CON ANOMALIAS OCULARES
GEN(ES) ASOCIADOS: SLC4A4
p{0)pX: VBl ACIDOSIS TUBULAR RENAL, RELACIONADA AL GEN SLC4A5
GEN(ES) ASOCIADOS: SLC4A5
AP ZI() 0Bl AGENESIA RENAL
GEN(ES) ASOCIADOS: RET
pA\y2y[ OBl AGENESIA RENAL
GEN(ES) ASOCIADOS: UPK3A
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ALFA GALACTOSIDASA “A”
LEUCOCITOS
ALFA GALACTOSIDASA “A"
SANGRE SECA
ALFA GALACTOSIDASA “A"
SUERO
AMILOIDOSIS HEREDITARIA VISCERAL
GEN(ES) ASOCIADOS: APOAI
AMILOIDOSIS HEREDITARIA VISCERAL
GEN(ES) ASOCIADOS: FGA
ARTROGRIPOSIS, DISFUNCION RENAL Y COLESTASIS TIPO 2
GEN(ES) ASOCIADOS: VIPAS39
SINDROME DE BARAKAT
GEN(ES) ASOCIADOS: GATA3
SINDROME DE BRAQUIO-OTO-RENAL TIPO 1
GEN(ES) ASOCIADOS: EYAI
SINDROME DE BRAQUIO-OTO-RENAL TIPO 1
DELECIONES-DUPLICACIONES (MLPA] GEN EYAT
ALZZON CISTINOSIS
GEN(ES) ASOCIADOS: CTNS
ALV CISTINURIA (CON MLPA)
GEN(ES) ASOCIADOS: PREPL
ALV CISTINURIA (CON MLPA)
GEN(ES) ASOCIADOS: SLC3AI
ALV CISTINURIA (CON MLPA)
GEN(ES) ASOCIADOS: SLC7A9
PATAI SINDROME DEL COLOBOMA RENAL
GEN(ES) ASOCIADOS: PAX2
FAVEZSl DEFICIENCIA DE 17-BETA HIDROXIESTEROIDE DESHIDROGENASA
GEN(ES) ASOCIADOS: HSDI7810
PZAL 0 ENFERMEDAD DE DENT TIPO 1
GEN(ES) ASOCIADOS: CLCNS
PZALEL 0 ENFERMEDAD DE DENT TIPO 2
GEN(ES]) ASOCIADOS: OCRL
p#2 K[l DIABETES INSIPIDA NEFROGENICA AUTOSOMICA
SECUENCIACION GEN AQP2
P2 DIABETES INSIPIDA NEFROGENICA LIGADA AL X
SECUENCIACION GEN AVPR2
P2l DIABETES INSIPIDA NEUROHIPOFISARIA
SECUENCIACION GEN AVP
DISFUNCION RENAL POR DEFICIENCIA DE SLC26AI
GEN(ES) ASOCIADOS: SLC26A
DISGENESIA TUBULAR RENAL
GEN(ES) ASOCIADOS: ACE
DISGENESIA TUBULAR RENAL
GEN(ES) ASOCIADOS: AGT
DISGENESIA TUBULAR RENAL
GEN(ES) ASOCIADOS: AGTRI
DISGENESIA TUBULAR RENAL
GEN(ES) ASOCIADOS: REN
ENFERMEDAD RENAL GLOMERULOQUISTICA CON HIPERURICEMIA E ISOSTENURIA
GEN(ES) ASOCIADOS: UMOD
ENFERMEDAD RENAL POLIQUISTICA TIPO 1, AUTOSOMICA DOMINANTE (CON MLPA)
GEN(ES) ASOCIADOS: PKDI
ENFERMEDAD RENAL POLIQUISTICA TIPO 1, AUTOSOMICA RECESIVA (CON MLPA]
GEN(ES) ASOCIADOS: PKHDT
ENFERMEDAD RENAL POLIQUISTICA TIPO 2, AUTOSOMICA DOMINANTE (CON MLPA)
GEN(ES) ASOCIADOS: PKD2
ENFERMEDAD RENAL QUISTICA MEDULAR TIPO 2
GEN(ES) ASOCIADOS: UMOD
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po2 0[]l ESCLEROSIS TUBEROSA

DELECIONES-DUPLICACIONES (MLPA] GEN TSC1

o2l (VV R ESCLEROSIS TUBEROSA

DELECIONES-DUPLICACIONES (MLPA) GEN TSC2
ESCLEROSIS TUBEROSA
SECUENCIACION GEN TSCI
2L JMll ESCLEROSIS TUBEROSA
SECUENCIACION GEN TSC2
y4{ ) 7Bl ENFERMEDAD DE FABRY
DELECIONES-DUPLICACIONES [MLPA) GEN GLA
yA{ L &{\[Ill ENFERMEDAD DE FABRY
GEN(ES) ASOCIADOS: GLA
pA 71 )Ml GALACTOSA 1 FOSFATO URIDILTRANSFERASA
ERITROCITOS
yA7I\\VIll GALACTOSEMIA TIPO 1
DELECIONES-DUPLICACIONES [MLPA) GEN GALT
471 (/B GALACTOSEMIA TIPO 1
SECUENCIACION GEN GALT
p4 7Lyl GALACTOSEMIA TIPO 2
SECUENCIACION GEN GALKI
y&7I 3Bl GALACTOSEMIA TIPO 3 (DEFICIENCIA DE EPIMERASA)
SECUENCIACION GEN GALE
47T LWl GALACTOSIALIDOSIS
GEN(ES) ASOCIADOS: CTSA
pax5t: VMl GLOMERULOESCLEROSIS FOCAL Y SEGMENTARIA TIPO 1
GEN[ES) ASOCIADOS: ACTN4
pax 5L [VIll GLOMERULOESCLEROSIS FOCAL Y SEGMENTARIA TIPO 2
GEN(ES) ASOCIADOS: TRPC6
p43 21Ul GLOMERULOESCLEROSIS FOCAL Y SEGMENTARIA TIPO 3
GEN(ES) ASOCIADOS: CD2AP
p&% 2Vl GLOMERULOESCLEROSIS FOCAL Y SEGMENTARIA TIPO 5
GEN(ES) ASOCIADOS: INF2
y4x 1Ml GLOMERULOESCLEROSIS FOCAL Y SEGMENTARIA TIPO 6
GEN(ES) ASOCIADOS: MYOITE
y&x eIl GLOMERULOESCLEROSIS FOCAL Y SEGMENTARIA TIPO 7
GEN(ES) ASOCIADOS: PAX2
pax V0 GLOMERULOESCLEROSIS FOCAL Y SEGMENTARIA TIPO 8
GEN(ES) ASOCIADOS: ANLN
y&x VLM GLOMERULOESCLEROSIS FOCAL Y SEGMENTARIA TIPO 9
GEN(ES) ASOCIADOS: CRB2
pa% (Ol GLOMERULOESCLEROSIS FOCAL Y SEGMENTARIA Y CARDIOMIOPATIA DILATADA, RELACIONADA AL GEN MT-TY
GEN(ES) ASOCIADOS: MT-TY
paxZy[ VBl GLOMERULOESCLEROSIS FOCAL Y SEGMENTARIA, RELACIONADA AL GEN LAMAS
GEN(ES) ASOCIADOS: LAMA5
pas I GLOMERULOESCLEROSIS SEGMENTARIA FOCAL TIPO 1
GEN(ES) ASOCIADOS: ACTN4
&Sl GLOMERULOESCLEROSIS SEGMENTARIA FOCAL TIPO 2
GEN(ES) ASOCIADOS: TRPC6
xS (UM GLOMERULOESCLEROSIS SEGMENTARIA FOCAL TIPO 3
GEN(ES) ASOCIADOS: CD2AP
53720l GLOMERULOESCLEROSIS SEGMENTARIA FOCAL TIPO 5
GEN(ES) ASOCIADOS: INF2
pasix )Ml GLOMERULOESCLEROSIS SEGMENTARIA FOCAL TIPO 6
GEN(ES) ASOCIADOS: MYOITE
y&xS¥ 0Bl GLOMERULOPATIA POR LIPOPROTEINAS
GEN[ES) ASOCIADOS: APOE
pas{ )Ml GLUCOGENOSIS TIPO 1A
SECUENCIACION GEN G6PC
raky Il GLUCOGENOSIS TIPO 1B
SECUENCIACION GEN SLC37A4
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GLUCOGENOSIS TIPO 5 (ENFERMEDAD DE MCARDLE)
SECUENCIACION GEN PYGM
PERZALR GLUCOSURIA RENAL
GEN(ES) ASOCIADOS: SLC5A2
PETIAA HIPERCALCEMIA HIPOCALCIURICA, TIPO 1(CON MLPA)
GEN(ES) ASOCIADOS: CASR
AT HIPEROXALURIA PRIMARIA TIPO 3
GEN(ES) ASOCIADOS: HOGAI
PATII3000 HIPERPLASIA ADRENAL CONGENITA LIPOIDE
GEN(ES) ASOCIADOS: STAR
PETIILLI HIPERPLASIA SUPRARRENAL CONGENITA POR DEFICIENCIA DE 11-BETA-HIDROXILASA
GEN(ES) ASOCIADOS: CYPIIBI
PATIT HIPERPLASIA SUPRARRENAL CONGENITA POR DEFICIENCIA DE 17-ALFA HIDROXILASA
DELECIONES-DUPLICACIONES (MLPA] GEN CYPI7AT
PETITI HIPERPLASIA SUPRARRENAL CONGENITA POR DEFICIENCIA DE 17-ALFA HIDROXILASA
GEN(ES) ASOCIADOS: CYPI7AI
PETILNLI HIPERPLASIA SUPRARRENAL CONGENITA POR DEFICIENCIA DE 21-HIDROXILASA
SECUENCIACION + MLPA GEN CYP21A2
PAZYA HIPERPLASIA SUPRARRENAL DEBIDA A DEFICIENCIA DE CITOCROMO P450 OXIDORREDUCTASA (CON MLPA)
GEN(ES) ASOCIADOS: POR
PEZOZA ) HIPOCALCEMIA AUTOSOMICA DOMINANTE TIPO 2
GEN(ES) ASOCIADOS: GNATI
PEZ ) HIPOCALCEMIA AUTOSOMICA DOMINANTE, CON SINDROME DE BARTTER (CON MLPA)
GEN(ES) ASOCIADOS: CASR
PEY O HIPOFOSFATEMIA AUTOSOMICA DOMINANTE
GEN(ES) ASOCIADOS: FGF23
PEZA HIPOFOSFATEMIA DOMINANTE CON NEFROLITIASIS U OSTEOPOROSIS
GEN(ES) ASOCIADOS: SLC34AI
PZZAL HIPOFOSFATEMIA LIGADA AL CROMOSOMA X
DELECIONES-DUPLICACIONES (MLPA] GEN PHEX
P22 H!POFOSFATEMIA LIGADA AL CROMOSOMA X
GEN(ES) ASOCIADOS: PHEX
PEZE3 0 HIPOMAGNESEMIA CON HIPOCALCEMIA SECUNDARIA
GEN(ES) ASOCIADOS: TRPM6
PEIZZ Bl HIPOPLASIA ADRENAL CONGENITA LIGADA AL X
DELECIONES-DUPLICACIONES (MLPA] GEN NROBI [DAXI)
PEILE Bl HIPOPLASIA ADRENAL CONGENITA LIGADA AL X
GEN(ES) ASOCIADOS: NROBI [DAXI)
ez HIPORURICEMIA RENAL TIPO 1
GEN(ES) ASOCIADOS: SLC22A12
PRl HIPORURICEMIA RENAL TIPO 2
GEN(ES) ASOCIADOS: SLC2A9
PRI HIPOURICEMIA RENAL TIPO 1
GEN(ES) ASOCIADOS: SLC22A12
PEZCI I HIPOURICEMIA RENAL TIPO 2
GEN(ES) ASOCIADOS: SLC2A9
2Rl INSUFICIENCIA SUPRARRENAL CONGENITA, CON REVERSION SEXUAL 46XY, PARCIAL O COMPLETA
GEN(ES) ASOCIADOS: CYPIIAI
PZUL O INTOLERANCIA A LA PROTEINA LISINURICA
GEN(ES) ASOCIADOS: SLCTA7
P2 SINDROME DE TUMOR DE MANDIBULA JOUBERT CON DEFECTO OCULORENAL
GEN(ES) ASOCIADOS: CEP290
PZPE I LEIOMIOMATOSIS HEREDITARIA CON CANCER RENAL
GEN(ES) ASOCIADOS: FH
PZPY Tl SINDROME DE LESCH-NYHAN
GEN(ES) ASOCIADOS: HPRT
PZER LB SINDROME DE MECKEL TIPO 1
GEN(ES) ASOCIADOS: MKS]
2Ll SINDROME DE MECKEL TIPO 2
GEN(ES) ASOCIADOS: TMEM216
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PZEIEIl SINDROME DE MECKEL TIPO 3
GEN(ES) ASOCIADOS: TMEM67
PZEIIIIl SINDROME DE MECKEL TIPO 5
GEN(ES) ASOCIADOS: RPGRIPIL
PZEICII SINDROME DE MECKEL TIPO 6
GEN(ES) ASOCIADOS: CC2D2A
MIOGLOBINURIA RECURRENTE
GEN(ES) ASOCIADOS: LPINT
SINDROME DE BARDET-BIEDL
MODIFICADOR
SINDROME DE MOWAT-WILSON
DELECIONES-DUPLICACIONES (MLPA] GEN ZEB2
SINDROME DE MOWAT-WILSON
SECUENCIACION GEN ZEB2
SINDROME DE NAIL PATELLA
SECUENCIACION GEN LMXIB
PZEEONI NEFRITIS INTERSTICIAL CARIOMEGALICA
GEN(ES) ASOCIADOS: FANI
PZESI00I NEFROLITIASIS / OSTEOPOROSIS, HIPOFOSFATEMICA, TIPO 1
GEN(ES) ASOCIADOS: SLC34AI
P LTSl NEFROLITIASIS / OSTEOPOROSIS, HIPOFOSFATEMICA, TIPO 2
GEN(ES) ASOCIADOS: SLCIA3RI
PZEEII NEFROLITIASIS TIPO 1
GEN(ES) ASOCIADOS: CLCNS
PZEEZ0M NEFRONOPTISIS INFANTIL TIPO 2
GEN(ES) ASOCIADOS: INVS
PZEEEOI NEFRONOPTISIS JUVENIL TIPO 1
DELECIONES-DUPLICACIONES (MLPA] GEN NPHPT
PZEEYIAI NEFRONOPTISIS JUVENIL TIPO 1
GEN(ES) ASOCIADOS: NPHP1
PZEEE NEFRONOPTISIS TIPO 12
GEN(ES) ASOCIADOS: TTC21B
PZTLI0 NEFRONOPTISIS TIPO 13
GEN(ES) ASOCIADOS: WDRI9
PZEI0LI NEFRONOPTISIS TIPO 14
GEN(ES) ASOCIADOS: ZNF423
2Tl NEFRONOPTISIS TIPO 15
GEN(ES) ASOCIADOS: CEP164
PZTL Bl NEFRONOPTISIS TIPO 16
GEN(ES) ASOCIADOS: ANKS6
PZEI I NEFRONOPTISIS TIPO 19
GEN(ES) ASOCIADOS: DCDC2
PZERIII NEFRONOPTISIS TIPO 3
GEN(ES) ASOCIADOS: NPHP3
PZENZ NEFRONOPTISIS TIPO 4
GEN(ES) ASOCIADOS: NPHP4
PZEIEI NEFRONOPTISIS TIPO 7
GEN(ES) ASOCIADOS: GLIS2
PZEAYAII NEFRONOPTISIS TIPO 9
GEN(ES) ASOCIADOS: NEK8
PZENE0 NEFROPATIA ASOCIADA A LA DEFICIENCIA DE CFHRS
GEN(ES) ASOCIADOS: CFHRS
PZE I NEFROPATIA HIPERURICEMICA FAMILIAR JUVENIL, TIPO 1
GEN(ES) ASOCIADOS: UMOD
PZER NEFROPATIA TIPO NEFRONOFTISIS TIPO 1
GEN(ES) ASOCIADOS: XPNPEP3
yZELEL SINDROME NEFROTICO CONGENITO (TIPO FINLANDES)
SECUENCIACION NPHST
yZEIPIJll SINDROME NEFROTICO CONGENITO TIPO 4
DELECIONES-DUPLICACIONES (MLPA) GEN WTI
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pZEIE{ Ol SINDROME NEFROTICO CONGENITO TIPO 4
GEN(ES) ASOCIADOS: WTI
4ok PVl SINDROME DE OCHOA
GEN(ES) ASOCIADOS: HPSE2
pA (LR SINDROME DE PIERSON
GEN(ES) ASOCIADOS: LAMB2
JZTYI00 PROTEINURIA, DE BAJO PESO MOLECULAR, CON NEFROCALCINOSIS HIPERCALCIURICA
GEN(ES) ASOCIADOS: CLCNS
P2 57000 SINDROME DE PRUNE BELLY
GEN(ES) ASOCIADOS: CHRM3
FZEIZA I RAQUITISMO HIPOFOSFATEMICO
GEN(ES) ASOCIADOS: CLCN5
JZELII RAQUITISMO HIPOFOSFATEMICO HEREDITARIO CON HIPERCALCIURIA
GEN(ES) ASOCIADOS: SLC34A3
PALE REFLUJO VESICOURETERAL TIPO 2
GEN(ES) ASOCIADOS: ROBO2
PEELTUNI REFLUJO VESICOURETERAL TIPO 3
GEN(ES) ASOCIADOS: SOX17
LT RINON POLIQUISTICO AUTOSOMICA DOMINANTE ENFERMEDAD DEL
DELECIONES-DUPLICACIONES (MLPA) GENES PKD1 Y PKD2
PZZEL0 RINON POLIQUISTICO AUTOSOMICA DOMINANTE TIPO 1 ENFERMEDAD DEL
DELECIONES-DUPLICACIONES (MLPA] GEN PKDI
P RINON POLIQUISTICO AUTOSOMICA DOMINANTE TIPO 1 ENFERMEDAD DEL
SECUENCIACION GEN PKDI
PZZA0 RINON POLIQUISTICO AUTOSOMICA DOMINANTE TIPO 2 ENFERMEDAD DEL
DELECIONES-DUPLICACIONES (MLPA] GEN PKD2
P00 RINON POLIQUISTICO AUTOSOMICA DOMINANTE TIPO 2 ENFERMEDAD DEL
SECUENCIACION GEN PKD2
PZZA00 I RINON POLIQUISTICO AUTOSOMICA RECESIVA ENFERMEDAD DEL
DELECIONES-DUPLICACIONES (MLPA] GEN PKHDT
PZZALNN RINON POLIQUISTICO AUTOSOMICA RECESIVA ENFERMEDAD DEL
SECUENCIACION MASIVA [NGS) GEN PKHDI
SINDROME DE ALPORT, AUTOSOMICO RECESIVO (CON MLPA)
GEN(ES) ASOCIADOS: COL4A3
SINDROME DE ALPORT, AUTOSOMICO RECESIVO (CON MLPA)
GEN(ES) ASOCIADOS: COL4A4
PR SINDROME DE ALPORT, LIGADO AL CROMOSOMA X (CON MLPA]
GEN(ES) ASOCIADOS: COL4AS
PZZVEA ) SINDROME DE BARDET-BIEDL TIPO 1
GEN(ES) ASOCIADOS: BBSI
P2l SINDROME DE BARDET-BIEDL TIPO 10
GEN(ES) ASOCIADOS: BBS10
PZYUY SINDROME DE BARDET-BIEDL TIPO 11
GEN(ES) ASOCIADOS: TRIM32
PZZVEI SINDROME DE BARDET-BIEDL TIPO 12
GEN(ES) ASOCIADOS: BBSI2
PZZUEI SINDROME DE BARDET-BIEDL TIPO 13
GEN(ES) ASOCIADOS: MKSI
P20l SINDROME DE BARDET-BIEDL TIPO 14
GEN(ES) ASOCIADOS: CEP290
PZTAZ B SINDROME DE BARDET-BIEDL TIPO 15
GEN(ES) ASOCIADOS: WDPCP
VYA SINDROME DE BARDET-BIEDL TIPO 2
GEN(ES) ASOCIADOS: BBS2
P2l SINDROME DE BARDET-BIEDL TIPO 3
GEN(ES) ASOCIADOS: ARLE
PZYU0 0 SINDROME DE BARDET-BIEDL TIPO 4
GEN(ES) ASOCIADOS: BBS4
P2 Ul SINDROME DE BARDET-BIEDL TIPO 5
GEN(ES) ASOCIADOS: BBS5
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PR SINDROME DE BARDET-BIEDL TIPO 6
GEN(ES) ASOCIADOS: MKKS
PZZAELLI SINDROME DE BARDET-BIEDL TIPO 7
GEN(ES) ASOCIADOS: BBS7
PZZALLLI SINDROME DE BARDET-BIEDL TIPO 8
GEN(ES]) ASOCIADOS: TTC8
PZXZ00 B SINDROME DE BARDET-BIEDL TIPO 9
GEN(ES) ASOCIADOS: BBS9
PZXZ 0 SINDROME DE BARDET-BIEDL, RELACIONADO AL GEN LZTFLI
GEN(ES) ASOCIADOS: LZTFLI
P2XvE SINDROME DE BARTTER
GEN(ES]) ASOCIADOS: SLC12A2
PZYPRA 0 SINDROME DE BARTTER
GEN(ES] ASOCIADOS: SLC12A3
PZYZE M SINDROME DE BARTTER
GEN(ES]) ASOCIADOS: SLCI2A5
PZYVE 0 SINDROME DE BARTTER
GEN(ES]) ASOCIADOS: SLCI2A7
P20 SINDROME DE BARTTER TIPO 1
GEN(ES]) ASOCIADOS: SLCI2AI
PZXv 0l SINDROME DE BARTTER TIPO 2
GEN(ES]) ASOCIADOS: KCNJ1
PZXZ0ll SINDROME DE BARTTER TIPO 3 (CON MLPA)
GEN(ES) ASOCIADOS: CLCNKB
PZYEll SINDROME DE BARTTER TIPO 4A
GEN(ES) ASOCIADOS: BSND
P2 SINDROME DE BARTTER TIPO 4B
GEN(ES) ASOCIADOS: CLCNKA
PZXVZll SINDROME DE BIRT-HOGG-DUBE (CON MLPA)
GEN(ES) ASOCIADOS: FLCN
P20 SINDROME DE EPSTEIN (CON MLPA]
GEN(ES) ASOCIADOS: MYH9
233330 SINDROME DE FANCONI-BICKEL
GEN(ES) ASOCIADOS: SLC2A2
SINDROME DE GITELMAN (CON MLPA]
GEN(ES) ASOCIADOS: SLC12A3
PZI3L I SINDROME DE HIPOTONIA-CISTINURIA (CON MLPA)
GEN(ES) ASOCIADOS: PREPL
P23l SINDROME DE JOHANSON BLIZZARD
GEN(ES) ASOCIADOS: UBRI
PZIZE ]l SINDROME DE LIDDLE
GEN(ES) ASOCIADOS: SCNNIB
PZIZE0 SINDROME DE LIDDLE
GEN(ES]) ASOCIADOS: SCNNIG
P20 SINDROME DE LOWE OCULOCEREBRORENAL
GEN(ES) ASOCIADOS: OCRL
P23l SINDROME DE MECKEL TIPO 10
GEN(ES]) ASOCIADOS: BID2
2L SINDROME DE MECKEL TIPO 4
GEN(ES]) ASOCIADOS: CEP290
27T SINDROME DE MECKEL TIPO 8
GEN(ES) ASOCIADOS: TCTN2
P22L O SINDROME DE MECKEL TIPO 9
GEN(ES) ASOCIADOS: BIDI
23Xl SINDROME DE PERLMAN
GEN(ES) ASOCIADOS: DIS3L2
P2L P2l SINDROME DE SENIOR-LOKEN TIPO 6
GEN(ES) ASOCIADOS: CEP290
PPl SINDROME DE SENIOR-LOKEN TIPO 7
GEN(ES) ASOCIADOS: SDCCAGS
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y43:71:[Mll SINDROME DE SENIOR-LOKEN TIPO 8
GEN(ES) ASOCIADOS: WDRI19

r4[[1{s[JBl SINDROME GENITOPATELAR
GEN(ES) ASOCIADOS: KAT6B

r4 (L' Bll SINDROME NEFROGENICO DE ANTIDIURESIS INAPROPIADA
GEN(ES) ASOCIADOS: AVPR2

r4J(E['Il SINDROME NEFROTICO
GEN(ES) ASOCIADOS: NPHS2

y4 (2Bl SINDROME NEFROTICO TIPO 2

GEN(ES) ASOCIADOS: NPHS1

y4 (LIl SINDROME NEFROTICO TIPO 3

GEN(ES) ASOCIADOS: PLCE1

y44 (/OB SINDROME NEFROTICO TIPO 5

GEN(ES) ASOCIADOS: LAMB2

v\ 7B SINDROME NEFROTICO TIPO 7

GEN(ES) ASOCIADOS: DGKE

y44[ ;[ SINDROME NEFROTICO TIPO 8

GEN(ES) ASOCIADOS: ARHGDIA

p4A[ =[O SINDROME NEFROTICO TIPO 9

GEN(ES) ASOCIADOS: ADCK4

y4 OB SINDROME RENOTUBULAR DE FANCONI TIPO 2

GEN(ES) ASOCIADOS: SLC34A1

y4vA[UB SINDROME SERKAL (CON MLPA)

GEN(ES) ASOCIADOS: WNT4

y44vX: UMM SINDROME UREMICO HEMOLITICO ATIPICO

GEN(ES) ASOCIADOS: CFB

y44rX[[UBM SINDROME UREMICO HEMOLITICO ATIPICO

GEN(ES) ASOCIADOS: CFHR4

y4 (OBl SINDROME UREMICO HEMOLITICO ATIPICO

GEN(ES) ASOCIADOS: THBD

y4 ki[VIl SINDROME UREMICO HEMOLITICO ATIPICO
GEN(ES) ASOCIADOS: CFH

y4 k71 )l SINDROME UREMICO HEMOLITICO ATIPICO
GEN(ES) ASOCIADOS: CFHRI

4 %/ Il SINDROME UREMICO HEMOLITICO ATIPICO
GEN(ES) ASOCIADOS: CFHR2

y4 k0Bl SINDROME UREMICO HEMOLITICO ATIPICO

GEN(ES) ASOCIADOS: CFHR3

p4 k0B SINDROME UREMICO HEMOLITICO ATIPICO

GEN(ES) ASOCIADOS: CFHR5

y4 kO SINDROME UREMICO HEMOLITICO ATIPICO

GEN(ES) ASOCIADOS: CFI

y4k{:0 )Ml DISPLASIA QUISTICA RENAL, SUSCEPTIBILIDAD

GEN(ES) ASOCIADOS: BICCI

4 k{1: O GLOMERULOESCLEROSIS FOCAL Y SEGMENTARIA TIPO 4, SUSCEPTIBILIDAD

GEN(ES) ASOCIADOS: APOL1

y4 2Pl OBl SINDROME UREMICO HEMOLITICO ATIPICO, TIPO 2, SUSCEPTIBILIDAD (CON MLPA)

GEN(ES) ASOCIADOS: CD46

y4/7)(JOBl SINDROME DE TOWNES-BROCKS

GEN(ES) ASOCIADOS: SALL1

y4gyi( 0l TUMOR DE WILMS FAMILIAR, TIPO 1(CON MLPA)

GEN(ES) ASOCIADOS: WTI

y4L-7x )l VENTRICULOMEGALIA CON ENFERMEDAD RENAL QUISTICA

GEN(ES) ASOCIADOS: CRB2

411 0Bl SINDROME DE WOLF-HIRSCHHORN (DEL 4P16.3) WHSR

FISH SANGRE TOTAL

41 (OBl SINDROME DE WOLF-HIRSCHHORN
DELECIONES-DUPLICACIONES (MLPA] GEN WHCR

e SEQUENCE REFERENCE LAB



