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Secugen es una empresa espafiola, constituida en el afio 2005 especializada en Analisis Genético y

secuenciacion de ADN.
En ese sentido tenemos claro que nuestro objetivo es doble:

e Prestar una labor de apoyo a cualquier profesional que trabaje en el andlisis genético, mediante una
comunicacion fluida y eficaz, que permita atender las necesidades individuales de cada cliente.

e Seguir investigando e innovando en el campo del andlisis genético, desarrollando nuevas tecnologias,
aplicaciones y soluciones asi como colaborar de forma activa en nuevos proyectos de investigacion
encaminados a aumentar el conocimiento existente en beneficio de la comunidad cientifica y de la
sociedad en general.

Secugen pone gran parte de nuestros esfuerzos en la caracterizacién de la variabilidad genética con el objetivo
de proporcionar herramientas innovadoras para el diagndstico molecular de enfermedades hereditarias.

Nuestra principal meta es la satisfaccion de nuestros clientes, ofreciendo un servicio de alta calidad soportado
por:

- Instalaciones con todos los permisos legales necesarios.
- Sistema de calidad certificado segiin norma I1SO 9001.

- Participacién en ensayos de calidad internacionales.

- Profesionales con gran experiencia y cualificacion.

- Seguridad en el tratamiento de muestras e informacion.
- Rapidez en los analisis.

- Asesoramiento y trato personalizado.

- Tecnologia de ultima generacion.

- Innovacién constante.

En este catalogo puede encontrar una amplia variedad de estudios genéticos, no obstante, si no encuentra
aqui lo que desea, contacte con nosotros, le ofrecemos la posibilidad de realizar cualquier otro estudio
genético “ala carta” bien sea mediante una aproximacién por secuenciacion masiva (NGS) o por secuenciacion

Sanger.
Siempre estamos a su disposicidn para atender cualquier consulta.
Muchas gracias por su confianza.

Dra. Leticia Olavarrieta Scappini

Directora Técnica de Diagndstico Genético

Tel.:  +3491804 4905

Movil: +34 6397671 31

Email: l.olavarrieta@secugen.es
www.secugen.es
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Descripcion

Abetalipoproteinemia B
Aceruloplasminemia
Acondroplasia

Acondroplasia

ADN mitocondrial (a partir de ADN)

ADN mitocondrial (a partir de muestra bioldgica)
ADN mitocondrial (a partir de muestra bioldgica)

Adrenoleucodistrofia (ligada al cromosoma X)
Aicardi-Goutieres, sindrome de
Alcaptonuria

Alport, sindrome de

Alzheimer

Alzheimer

Alzheimer

Alzheimer

Alzheimer, Demencia
Alzheimer, Parkinson
Alzheimer-Panel

Amaurosis congénita de Leber
Amaurosis congénita de Leber

Amaurosis congénita de Leber

MTTP
cP

FGFR3
FGFR3

ABCD1
TREX1
HGD

3 Genes
ApoE
APP
PSEN1
PSEN2
CLU
SNCA
PSEN1, PSEN2, ApoE, APP
AlIPL1
CEP290
GUCY2D

Secuenciacidn de los exones codificantes
Secuenciacién de los exones codificantes

Estudio de las mutaciones G1138A, G1138C, G375C
Secuenciacidn de los exones codificantes

Consultar

Extraccion ADN y analisis completo del genoma mitocondrial

Extraccion ADN, analisis completo del genoma mitocondrial y
haplogrupado

Secuenciacion de los exones codificantes
Secuenciacion exon codificante (1 exdn)
Secuenciacion de los exones codificantes
Secuenciacion de los exones codificantes (NGS)
Secuenciacién exon 4

Secuenciacién exones 16y 17
Secuenciacion de los exones codificantes
Secuenciacion de los exones codificantes
Secuenciacion de los exones codificantes
Secuenciacion de los exones codificantes
Secuenciacion de los exones codificantes
Secuenciacidn de los exones codificantes
Secuenciacion de los exones codificantes

Secuenciacion de los exones codificantes

Secugen S.L. |01/06/2015| 3/19


http://www.secugen.es/
mailto:diagnostico@secugen.es

Secugen S.L.
C/ Ramiro de Maeztu 9

Catalogo Analisis Genéticos 28040 Madrid (Espafia)

ecugeEn Tel: +34 91 804 49 05
www.secugen.es
Sequencing ong molseuar Jiagnaiics diagnostico@secugen.es

Enfermedad Descripcion

Amaurosis congénita de Leber LCA5 Secuenciacion de los exones codificantes
Amaurosis congénita de Leber LRAT Secuenciacion de los exones codificantes
Amaurosis congénita de Leber RDH12 Secuenciacion de los exones codificantes
Amaurosis congénita de Leber RPE65 Secuenciacion de los exones codificantes
Andlisis de progenitores (2 muestras) - Confirmacién mutaciones

Andlisis de un exon a partir de liquido amnidtico - Secuenciaciéon de un exén / Confirmacion mutaciones
Analisis de un exon a partir de sangre o torunda - Secuenciacion de un exon / Confirmacion mutaciones
Angelman, sindrome de UBE3A MLPA

Angelman, sindrome de UBE3A Secuenciacidn de los exones codificantes
Aniridia PAX6 Secuenciacién de los exones codificantes
Anoftalmia / Microftalmia SOX2 Secuenciacion de los exones codificantes
Apolipoproteina A-V (APOAS5) APOA5 Estudio de la mutacién 1131T>C

Array postnatal 180k Array Array CGH

Array postnatal 400k Array Array CGH

Array postnatal 60k Array Array CGH

Artritis reumatoide y respuesta inflamatoria contra tumores CCR2 (CD192) Secuenciacidn de los exones codificantes

Ataxia apraxia oculomotora, Tipo 1 APTX Secuenciacion de los exones codificantes

Ataxia apraxia oculomotora, Tipo 1 APTX Secuenciacion de los exones codificantes y MLPA
Ataxia apraxia oculomotora, Tipo 2 SETX Secuenciacidn de los exones codificantes

Ataxia apraxia oculomotora, Tipo 2 SETX MLPA

Ataxia de Friedreich FRDA (X25) Cuantificacion tamafo expansion
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Ataxia de Friedreich

Ataxia episddica (AE1)
Ataxia episddica (AE1)
Ataxia episddica (AE2)
Ataxia episddica (AE2)
Ataxia episddica (AE5)

Ataxia episddica (AE6)

Ataxia espastica autosémica recesiva de Charlevoix-Saguenay
(ARSAC)
Ataxia espastica autosdmica recesiva de Charlevoix-Saguenay
(ARSAC)

Ataxia espinocerebelar (PANEL SCA1, SCA2, SCA3, SCA17)
Ataxia espinocerebelar (PANEL SCA1, SCA2, SCA3, SCA6, SCA7)
Ataxia espinocerebelar 1 (SCA1)

Ataxia espinocerebelar 10 (SCA10)

Ataxia espinocerebelar 12 (SCA12)

Ataxia espinocerebelar 15 (SCA15)

Ataxia espinocerebelar 17 (SCA17)

Ataxia espinocerebelar 18 (SCA18)

Ataxia espinocerebelar 2 (SCA2)

Ataxia espinocerebelar 27 (SCA27)

Ataxia espinocerebelar 3 (SCA3) (Machado-Joseph, enfermedad de)

Ataxia espinocerebelar 5 (SCA5)

FRDA (X25)
KCNA1
KCNA1
CACNAIA
CACNAIA
CACNB4
SLCIA3

SACS

SACS, AFG3L2, MTPAP

ATXN1, ATXN2, ATXN3, TBP
ATXN1, ATXN2, ATXN3, CACNA1A, ATXN7
ATXN1

ATXN10

PPP2R2B

ITPR1

TBP

IFRD1

ATXN2

FGF14

ATXN3

SPTBNZ2

Secuenciacion de los exones codificantes

Secuenciacion de los exones codificantes

Secuenciacion de los exones codificantes y MLPA

Secuenciacion de los exones codificantes

Secuenciacion de los exones codificantes y MLPA

Secuenciacion de los exones codificantes

Secuenciacion de los exones codificantes

Secuenciacion de los exones codificantes

Secuenciacion de los exones codificantes (NGS)

Cuantificacion tamafo expansion
Cuantificacién tamafo expansién
Cuantificaciéon tamafio expansion
Cuantificacion tamafio expansion
Cuantificacion tamafo expansion
Secuenciacion de los exones codificantes
Cuantificaciéon tamafio expansion
Secuenciacion de los exones codificantes
Cuantificacion tamafo expansion
Secuenciacion de los exones codificantes
Cuantificaciéon tamafio expansion

Secuenciacion de los exones codificantes
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Ataxia espinocerebelar 5 (SCA5) (mutaciones exon 7)

Ataxia espinocerebelar 6 (SCA6)
Ataxia espinocerebelar 7 (SCA7)
Ataxia espinocerebelar 8 (SCA8)

Ataxia telangiectasia

Ataxia, similar a Friedrich, con deficiencia vitamina E

Atrofia dentatorubral

Atrofia muscular espinal

Atrofia muscular espinal

Atrofia optica 1

Axenfeld-Riegel, sindrome de

Bartter tipo 1, sindrome de

Bartter tipo 2, sindrome de

Bartter tipo 3, sindrome de

Bartter tipo 4, sindrome de

Beals, sindrome de
Borjeson-Forssman-Lehmann , sindrome de
Brugada, Dravet, GEFS+, sindrome de
B-Talasemia

Cadasil

Cancer colorrectal hereditario no polipdsico

SPTBNZ2
CACNA1A
ATXN7
ATXN8OS
ATM

ATTP

MAGI2
SMN1, SMN2
SMN1, SMN2
OPA1

FOXC1, PITX2
SLC12A1
KCNJ1
CLCNKB
BSND

FBN2

PHF6

SCN1B

HBB

NOTCH3

MLH1, MSH2, MSH6

Secuenciacion de los exones codificantes
Cuantificacion tamafio expansion
Cuantificacion tamafo expansion

Cuantificacién tamafo expansién

Secuenciacién de los exones codificantes y MLPA

Secuenciacidn de los exones codificantes
Secuenciacion de los exones codificantes
MLPA

Secuenciacién de los exones codificantes
Secuenciacion de los exones codificantes
Secuenciacion de los exones codificantes
Secuenciacidn de los exones codificantes
Secuenciacién de los exones codificantes
Secuenciacion de los exones codificantes
Secuenciacion de los exones codificantes
Secuenciacidn de los exones codificantes

Secuenciacion de los exones codificantes

Secuenciacion de los exones codificantes + MLPA

Secuenciacion de los exones codificantes
Secuenciacién exones 2-24

MLPA en MLH1 6 MSH2
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Cancer colorrectal hereditario no polipdsico MLH1, MSH2, MSH6 Deteccion de mutaciones en MLH1 6 MSH2 6 MSH6
Cancer colorrectal hereditario no polipdsico MLH1, MSH2, MSH6 Secuenciacidn varios genes

Cancer hereditario de mama y ovario BRCA1, BRCA2 Secuenciacién de los exones codificantes (NGS)/ Microarray
Catarata congénita ligada al cr X NHS Secuenciacion de los exones codificantes
Ceguera nocturna PDE6B Secuenciacidn de los exones codificantes
Charcot Marie Tooth 49 Genes Secuenciacion de los exones codificantes (NGS)
Christianson, sindrome de SLC9A6 Secuenciacién de los exones codificantes
Citocromo P450 CYP2C19 Secuenciacidn de los exones codificantes
Cornelia de Lange Tipo 1, sindrome de NIPBL MLPA

Cornelia de Lange Tipo 2, sindrome de SMCIA Secuenciacion de los exones codificantes
Cornelia de Lange Tipo 3, sindrome de SMC3 Secuenciacion de los exones codificantes
Cornelia de Lange, sindrome de NIPBL Secuenciacidn de los exones codificantes
Cowden, sindrome de PTEN Secuenciacion de los exones codificantes y MLPA
:I,;e durzrf::adciaa;cl(r)\z;)i?ij:)f?:mi(lji:; fai;sltmann-StraussIer-Scheinker, PRNP Secuenciacion de los exones codificantes

Dafio tisular, infeccion e inflamacién CCL2 (MCP1) Secuenciacion de los exones codificantes
Deficiencia de miofosforilasa (Enfermedad de McArdle), GSD5 PYGM Estudio de la mutacién p.R50X

Deficiencia de miofosforilasa (Enfermedad de McArdle), GSD5 PYGM Secuenciacion de los exones codificantes

Déficit de piruvato deshidrogensa (pdhd) 69 Genes Secuenciacién de los exones codificantes (NGS)
Degeneracion macular asociada a la edad (DMAE) CFH, CFB, CFHR1, ARMS2 Estimacion del riesgo de padecer DMAE
Demencias Fronto-Temporales PGRN Secuenciacién de los exones codificantes
Demencias Fronto-Temporales TARDBP Secuenciacion de los exones codificantes
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Demencias Fronto-Temporales
Demencias Fronto-Temporales
Demencias Fronto-Temporales-Panel
Demencias Vasculares-Panel

Desarrollo de la lente y retina

Deteccion hexanucleotido C90ORF72 en Demencia Frontotemporal y

ELA

Diabetes neonatal tipo mody

Diabetes y obesidad

Discapacidad intelectual

Discapacidad intelectual ligada al x (Xlid)
Discinesia paroxistica

Displasia campomélica

Displasias esqueléticas

Distonia

Distonia

Distonia con respuesta a Dopa

Distonia diskinesia

Distrofia congénita muscular asociada a distroglicano
Distrofia de cinturas Igmd

Distrofia de conos

Distrofia de conos

TAU (MAPT)

vep

TAU (MAPT), PGRN, FUS, VCP, TARDBP
NOTCH3, TREX1

miR204
C90RF72

30 Genes
56 Genes
391 Genes
107 Genes
PRRT2
SOX9

161 Genes

TOR1A, THAP1, GCH1, DYT5b, SDR38(1,
SLC2A1 (GLUT1), CYZ1, PRRT2, PNKD

DYT1 (TOR1A)
DYT5 (GCH1)
14 Genes

13 Genes

18 Genes

CRX

RPGRIP1

Secuenciacion de los exones codificantes
Secuenciacién exones 3, 5,6, 7, 8

Secuenciacion de los exones codificantes
Secuenciacion de los exones codificantes

Secuenciacion de exdn no codificante
Cuantificacién tamafo expansién

Secuenciacién de los exones codificantes (NGS)
Secuenciacion de los exones codificantes (NGS)
Secuenciacion de los exones codificantes (NGS)
Secuenciacion de los exones codificantes (NGS)
Secuenciacion de los exones codificantes
Secuenciacidn de los exones codificantes

Secuenciacion de los exones codificantes (NGS)
Secuenciacion de los exones codificantes (NGS)

Secuenciacion de los exones codificantes
Secuenciacidn de los exones codificantes
Secuenciacién de los exones codificantes (NGS)
Secuenciacion de los exones codificantes (NGS)
Secuenciacion de los exones codificantes (NGS)
Secuenciacidn de los exones codificantes

Secuenciacion de los exones codificantes
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Distrofia de conos y bastones 24 Genes Secuenciacion de los exones codificantes (NGS)
Distrofia macular, retinosis pigmentosa PDE6A Secuenciacidn de los exones codificantes
Distrofia muscular de Becker CLCN1 Secuenciacidn de los exones codificantes
Distrofia muscular de Duchenne/Becker DMD MLPA

Distrofia muscular de Duchenne/Becker DMD Secuenciacion de los exones codificantes (NGS)
Distrofias musculares 40 Genes Secuenciacion de los exones codificantes (NGS)
Dravet (SMEI), GEFS+, sindrome de GABRG2 Secuenciacion de los exones codificantes
Dravet (SMEI), sindrome de PCDH19 Secuenciacion de los exones codificantes
Dravet (SMEI), sindrome de SCN1A Secuenciacidn de los exones codificantes
Dravet (SMEI), sindrome de SCN1A Secuenciacion de los exones codificantes y MLPA
Dravet (SMEI), sindrome de SCN1A, GABRG2 Secuenciacion de los exones codificantes y MLPA SCN1A
Ehlers-Danlos clasico, sindrome de COL5A1, COL5A2 Secuenciacion de los exones codificantes (NGS)
Ehlers-Danlos tipo artrocalasia (tipo 7), sindrome de COL1A1 Secuenciacidn de los exones codificantes
Ehlers-Danlos tipo artrocalasia (tipo 7), sindrome de COL1A1,COL1A2 Secuenciacién de los exones codificantes (NGS)
Ehlers-Danlos tipo artrocalasia (tipo 7), sindrome de COL1A2 Secuenciacion de los exones codificantes
Ehlers-Danlos tipo cofoescoliosis (tipo 6), sindrome de PLOD1 Secuenciacidn de los exones codificantes
Ehlers-Danlos tipo displasico espondiloqueiral, sindrome de SLC39A13 Secuenciacion de los exones codificantes
Ehlers-Danlos tipo hipermovil (tipo 3), sindrome de TNXB Secuenciacion de los exones codificantes
Ehlers-Danlos tipo progeroide, sindrome de B4GALT7 Secuenciacidn de los exones codificantes
Ehlers-Danlos vascular (tipo 4), sindrome de COL3A1 Secuenciacién de los exones codificantes
Ehlers-Danlos, tipo dermatosparaxis (tipo 7C), sindrome de ADAMTS2 Estudio de la mutacién p.Q225X
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Ehlers-Danlos, tipo dermatosparaxis (tipo 7C), sindrome de
Enfermedad de los ganglios basales con respuesta a biotina
Enfermedad lisosomal

Enfermedad mieloproliferativa

Enfermedad ocular

Enfermedad peroxisomal

Enfermedeades congénitas de glicosilacion

Enzima Convertidora de Angiotensina (ECA)

Epilepsia

Epilepsia

Epilepsia con crisis mioclonicas astaticas, Epilepsia de ausencias
infantiles

Epilepsia Infantil-Neonatal familiar benigna
Esclerosis lateral amiotréfica

Esclerosis lateral amiotroéfica

Esclerosis lateral amiotroéfica

Esclerosis lateral amiotréfica tipo 1
Esclerosis tuberosa

Esclerosis tuberosa

Esclerosis tuberosa

Esclerosis tuberosa

Exoma clinico

ADAMTS2
SLC19A3
106 Genes
MPL

138 Genes
21 Genes
38 Genes
ACE

122 Genes

343 Genes
SLC2A1 (GLUT1)

SCN2A
36 Genes
FUS
PFN1
soD1
TSC1
TSC1
7SC2
TSC2

4813 Genes

Secuenciacidn de los exones codificantes
Secuenciacion de los exones codificantes
Secuenciacién de los exones codificantes (NGS)
Estudio de la mutacién W515L

Secuenciacion de los exones codificantes (NGS)
Secuenciacion de los exones codificantes (NGS)
Secuenciacién de los exones codificantes (NGS)
Estudio del polimorfismo 106180 I/D ACE
Secuenciacion de los exones codificantes (NGS)

Secuenciacion de los exones codificantes (NGS)
Secuenciacion de los exones codificantes

Secuenciacidn de los exones codificantes
Secuenciacion de los exones codificantes (NGS)
Secuenciacion exones 3, 5, 6, 13, 14
Secuenciacion de los exones codificantes
Secuenciacidn de los exones codificantes
MLPA

Secuenciacion de los exones codificantes
MLPA

Secuenciacidn de los exones codificantes

Secuenciacién de los exones codificantes (NGS)
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Fabry, sindrome de

Factor V de Leiden

Factores de riesgo de aborto

Fibrosis Quistica

Fibrosis Quistica

Fibrosis Quistica

Fructosemia

Fructosemia

Gangliosidosis tipo 1 (GMI)

Glaucoma

Hedgehog, sindrome de (Holopronsencefalia tipo 3)
Hemocromatosis

Hemocromatosis

Hemoglobinuria paroxistica nocturna
Hemolitico Urémico Atipico (SHUa), sindrome
Hemolitico Urémico Atipico (SHUa), sindrome
Hemolitico Urémico Atipico (SHUa), sindrome
Hemolitico Urémico Atipico (SHUa), sindrome
Hemolitico Urémico Atipico (SHUa), sindrome
Hemolitico Urémico Atipico (SHUa), sindrome

Hemolitico Urémico Atipico (SHUa), sindrome

GLA
FACTOR V

CFTR
CFTR
CFTR
ALDOB
ALDOB
GLB1
25 Genes
SHH
HFE
HFE
PIG-A
c3

CFB
CFH
CFI
DGKE
MCP
THBD

Secuenciacion de los exones codificantes

Estudio de la mutacidon R506Q

Estudio 3 mutaciones: Protrombina (G20210A), MTHFR (C677T), Factor
V de Leiden (R506Q)

Estudio de 50 mutaciones

Secuenciacidn de los exones codificantes
Secuenciacion de los exones codificantes (NGS)
Estudio de las mutaciones A149P, A174D, N334K
Secuenciacion de los exones codificantes
Secuenciacidn de los exones codificantes
Secuenciacién de los exones codificantes (NGS)
Secuenciacion de los exones codificantes
Estudio de las mutaciones C282Y, H63D, S65C
Secuenciacidn de los exones codificantes
Secuenciacion de los exones codificantes
Secuenciacion de los exones codificantes
Secuenciacién de los exones codificantes
Secuenciacion de los exones codificantes
Secuenciacion de los exones codificantes
Secuenciacidn de los exones codificantes
Secuenciacién de los exones codificantes

Secuenciacion de los exones codificantes
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CFH, CFHR1, CFHR2, CFHR3, CFHR4,

Hemolitico Urémico Atipico (SHUa), sindrome CFHR5, MICP (CD46), CFl, CFB, ADAMTS13, Secuenciacion de los exones codificantes (NGS)
DGKE, C3, THBD, CFP
Hemolitico Urémico Atipico (SHUa), sindrome-Panel 1 CFH, CFI, MCP Secuenciacidn de los exones codificantes
Hemolitico Urémico Atipico (SHUa), sindrome-Panel 2 C3, CFB, THBD Secuenciacion de los exones codificantes
Hemolitico Urémico Atipico (SHUa), sindrome-Panel 3 CFH, CFl, MCP, CFB, C3, THBD Secuenciacién de los exones codificantes
Heterotopia nodular FLNA Secuenciacidn de los exones codificantes
Hipercolesterolemia familiar Tipo 3 PCSK9 Secuenciacidn de los exones codificantes
Hiperplasia adrenal congénita, déficit de 21 hidroxilasa CYP21A2 Secuenciacion de los exones codificantes
Hiperplasia adrenal congénita, déficit de 21 hidroxilasa CYP21A2 Secuenciacion de los exones codificantes y MLPA
Holopronsencefalia SHH, ZIC2, SIX3, TGIF1 MLPA
Holopronsencefalia SIX3 Secuenciacion de los exones codificantes
Holopronsencefalia TGIF1 Secuenciacion de los exones codificantes
Holopronsencefalia zZIc2 Secuenciacidn de los exones codificantes
Huntington, Enfermedad de HTT Cuantificacion tamafo expansion
Incrementado en melanoma miR211 Secuenciacién de exén no codificante
Inhibidor del activador de plasminégeno (PAI-1) PAI1 Genotipado de los polimorfismos 675 4G/5G y 844A>G
Inhibidor del activador de plasmindgeno (PAI-1) PAI1 Secuenciacidn de los exones codificantes
Insomnio Familiar Fatal PRNP Estudio de la mutacién p.D178N
Intolerancia a la lactosa (en adultos) LCT Estudio de las mutaciones 13910T>C y 22018G>A
Intolerancia a la lactosa congénita LCT Secuenciacidn de los exones codificantes
Joubert con defecto dculo-renal, sindrome de CEP290 Secuenciacién de los exones codificantes
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Joubert, sindrome de 18 GENES Secuenciacién de los exones codificantes (NGS)
Joubert, sindrome de AHI1 Secuenciacién de los exones codificantes
Joubert, sindrome de NPHP1 Secuenciacion de los exones codificantes
Kabuki, sindrome de MLL2 Secuenciacién de los exones codificantes
Lafora, enfermedad de EPM2A Secuenciacion de los exones codificantes
Larsen, sindrome de FLNB Secuenciacién de los exones codificantes
Leucoencefalopatia 26 Genes Secuenciacién de los exones codificantes (NGS)
Leucoencefalopatia con desvanecimiento de sustancia blanca EIF2B5 Secuenciacion de los exones codificantes
Linfohistocitiosis hemofagocitica PRF1 Secuenciacién de los exones codificantes
Linfohistocitiosis hemofagocitica STX11 Secuenciacion de los exones codificantes
Linfohistocitiosis hemofagocitica STXBP2 Secuenciacion de los exones codificantes
Linfohistocitiosis hemofagocitica UNC13D Secuenciacidn de los exones codificantes
Linfohistocitiosis hemofagocitica UNC13D, STX11, STXBP2 Secuenciacion de los exones codificantes
Linfoproliferativo autoinmune, sindrome CASP10 Secuenciacién de los exones codificantes
Linfoproliferativo autoinmune, sindrome CASP8 Secuenciacion de los exones codificantes
Linfoproliferativo autoinmune, sindrome FAS Secuenciacidn de los exones codificantes
Linfoproliferativo autoinmune, sindrome FASLG Secuenciacion de los exones codificantes
Linfoproliferativo autoinmune, sindrome NRAS Secuenciacién de los exones codificantes
Marfan |, sindrome de FBN1 Secuenciacion parcial exones codificantes (65% de los casos)
Marfan I+1l, sindrome de FBN1 Secuenciacidn de los exones codificantes
Marfan Il, sindrome de FBN1 Secuenciacién parcial exones codificantes (35 % de los casos)
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Marfan y daat, sindrome de 19 Genes Secuenciacion de los exones codificantes (NGS)
Marfan, sindrome de FBN1, FBN2 Secuenciacion de los exones codificantes (NGS)
Marfan, sindrome de TGFB2 Secuenciacién de los exones codificantes
Marinesco-Sjogren, sindrome de SIL1 Secuenciacion de los exones codificantes
Matthew-Wood, sindrome de (Anoftalmia / Microftalmia) STRA6 Secuenciacidn de los exones codificantes
Metilén-tetra-hidro-folato reductasa MTHFR Estudio de la mutacion 677C>Ty 1298A>C
Microdeleciones del cromosoma Y AZF Deleciones AZFa, AZFb, AZFc

Microftalmia, nanoftalmos MFRP Secuenciacion de los exones codificantes
Microlitiasis alveolar SLC34A2 Secuenciacion de los exones codificantes
Migrafna 18 Genes Secuenciacién de los exones codificantes (NGS)
Migrafia hemipléjica familiar CACNAI1A, ATP1A2, SCN1A Secuenciacion de los exones codificantes

MYH7, MYBPC3, TNNT2, TNNI3, TPM1,
TNNC, MYL2, MYL3, ACTC1
MYH7, MYBPC3, TNNT2, TNNI3, TPM1,

Miocardiopatia hipertréfica-Panel NGS 1 Secuenciacién de los exones codificantes (NGS)

Miocardiopatia hipertréfica-Panel NGS 2 TNNC, MYL2, MYL3, ACTC1, CAV3, Secuenciacion de los exones codificantes (NGS)
PRKAG2, LAMP2, GLA, TTR

Miopatia Bethlem COL6A1, COL6A2, COL6A3 Secuenciacion de los exones codificantes

Miopatia congénita ACTA1 Secuenciacidn de los exones codificantes

Miopatia congénita (CFTD) SENP1, TPM2, TPM3, RYR1, MYH7 Secuenciacion de los exones codificantes (NGS)

Miopatia congénita (CFTD) SENPI, TPM2, TPM3, RYR1, MYHS Secuenc'lac'l?n de los exones codificantes (NGS). Se completa con

secuenciacion Sanger.
Miopatia miotubular MTM1 Secuenciacion de los exones codificantes
Miopatia multiminicore, miopatia centronuclear RYR1 Secuenciacion de los exones codificantes (NGS)

ACTA1, MTM1, NEB, TPM2, TNNT1,

KBTBD13, CFL2, y TPM3 Secuenciacion de los exones codificantes (NGS)
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Miopatia, miocardiopatia MYH7 Secuenciacion de los exones codificantes
Miotonia congénita CLCN1 Secuenciacidn de los exones codificantes
Morquio, sindrome de (Mucopolisacaridosis tipo Iva) GALNS Secuenciacion de los exones codificantes
Mucopolisacaridosis 11 Genes Secuenciacién de los exones codificantes (NGS)
Nefronoftisis 12 Genes Secuenciacion de los exones codificantes (NGS)
Nefrdtico de resistencia a esteroides, sindrome 14 Genes Secuenciacion de los exones codificantes (NGS)
Neurofibromatosis | NF1 MLPA

Neurofibromatosis | NF1 Secuenciacién de los exones codificantes (NGS)
Neuromuscular 50 Genes Secuenciacion de los exones codificantes (NGS)
:\:\?:;:)aﬁa hereditaria con pardlisis por susceptibilidad a la presion PMP22 Secuenciacion de los exones codificantes
Neuropatias hereditarias 33 Genes Secuenciacion de los exones codificantes (NGS)
Niemann-Pick, sindrome de NPC1, NPC2 Secuenciacion de los exones codificantes
Noonan, sindrome de PTPN11 Secuenciacién de los exones codificantes
Oculo-digito-eséfago duodenal, sindrome MYCN Secuenciacion de los exones codificantes y MLPA
Oguchi, sindrome de SAG Secuenciacién de los exones codificantes
Ohtahara, sindrome de STXBP1 Secuenciacion de los exones codificantes
Ohtahara, sindrome de STXBP1, ARX Secuenciacién de los exones codificantes
Osteogénesis imperfecta COL1A2 Secuenciacion de los exones codificantes
Osteogénesis imperfecta COL1A1 Secuenciacidn de los exones codificantes
Osteogénesis imperfecta COL1A1, COL1A2 Secuenciacién de los exones codificantes (NGS)
Paramiotonia congénita (Feingold, sindrome de) SCN4A Secuenciacion de los exones codificantes
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Paraparesia espastica

Paraparesia espdstica recesiva tipo 1
Paraparesia espastica recesiva tipo 10
Paraparesia espastica recesiva tipo 11
Paraparesia espastica recesiva tipo 15
Paraparesia espdstica recesiva tipo 2
Paraparesia espastica recesiva tipo 3
Paraparesia espastica recesiva tipo 4

Paraparesia espastica recesiva tipo 7

Paraparesia espastica tipo 17 (Silver, sindrome de)

Paraparesia espastica tipo 17 (Silver, sindrome de) (excepto exdn 3)

Paraparesia espastica tipo 17 (Silver, sindrome de) (mutaciones exén

3)

Parkinson

Parkinson

Parkinson

Parkinson-alzheimer-demencia

Perry (exon 2), sindrome de

Perry (todos excepto exon 2), sindrome de
Poliposis adenomatosa de colon

Poliposis adenomatosa de colon

25 Genes

L1CAM

KIF5A

SPG11 (KIAA1840)
SPG15 (ZFYVE26)
PLP1

SPG3A

SPAST

SPG7

SPG17 (BSCL2)
SPG17 (BSCL2)

SPG17 (BSCL2)

PARK8 / LRRK2 (ex. 31, 34, 35, 41, 48)

SNCA, LRRK2, PARK2, VPS35, PINK1,
PARX7, ATP13A2, PLA2G6, FBX07, DNAJC6

SNCA, LRRK2, PARK2, VPS35, PINK1,
PARX7, ATP13A2, PLA2G6, FBX07, DNAJC6

37 Genes
DCTN1
DCTN1
APC

APC

Secuenciacién de los exones codificantes (NGS)

Secuenciacidn de los exones codificantes
Secuenciacion de los exones codificantes
Secuenciacion de los exones codificantes
Secuenciacién de los exones codificantes
Secuenciacidn de los exones codificantes
Secuenciacion de los exones codificantes
Secuenciacion de los exones codificantes
Secuenciacién de los exones codificantes
Secuenciacion de los exones codificantes

Secuenciacion de los exones codificantes

Secuenciacion de los exones codificantes

Secuenciacion de los exones codificantes

Secuenciacion de los exones codificantes (NGS)

Secuenciacién de los exones codificantes (NGS). Se completa todos los
exones codificantes de los genes incluidos en el panel, cobertura 100%,

mediante secuenciacién Sanger.

Secuenciacion de los exones codificantes (NGS)

Secuenciacion de los exones codificantes
Secuenciacion de los exones codificantes
MLPA

Secuenciacion de los exones codificantes
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Poliposis adenomatosa de colon familiar atenuada
Poliposis adenomatosa de colon familiar atenuada
Poliquistosis renal recesiva y dominante

Prader-Willi / Angelman, sindrome de

Producido por lineas celulares tumorales y macréfagos
Proteina tumoral p53

Protrombina (Factor )

Pseudohermafroditismo masculino por déficit en 5-alfa-reductasa de

tipo 2

Pseudoxantoma eldstico

QT-Largo (Andersern-Tawil, sindrome de)
QT-Largo (Jervell y Lange-Nielsen, sindrome de)
QT-Largo (Romano-Ward, sindrome de)
QT-Largo (Romano-Ward, sindrome de)
QT-Largo tipo 2, sindrome de

Receptor de andrégenos

Rendu-Osler-Weber, sindrome de (telangiectasia hemorragica
hereditaria, THH)

Rendu-Osler-Weber, sindrome de (telangiectasia hemorragica
hereditaria, THH-SMAD4)

Retinitis pigmentosa
Retinosis pigmentaria
Retinosis pigmentaria (RP10)

Retinosis pigmentaria (RP12)

MYH (MUTYH)
MYH (MUTYH)
PKD1, PKD2, PKHD1
PW /AS

CCL7 (MCP3)

P53

FACTOR I
SRD5A2

ABCC6

KCNJ2

KCNQ1, KCNE1

KCNE1, KCNE2

KCNQ1, KCNH2, SCN5A
KCNH2

AR

ENG, ALK1

SMAD4

91 Genes
RLBP1
IMPDH1

CRB1

Estudio de las mutaciones Y165C, G382C
Secuenciacion de los exones codificantes
Secuenciacién de los exones codificantes (NGS)
Deleciones, metilacion y disomia (MLPA)
Secuenciacién de los exones codificantes
Secuenciacion de los exones codificantes

Estudio de la mutacién 20210G>A
Secuenciacién de los exones codificantes

Secuenciacion de los exones codificantes y MLPA
Secuenciacion de los exones codificantes
Secuenciacion de los exones codificantes
Secuenciacidn de los exones codificantes
Secuenciacién de los exones codificantes
Secuenciacion de los exones codificantes y MLPA

Secuenciacion de los exones codificantes

Secuenciacion de los exones codificantes y MLPA

Secuenciacion de los exones codificantes

Secuenciacion de los exones codificantes (NGS)
Secuenciacion de los exones codificantes
Secuenciacién de los exones codificantes

Secuenciacion de los exones codificantes
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Retinosis pigmentaria (RP14)
Retinosis pigmentaria (RP2)
Retinosis pigmentaria (RP26)
Retinosis pigmentaria (RP3)
Retinosis pigmentaria (RP33)
Retinosis pigmentaria (RP37)
Retinosis pigmentaria (RP4)
Retinosis pigmentaria (RP41, RP49)
Retinosis pigmentaria (RP44)
Retinosis pigmentaria (RP45)
Retinosis pigmentaria (RP7)

Rett atipico, sindrome de

Rett tipico, sindrome de

Rett variante congénita, sindrome de

Rett variante congénita, sindrome de
Sordera no sindromica

Stickler, sindrome de
Stickler, sindrome de

Tejido conectivo

Trombocitopenia trombética purpura por déficit de ADAMTS13

Usher, sindrome de

TULP1

RP2

CERKL

RPGR

MERTK

NR2E3

RHO

CNGA1

RGR

CNGB1

RDS (PRPH2)
CDKL5

MECP2

FOXG1

FOXG1

GJB2, GJB6, OTOF, ARNr12s, USH2A
COL2A1, COL11A1
COL2A1, COL2A11.
37 Genes
ADAMTS13

12 Genes

Secuenciacion de los exones codificantes
Secuenciacién de los exones codificantes
Secuenciacion de los exones codificantes
Secuenciacion de los exones codificantes
Secuenciacidn de los exones codificantes
Secuenciacién de los exones codificantes
Secuenciacion de los exones codificantes
Secuenciacion de los exones codificantes
Secuenciacidn de los exones codificantes
Secuenciacion de los exones codificantes
Secuenciacion de los exones codificantes
Secuenciacién de los exones codificantes
Secuenciacion de los exones codificantes y MLPA
Secuenciacion de los exones codificantes

Secuenciacion de los exones codificantes y MLPA

Deteccidn de mutaciones prevalentes (12) en los genes GJB2, GJB6,
OTOF, y gen del ARNr12S del ADN mitocondrial

Secuenciacion de los exones codificantes (NGS)
Secuenciacién de los exones codificantes (NGS)
Secuenciacion de los exones codificantes (NGS)
Secuenciacién de los exones codificantes

Secuenciacion de los exones codificantes (NGS)
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Vitreoretinopatia LRP5 Secuenciacion de los exones codificantes
Von Hippen Lindau, sindrome de VHL Secuenciacidn de los exones codificantes
West, sindrome de ARX Secuenciacion de los exones codificantes
West, sindrome de ARX, CDKL5 Secuenciacién de los exones codificantes
Wolfram, sindrome de CISD2 Secuenciacion de los exones codificantes
Wolfram, sindrome de WFS1 Secuenciacién de los exones codificantes
Wolfram, sindrome de WFS1, CISD2 Secuenciacion de los exones codificantes
X-fragil FMR1 Analisis de fragmentos
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