DERMATOLOGIA

471l PANEL DE CUTIS LAXA (CON MLPA)
GEN(ES) ASOCIADOS: ALDH18A1, ATP6VOA2, ATP7A, EFEMP2, ELN, FBLNS5, LTBP4, PYCRI
y42:7X: )Ml PANEL DE EPIDERMODISPLASIA VERRUCIFORME
SECUENCIACION MASIVA (NGS) GENES TMC6 Y TMC8
4%y VMMl PANEL DE EPIDERMOLISIS BULLOSA (CON MLPA)
GEN(ES) ASOCIADOS: CHST8, COLI7A1, COL7A1, CSTA, DSGI, DSP, DST, EXPH5, FERMTI, ITGA3, ITGA6, ITGB4, JUP, KRT14,
KRT5, LAMA3, LAMB3, LAMC2, MMP1, PKP1, PLEC, TGM5
po2: [ OMll PANEL DE ESCLEROSIS TUBEROSA
SECUENCIACION MASIVA (NGS) GENES TSC1Y TSC2
47172\l PANEL DE HIPOTRICOSIS NO SINDROMICA
GEN(ES) ASOCIADOS: APCDDI, CDSN, DSG4, HR, KRT71, KRT74, LIPH, LPARG, RPL21, SNRPE
4710Vl PANEL DE ICTIOSIS CONGENITA
GEN(ES) ASOCIADOS: ABCA12, ALOX12B, ALOXE3, CERS3, CYP4F22, LIPN, NIPAL4, PNPLAT, TGMI1
A7 %71 OBl PANEL DE ICTIOSIS EXTENDIDO (CON MLPA)
GEN(ES) ASOCIADOS: ABCA12, ALOX12B, ALOXE3, AP1S1, CERS3, CLDNI1, CYP4F22, EBP, ERCC2, ERCC3, FLG, GJB2, GJB3, GJB4,
GTF2H5, KRT1, KRT10, KRT2, LIPN, LOR, MPLKIP, NIPAL4, PEX7, PHYH, PNPLAI, POMP, SLC27A4, SNAP29, SPINK5, ST14, STS,
SUMF1, TGM1, TGM5
pA% {1Vl PANEL DE MELANOMA (CON MLPA)
GEN(ES) ASOCIADOS: BAP1, CDK4, CDKN2A, MITF, TERT
p4% 7\ PANEL DE NEUROFIBROMATOSIS (CON MLPA)
GEN(ES) ASOCIADOS: NF1, NF2, SMARCBI, SPREDI
pAs%{:1: )\l PANEL DE SINDROME DE WAARDENBURG (CON MLPA)
GEN(ES) ASOCIADOS: EDN3, EDNRB, MITF, PAX3, SNAI2, SOXI0, TYR
43Ol PANEL DE TELANGIECTASIA HEMORRAGICA HEREDITARIA, DELECIONES-DUPLICACIONES (MLPA)
GENES ENG Y ACVRLI
p4Z{\[JBll PANEL DE TELANGIECTASIA HEMORRAGICA HEREDITARIA
GEN(ES) ASOCIADOS: ENG, ACVRLI, SMAD4
pA)[1: VI ACNE INVERSA FAMILIAR TIPO 3 (CON MLPA)
GEN(ES) ASOCIADOS: PSEN1
yA))7&{JUM ACRODERMATITIS ENTEROPATICA
GEN(ES) ASOCIADOS: SLC39A4
pAyZ%{\Jll ALBINISMO OCULAR CON SORDERA SENSORIAL TARDIA
GEN(ES) ASOCIADOS: MITF
pA0yLZ O ALBINISMO OCULAR TIPO 1
DELECIONES-DUPLICACIONES (MLPA) GEN GPR143
pA0y L)l ALBINISMO OCULAR TIPO 1
SECUENCIACION GEN GPR143
pA1yLsy[o OBl ALBINISMO OCULOCUTANEO NO SINDROMICO
GEN(ES) ASOCIADOS: SLC24A5
pA0pS 1)Vl ALBINISMO OCULOCUTANEO, TIPO 1A (CON MLPA)
GEN(ES) ASOCIADOS: TYR
yA0yS VIl ALBINISMO OCULOCUTANEO, TIPO 1B (CON MLPA)
GEN(ES) ASOCIADOS: TYR
pA1yy[0 0Bl ALBINISMO OCULOCUTANEO, TIPO 2 (CON MLPA)
GEN(ES) ASOCIADOS: OCA2
yAsyyA( 0B ALBINISMO OCULOCUTANEO, TIPO 3
GEN(ES) ASOCIADOS: TYRPI
yAoyrJs VIl ALBINISMO OCULOCUTANEO, TIPO 4
GEN(ES) ASOCIADOS: SLC45A2
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yyyE{[UBll ALBINISMO OCULOCUTANEO, TIPO 5
GEN(ES) ASOCIADOS: CI00RF11
pAoyiyJo[V I ALFA GALACTOSIDASA “A”
LEUCOCITOS
yAoPLX{) [V ALFA GALACTOSIDASA “A”
SANGRE SECA
AL IV[UR ALFA GALACTOSIDASA “A”
SUERO
PAK{oET ol ALOPECIA UNIVERSAL
GEN(ES) ASOCIADOS: HR
ARO[/l AMILOIDOSIS PRIMARIA CUTANEA, TIPO 1
GEN(ES) ASOCIADOS: OSMR
yOk7 VIl AMILOIDOSIS PRIMARIA CUTANEA, TIPO 2
GEN(ES) ASOCIADOS: IL31RA
pAyi[Jl ATAXIA TELANGIECTASIA VARIANTE TIPO 1(SINDROME DE ROTURA DE NIJMEGEN)
DELECION GEN NBN
PAYEX{[URl ATRIQUIA CON LESIONES PAPULARES
GEN(ES) ASOCIADOS: HR
yAPi7 sl CUTIS LAXA TIPO 1A, AUTOSOMICA RECESIVA
GEN(ES) ASOCIADOS: FBLN5
pAy[)[J Ol CUTIS LAXA TIPO 1B, AUTOSOMICA RECESIVA
GEN(ES) ASOCIADOS: EFEMP2
yAP(L{JIll CUTIS LAXA TIPO 1C, AUTOSOMICA RECESIVA
GEN(ES) ASOCIADOS: LTBP4
yAy\Z1J Ol CUTIS LAXA TIPO 2A, AUTOSOMICA RECESIVA
GEN(ES) ASOCIADOS: ATP6VOA2
yAP(LVIll CUTIS LAXA TIPO 2B, AUTOSOMICA RECESIVA
GEN(ES) ASOCIADOS: PYCRI
yAy( 7\l CUTIS LAXA TIPO 3A, AUTOSOMICA RECESIVA
GEN(ES) ASOCIADOS: ALDH18AI1
pAV[[Il CUTIS LAXA, AUTOSOMICA DOMINANTE (CON MLPA)
GEN(ES]) ASOCIADOS: ELN
rAL 1S (/OB DEFICIENCIA DE ZINC EN LECHE MATERNA
GEN(ES]) ASOCIADOS: SLC30A2
p#)7J) | lll DERMATITIS ATOPICA, TIPO 2
GEN(ES]) ASOCIADOS: FLG
y#)%{)[ Ml DERMATOPATIA RETICULARIS PIGMENTOSA
GEN(ES) ASOCIADOS: KRT14
y#011:{)[ Ml DERMOPATIA RESTRICTIVA, LETAL (CON MLPA)
GEN(ES) ASOCIADOS: LMNA
40 1-{)[ Ml DERMOPATIA RESTRICTIVA, LETAL (CON MLPA)
GEN(ES) ASOCIADOS: ZMPSTE24
y4ly1os[UBl DISCROMATOSIS UNIVERSAL HEREDITARIA TIPO 3
GEN(ES) ASOCIADOS: ABCB6
y#7J)k{\Bll DISFUNCION INMUNE-POLIENDOCRINOPATIA-ENTEROPATIA LIGADA AL X
GEN(ES) ASOCIADOS: FOXP3
yayJ (Ml DISPLASIA DERMICA FOCAL FACIAL TIPO 3
GEN(ES) ASOCIADOS: TWIST2
y47yy (VB DISPLASIA ECTODERMICA TIPO 4, TIPO PELO / UNA
GEN(ES) ASOCIADOS: KRT85
yayL: VIl DISPLASIA ECTODERMICA, ECTRODACTILIA Y DISTROFIA MACULAR
GEN(ES) ASOCIADOS: CDH3
vy VBl DISPLASIA ECTODERMICA, HIDROTICA (CON MLPA)
GEN(ES) ASOCIADOS: GJB6
4721l DISPLASIA ECTODERMICA, HIPOHIDROTICA, AUTOSOMICA RECESIVA (CON MLPA)
GEN(ES) ASOCIADOS: EDAR
y&7x: 1Bl DISPLASIA ECTODERMICA, HIPOHIDROTICA, AUTOSOMICA RECESIVA (CON MLPA)
GEN(ES) ASOCIADOS: EDARADD
p7X:y )Ml DISPLASIA ECTODERMICA, HIPOHIDROTICA, CON DEFICIENCIA INMUNOLOGICA
GEN(ES]) ASOCIADOS: IKBKG
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7228300

7234200

7234300

2234400

2234500

72234600

7234700

2234800

Z235000

2257300

2257400

7267900

Z171500

Z303200

Z303300

2308200

Z270100

Z453300

7278200

7282600

7282700

2283900

2284000

2284000

7284200

7284200

7284400

Z479300

2284500

7284500

DISPLASIA ECTODERMICA, HIPOHIDROTICA, LIGADA AL CROMOSOMA X (CON MLPA)
GEN(ES) ASOCIADOS: EDA

DISQUERATOSIS CONGENITA

GEN(ES) ASOCIADOS: TINF2

DISQUERATOSIS CONGENITA, AUTOSOMICA DOMINANTE TIPO 1(CON MLPA)
GEN(ES) ASOCIADOS: TERC

DISQUERATOSIS CONGENITA, AUTOSOMICA RECESIVA TIPO 1

GEN(ES) ASOCIADOS: NOP10

DISQUERATOSIS CONGENITA, AUTOSOMICA RECESIVA TIPO 2

GEN(ES) ASOCIADOS: NHP2

DISQUERATOSIS CONGENITA, AUTOSOMICA RECESIVA TIPO 4 / AUTOSOMICA DOMINANTE TIPO 2 (CON MLPA)
GEN(ES) ASOCIADOS: TERT

DISQUERATOSIS CONGENITA, AUTOSOMICA RECESIVA TIPO 5

GEN(ES) ASOCIADOS: RTELI

DISQUERATOSIS CONGENITA, AUTOSOMICA RECESIVA TIPO 6

GEN(ES) ASOCIADOS: PARN

DISQUERATOSIS CONGENITA, LIGADA AL CROMOSOMA X (CON MLPA)
GEN(ES) ASOCIADOS: DKCI

ELASTINA GEN

DELECIONES-DUPLICACIONES (MLPA) GEN ELN

ELASTINA GEN

GEN(ES) ASOCIADOS: ELN

ENFERMEDAD DE COLE

GEN(ES) ASOCIADOS: ENPPI

ENFERMEDAD DE DARIER-WHITE

GEN(ES) ASOCIADOS: ATP2A2

ENFERMEDAD DE FABRY

DELECIONES-DUPLICACIONES (MLPA] GEN GLA

ENFERMEDAD DE FABRY

GEN(ES) ASOCIADOS: GLA

ENFERMEDAD DE FARBER

GEN(ES) ASOCIADOS: ASAH1

ENFERMEDAD DE HARTNUP

GEN(ES) ASOCIADOS: SLC6A19

ENFERMEDAD DE MELEDA

GEN(ES) ASOCIADOS: SLURP1

ENFERMEDAD PULMONAR INTERSTICIAL, SINDROME NEFROTICO, Y EPIDERMOLISIS BULLOSA, CONGENITA
GEN(ES) ASOCIADOS: ITGA3

EPIDERMODISPLASIA VERRUCIFORME

GEN(ES) ASOCIADOS: TMC6

EPIDERMODISPLASIA VERRUCIFORME

GEN(ES) ASOCIADOS: TMC8

EPIDERMOLISIS BULLOSA SIMPLE, AUTOSOMICA RECESIVA TIPO 2
GEN(ES) ASOCIADOS: DST

EPIDERMOLISIS BULLOSA, JUNCIONAL

GEN(ES) ASOCIADOS: COLI7AI

EPIDERMOLISIS BULLOSA, JUNCIONAL

GEN(ES) ASOCIADOS: LAMC2

EPIDERMOLISIS BULLOSA, TIPO DE UNION, HERLITZ

GEN(ES) ASOCIADOS: LAMA3

EPIDERMOLISIS BULLOSA, TIPO DE UNION, HERLITZ

GEN(ES) ASOCIADOS: LAMB3

EPIDERMOLISIS BULOSA DISTROFICA (CON MLPA)

GEN(ES) ASOCIADOS: COL7AI

EPIDERMOLISIS BULOSA DISTROFICA, MODIFICADOR, AUTOSOMICA RECESIVA
GEN(ES) ASOCIADOS: MMPI

EPIDERMOLISIS BULOSA JUNCTIONALIS CON ATRESIA PILORICA
GEN(ES) ASOCIADOS: ITGA6

EPIDERMOLISIS BULOSA JUNCTIONALIS CON ATRESIA PILORICA
GEN(ES) ASOCIADOS: ITGB4
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yox.Zy[ Bl EPIDERMOLISIS BULOSA SIMPLE (CON MLPA)
GEN(ES] ASOCIADOS: KRT5
yo2: VY OM EPIDERMOLISIS BULOSA SIMPLE CON ATRESIA PILORICA
GEN(ES]) ASOCIADOS: PLEC
ya2 1Vl EPIDERMOLISIS BULOSA SIMPLE, TIPO DOWLING-MEARA
GEN(ES) ASOCIADOS: KRT14
y2 1/ EPIDERMOLISIS BULOSA SIMPLE, TIPO WEBER-COCKAYNE
GEN(ES) ASOCIADOS: KRT14
y#2:1y[/[URl EPIDERMOLISIS BULOSA SIMPLEX, TIPO KOEBNER
GEN(ES) ASOCIADOS: KRT14
y#2 X/ [l EPIDERMOLISIS BULOSA SIMPLEX, TIPO OGNA
GEN(ES) ASOCIADOS: PLEC
21Vl EPIDERMOLISIS BULOSA, ACANTOLITICA LETAL (CON MLPA]
GEN(ES) ASOCIADOS: DSP
22 3N JJll EPIDERMOLISIS BULOSA, BENIGNA ATROFICA GENERALIZADA
GEN(ES) ASOCIADOS: LAMA3
y#2: 1ol EPIDERMOLISIS BULOSA, NO ESPECIFICA, AUTOSOMICA RECESIVA
GEN(ES) ASOCIADOS: EXPH5
y#X:1y( VIl EPIDERMOLISIS BULOSA, TIPO JUNCIONAL, NO HERLITZ
GEN(ES) ASOCIADOS: LAMB3
213Nl EPIDERMOLISIS BUOSA SIMPLE, AUTOSOMICA RECESIVA TIPO 1
GEN(ES) ASOCIADOS: KRT14
217l J)JMll ERITRODERMA ICTIOSIFORME CONGENITO, NO BULBOSO TIPO 1
GEN(ES) ASOCIADOS: ALOXE3
22yl JMll ERITRODERMA ICTIOSIFORME CONGENITO, NO BULBOSO TIPO 1
GEN(ES) ASOCIADOS: NIPAL4
4272 Mll ERITRODERMIA, CONGENITA, CON QUERATODERMIA PALMOPLANTAR, HIPOTRICOSIS E HIPER IGE
GEN(ES]) ASOCIADOS: DSGI1
yokx{ il ERITROQUERATODERMIA VARIABLE Y PROGRESIVA (CON MLPA)
GEN(ES]) ASOCIADOS: GJB3
yoi k(B ERITROQUERATODERMIA VARIABLE Y PROGRESIVA (CON MLPA)
GEN(ES]) ASOCIADOS: GJB4
4L o[oJJll ESCLEROSIS TUBEROSA
DELECIONES-DUPLICACIONES (MLPA] GEN TSC1
o2 1[/ Il ESCLEROSIS TUBEROSA
DELECIONES-DUPLICACIONES (MLPA] GEN TSC2
ya2ey0[Bl ESCLEROSIS TUBEROSA
SECUENCIACION GEN TSCI
oL R[N ESCLEROSIS TUBEROSA
SECUENCIACION GEN TSC2
y# 1) Mll ESTEATOCISTOMA MULTIPLE
GEN(ES) ASOCIADOS: KRT17
oL LY)[JBll ESTENOSIS MEDULAR DIAFISARIA CON HISTIOCITOMA FIBROSO MALIGNO (CON MLPA)
GEN(ES) ASOCIADOS: MTAP
4 kx{)[Ull FIBROMATOSIS HIALINA JUVENIL
GEN(ES) ASOCIADOS: ANTXR2
y43y&\/Ill HIPERQUERATOSIS EPIDERMOLITICA
GEN(ES) ASOCIADOS: KRT1
4375\l HIPERQUERATOSIS EPIDERMOLITICA
GEN(ES) ASOCIADOS: KRT10
pAyi70 Ml HIPOPLASIA DERMICA FOCAL
GEN(ES) ASOCIADOS: PORCN
yAyL1 Ul HIPOTRICOSIS TIPO 1
GEN(ES) ASOCIADOS: APCDDI
yAy[:1os[JRl HIPOTRICOSIS TIPO 11
GEN(ES) ASOCIADOS: SNRPE
ALy /Il HIPOTRICOSIS TIPO 12
GEN(ES) ASOCIADOS: RPL21
yAy[:3:[JM HIPOTRICOSIS TIPO 13
GEN(ES]) ASOCIADOS: KRT71
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yAYL IR HIPOTRICOSIS TIPO 2

GEN(ES]) ASOCIADOS: CDSN

Ay I[URl HIPOTRICOSIS TIPO 3

GEN(ES]) ASOCIADOS: KRT74

A1 HIPOTRICOSIS TIPO 4

GEN(ES) ASOCIADOS: HR

vy yI Ul HIPOTRICOSIS TIPO 6

GEN(ES) ASOCIADOS: DSG4

yAyEEUm HIPOTRICOSIS TIPO 7

GEN(ES) ASOCIADOS: LIPH

yAyLLL [V HIPOTRICOSIS TIPO 8

GEN(ES) ASOCIADOS: LPARG
HLA B5 (B51/B52)
PCR SANGRE TOTAL
ICTIOSIS BULLOSA DE SIEMENS
GEN(ES) ASOCIADOS: KRT2
PATEIR CTIOSIS CONGENITA AUTOSOMICA RECESIVA TIPO 1
GEN(ES) ASOCIADOS: TGM
PATLYLR |CTIOSIS CONGENITA AUTOSOMICA RECESIVA TIPO 2
GEN(ES) ASOCIADOS: ALOXI2B
PATLENL CTIOSIS CONGENITA AUTOSOMICA RECESIVA TIPO 3
GEN(ES) ASOCIADOS: ALOXE3
PATIINL CTIOSIS CONGENITA, AUTOSOMICA RECESIVA TIPO 11
GEN(ES) ASOCIADOS: ST14
PATSI [CTIOSIS CONGENITA, AUTOSOMICA RECESIVA TIPO 9
GEN(ES) ASOCIADOS: CERS3
ALYl |CTIOSIS CONGENITA, AUTOSOMICA RECESIVA, RELACIONADA CON PNPLAI
GEN(ES) ASOCIADOS: PNPLAI
paL KUl ICTIOSIS CONGENITA, TIPO ARLEQUIN
GEN(ES) ASOCIADOS: ABCAI2
PET LUl CTIOSIS FOLICULAR-ALOPECIA-FOTOFOBIA (SINDROME BRESEK)
GEN(ES) ASOCIADOS: MBTPS2
AT |CTIOSIS VULGAR
GEN(ES) ASOCIADOS: FLG
VA0 CTIOSIS, CUADRIPLEJIA ESPASTICA Y RETRASO MENTAL
GEN(ES) ASOCIADOS: ELOVL4
PR CTIOSIS, LIGADA AL CROMOSOMA X (CON MLPA]
GEN(ES) ASOCIADOS: STS
PRSI CTIOSIS, TIPO LAMELAR 3
GEN(ES]) ASOCIADOS: CYP4F22
P00 CTIOSIS, TIPO LAMELAR 4
GEN(ES) ASOCIADOS: LIPN
PERI CTIOSIS, VACUOLAS DE LEUCOCITOS, ALOPECIA Y COLANGITIS ESCLEROSANTE
GEN(ES) ASOCIADOS: CLDNI
PELZ INCONTINENCIA PIGMENTARIA TIPO 2
GEN(ES) ASOCIADOS: IKBKG
PZAZARI INSUFICIENCIA PANCREATICA EXOCRINA, ANEMIA DISERITROPOYETICA E HIPEROSTOSIS CALVARIA
GEN(ES) ASOCIADOS: COX4I2
Y2Vl LEIOMIOMATOSIS
GEN(ES) ASOCIADOS: FH
PZEZYL0Il LINFEDEMA HEREDITARIO, TIPO 1A
GEN(ES) ASOCIADOS: FLT4
PZEZI N LINFEDEMA HEREDITARIO, TIPO IC
GEN(ES) ASOCIADOS: GJC2
PZVER O LUPUS ERITEMATOSO SISTEMICO
GEN(ES) ASOCIADOS: DNASET
PZVETIO LUPUS ERITEMATOSO SISTEMICO TIPO 16
GEN(ES) ASOCIADOS: DNASEIL3
P2l MELANOMA CUTANEO MALIGNO TIPO 2
DELECIONES-DUPLICACIONES (MLPA] GEN CDKN2A
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yZ13 Il MELANOMA CUTANEO MALIGNO TIPO 2

GEN(ES) ASOCIADOS: CDKN2A

y 2Lyl Bl MELANOMA CUTANEO MALIGNO TIPO 3

GEN(ES) ASOCIADOS: CDK4

yZL7a(JOMl MELANOMA CUTANEO MALIGNO TIPO 5

GEN(ES) ASOCIADOS: MCIR

yZ LXK NEUROFIBROMATOSIS TIPO 1

DELECIONES-DUPLICACIONES [MLPA] GEN NF1

y 2LV NEUROFIBROMATOSIS TIPO 1

SECUENCIACION GEN NF1

yZ LY.L\ [JBll NEUROFIBROMATOSIS TIPO 2

DELECIONES-DUPLICACIONES (MLPA] GEN NF2

yZ VX VBl NEUROFIBROMATOSIS TIPO 2

SECUENCIACION GEN NF2

4 Xy )[UIll PAQUIONIQUIA CONGENITA TIPO 1

GEN(ES) ASOCIADOS: KRT16

47 %i: VIl PAQUIONIQUIA CONGENITA TIPO 2

GEN(ES) ASOCIADOS: KRT17

y4Y %Il PAQUIONIQUIA CONGENITA TIPO 3

GEN(ES) ASOCIADOS: KRT6A

yAZ.V VIl PAQUIONIQUIA CONGENITA TIPO 4

GEN(ES) ASOCIADOS: KRT6B

AL VI PIGMENTACION PIEL CABELLO OCULAR TIPO 6

GEN(ES) ASOCIADOS: SLC24A4

4110 [OBM PITIRIASIS RUBRA PILARIS

GEN(ES) ASOCIADOS: CARD14

4L/l POIQUILODERMIA CON NEUTROPENIA

GEN(ES) ASOCIADOS: USBI

yAsy0s[ )Ml POLIENDOCRINOPATIA AUTOINMUNE TIPO 1

GEN(ES) ASOCIADOS: AIRE

yAsyk3:0 VBl PORFIRIA CUTANEA TARDA (CON MLPA)

GEN(ES) ASOCIADOS: UROD

pAyZL{)[JBll POROQUERATOSIS ACTINICA SUPERFICIAL DISEMINADA, TIPO 3

GEN(ES) ASOCIADOS: MVK

y43:7L)[UBll PROTOPORFIRIA ERITROPOYETICA

GEN(ES) ASOCIADOS: FECH

4S5y | Bl PSEUDOXANTOMA ELASTICO (CON MLPA)

GEN(ES) ASOCIADOS: ABCC6

AL 10Ol PSEUDOXANTOMA ELASTICO, FORMA FRUSTE (CON MLPA)

GEN(ES) ASOCIADOS: ABCC6

AL 1[0 Ol PSEUDOXANTOMA ELASTICO-LIKE CON DEFICIENCIA DE MULTIPLES FACTORES DE COAGULACION

GEN(ES) ASOCIADOS: GGCX

p4t: 0Bl PSORIASIS PUSTULOSA GENERALIZADA

GEN(ES) ASOCIADOS: IL36RN

A3V Bll PSORIASIS TIPO 2

GEN(ES) ASOCIADOS: CARD14

pAs3:yA[1 OB PURPURA TROMBOCITOPENICA NEONATAL ALOINMUNE

POLIMORFISMO (LEU33PRO) GEN ITGB3

y4s3: k{0l PURPURA TROMBOCITOPENICA TROMBOTICA

GEN(ES) ASOCIADOS: ADAMTSI3

yAs3: 0Bl QUERATODERMIA PALMOPLANTAR EPIDERMOLITICA

GEN(ES) ASOCIADOS: KRT1

VA1Vl QUERATODERMIA PALMOPLANTAR EPIDERMOLITICA

GEN(ES) ASOCIADOS: KRT9

A3 Ly o)l QUERATODERMIA PALMOPLANTAR PUNCTATA TIPO 1A

GEN(ES) ASOCIADOS: AAGAB

AL QUERATODERMIA PALMOPLANTAR, NO EPIDERMOLITICA, FOCAL

GEN(ES) ASOCIADOS: KRT16

ALVl QUERATOSIS FOLICULAR ESPINOSA ALOPECICA, LIGADA AL CROMOSOMA X
GEN(ES) ASOCIADOS: MBTPS2
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PAXLLIII QUERATOSIS LINEAL CON ICTIOSIS CONGENITA Y QUERATODERMIA ESCLEROSANTE
GEN(ES) ASOCIADOS: POMP
PAXLIL QUERATOSIS PALMOPLANTAR ESTRIADA TIPO 1
GEN(ES) ASOCIADOS: DSG
QUERATOSIS PALMOPLANTAR ESTRIADA TIPO 2 (CON MLPA)
GEN(ES] ASOCIADOS: DSP
PZXS00 SINDROME CARDIO-FACIO-CUTANEO TIPO 1
GEN(ES) ASOCIADOS: BRAF
IR0 SINDROME CARDIO-FACIO-CUTANEO TIPO 2
GEN(ES]) ASOCIADOS: KRAS
2R SINDROME CARDIO-FACIO-CUTANEO TIPO 3
GEN(ES) ASOCIADOS: MAP2KI
PEZUIIl SINDROME CARDIO-FACIO-CUTANEO TIPO 4
GEN(ES) ASOCIADOS: MAP2K2
PO ADAMS-OLIVER TIPO 1 SINDROME DE
SECUENCIACION GEN ARHGAP3I
PO ADAMS-OLIVER TIPO 2 SINDROME DE
SECUENCIACION GEN DOCK®6
PZE 0 SINDROME DE ADAMS-OLIVER TIPO 3
GEN(ES) ASOCIADOS: RBPJ
PZELZ00 SINDROME DE ADAMS-OLIVER TIPO 4
GEN(ES) ASOCIADOS: EOGT
PZAL SINDROME DE ARTRITIS PIOGENA ESTERIL-PIODERMA GANGRENOSO Y ACNE (PAPA)
GEN(ES) ASOCIADOS: PSTPIPI
PZYEZA 0 SINDROME DE BEARE-STEVENSON CUTIS GIRATA (CON MLPA)
GEN(ES) ASOCIADOS: FGFR2
PIYVPN Bl SINDROME DE BIRT-HOGG-DUBE (CON MLPA)
GEN(ES) ASOCIADOS: FLCN
Iyl SINDROME DE BJORNSTAD
GEN(ES) ASOCIADOS: BCSIL
p{LYEU Il SINDROME DE BLAU
GEN(ES]) ASOCIADOS: NOD2
PALYIJll SINDROME DE BLOOM
GEN(ES) ASOCIADOS: BLM (RECQL3)
PO SINDROME DE BROOKE-SPIEGLER
GEN(ES) ASOCIADOS: CYLD
AT SINDROME DE CARNEY TIPO 1
GEN(ES]) ASOCIADOS: PRKARIA
T3 SINDROME DE CARVAJAL
GEN(ES] ASOCIADOS: DSP
PAR{LI [l SINDROME DE CEDNIK
GEN(ES) ASOCIADOS: SNAP29
PTY U SINDROME DE CHEDIAK-HIGASHI
GEN(ES) ASOCIADOS: LYST
P22 SINDROME DE CHILD
GEN(ES) ASOCIADOS: NSDHL
PALVEILI SINDROME CINCA
SECUENCIACION EXONES (3,4,6) GEN NLRP3 (CIAS1)
PALII SINDROME CINCA
SECUENCIACION RESTO EXONES GEN NLRP3 (CIAS1)
ALl SINDROME DE COCKAYNE
GEN(ES) ASOCIADOS: ERCC6
AL SINDROME DE COCKAYNE
GEN(ES) ASOCIADOS: ERCC8
PZXT00 SINDROME DE CORNELIA DE LANGE TIPO 1(CON MLPA]
GEN(ES) ASOCIADOS: NIPBL
2Ll SINDROME DE CORNELIA DE LANGE TIPO 2
GEN(ES) ASOCIADOS: SMCIA
P2l SINDROME DE CORNELIA DE LANGE TIPO 3
GEN(ES) ASOCIADOS: SMC3
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pA:ZLP UM SINDROME DE CORNELIA DE LANGE TIPO 4
GEN(ES]) ASOCIADOS: RAD21
yAYLE{ UMl SINDROME DE CORNELIA DE LANGE TIPO 5
GEN(ES) ASOCIADOS: HDAC8
yA[ Pl JBl SINDROME DE COWDEN
GEN(ES) ASOCIADOS: PIK3CA
yA[K{JM SINDROME DE COWDEN Y SINDROMES HAMARTOMATOSOS TUMORALES
DELECIONES-DUPLICACIONES (MLPA] GEN PTEN
yA[5L[Jll SINDROME DE COWDEN Y SINDROMES HAMARTOMATOSOS TUMORALES
SECUENCIACION GEN PTEN
AL OIll SINDROME DE CROUZON CON ACANTOSIS NIGRICANS
GEN(ES) ASOCIADOS: FGFR3
A3 X{JJll SINDROME DE DISPLASIA ECTODERMICA / FRAGILIDAD DE LA PIEL
GEN(ES) ASOCIADOS: PKP1
y227y[sJll SINDROME DE ECTRODACTILIA-DISPLASIA ECTODERMICA-FISURA LABIOPALATINA 3 (EEC3)
SECUENCIACION EXONES (5-8,13-14) GEN TP63
yL3IJ ol SINDROME DE EMBERGER (CON MLPA)
GEN(ES) ASOCIADOS: GATA2
y4:3y/JI/ Il SINDROME DE FRAGILIDAD DE LA PIEL-PELO LANOSO (CON MLPA])
GEN(ES) ASOCIADOS: DSP
yAZ [\l SINDROME DE GOLTZ
GEN(ES) ASOCIADOS: PORCN
p41Zi[ Ml SINDROME DE GORLIN (SINDROME DEL NEVO BASOCELULAR])
GEN(ES) ASOCIADOS: SUFU
y4 1771l SINDROME DE GORLIN [SINDROME DEL NEVO BASOCELULAR) (CON MLPA)
GEN(ES) ASOCIADOS: PTCH]I
4317Vl SINDROME DE GRISCELLI TIPO 1
GEN(ES) ASOCIADOS: MYO5A
{31 SINDROME DE GRISCELLI TIPO 3
GEN(ES) ASOCIADOS: MLPH
y4 7V OBl SINDROME DE HAY-WELLS
SECUENCIACION EXONES (13,14) GEN TP63
4311/l SINDROME DE HEIMLER TIPO 1
GEN(ES) ASOCIADOS: PEXI
pA31LI UM SINDROME DE HENNEKAM LINFANGIECTASIA-LINFEDEMA TIPO 1
GEN(ES]) ASOCIADOS: CCBEI
p43Y )Ml SINDROME DE HERMANSKY-PUDLAK TIPO 2
GEN(ES) ASOCIADOS: AP3BI
p4{ UM SINDROME DE HIPER IGE AUTOSOMICO DOMINANTE
GEN(ES]) ASOCIADOS: STAT3
p4J LM SINDROME DE HIPER IGE AUTOSOMICO RECESIVO
DELECIONES-DUPLICACIONES (MLPA] GEN DOCK8
p4J3 0l SINDROME DE HIPER IGE AUTOSOMICO RECESIVO
GEN(ES) ASOCIADOS: DOCK8
pA-13V Ml SINDROME DE HIPOTRICOSIS-LINFEDEMA-TELANGIECTASIA
GEN(ES) ASOCIADOS: SOX18
pA{7X: OB SINDROME DE HISTIOCITOSIS-LINFADENOPATIA PLUS
GEN(ES) ASOCIADOS: SLC29A3
yA L0l SINDROME DE ICTIOSIS FOLLICULARIS, ALOPECIA Y FOTOFOBIA
GEN(ES) ASOCIADOS: MBTPS2
yA:1:%51 VM SINDROME DE ICTIOSIS PREMATURA
GEN(ES) ASOCIADOS: SLC27A4
yZA[3 (VI SINDROME DE JOHANSON-BLIZZARD
GEN(ES) ASOCIADOS: UBRI
pZALT\[JIll SINDROME DE KINDLER
GEN(ES) ASOCIADOS: FERMTT (KINDT)
p Ly E{))Bl SINDROME DE LA PIEL ARRUGADA
GEN(ES]) ASOCIADOS: ATP6V0A2
p4sy(o7.0 )Ml SINDROME DE LA PIEL RIGIDA (CON MLPA)
GEN(ES]) ASOCIADOS: FBN1
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SINDROME DE LEGIUS (NEUROFIBROMATOSIS TIPO 1-LIKE) (CON MLPA]
GEN(ES) ASOCIADOS: SPREDI
P 2P SINDROME DE LEOPARD
GEN(ES) ASOCIADOS: PTPNITI
232000 SINDROME DE LIG4
GEN(ES) ASOCIADOS: LIG4
SINDROME DE LOEYS-DIETZ TIPO 1A (CON MLPA)
GEN(ES]) ASOCIADOS: TGFBRI
P27 SINDROME DE LOEYS-DIETZ TIPO 1B (CON MLPA)
GEN(ES]) ASOCIADOS: TGFBR2
PZYll SINDROME DE LOEYS-DIETZ TIPO 1C
GEN(ES) ASOCIADOS: SMAD3
P2l SINDROME DE LOEYS-DIETZ TIPO 2A (CON MLPA)
GEN(ES) ASOCIADOS: TGFBRI
PZIE 0 SINDROME DE LOEYS-DIETZ TIPO 2B (CON MLPA]
GEN(ES) ASOCIADOS: TGFBR2
PZNENNIl SINDROME DE MUCKLE-WELLS
GEN(ES) ASOCIADOS: NLRP3
PZEIZONIl SINDROME DE NAEGELI-FRANCESCHETTI-JADASSOHN
GEN(ES) ASOCIADOS: KRT14
P2 SINDROME DE NETHERTON
GEN(ES) ASOCIADOS: SPINK5
232700 SINDROME DE OLMSTED
GEN(ES) ASOCIADOS: TRPV3
P2l SINDROME DE PAPILLON-LEFEVRE
GEN(ES) ASOCIADOS: CTSC
I SINDROME DE PEUTZ-JEGHERS
DELECIONES-DUPLICACIONES (MLPA) GEN STKI1
YLl SINDROME DE PEUTZ-JEGHERS
SECUENCIACION GEN STKI1
Tl SINDROME DE PIEL EXFOLIADA TIPO 1
GEN(ES) ASOCIADOS: CDSN
2300 SINDROME DE PIEL EXFOLIADA TIPO 2
GEN(ES] ASOCIADOS: TGM5
2500 SINDROME DE PIEL EXFOLIADA TIPO 3
GEN(ES) ASOCIADOS: CHST8
P20 SINDROME DE PIEL EXFOLIADA TIPO 4
GEN(ES) ASOCIADOS: CSTA
P2 SINDROME DE PTERIGIUM
GEN(ES]) ASOCIADOS: CHRNG
P22 X2 SINDROME DE ROTHMUND-THOMPSON
GEN(ES) ASOCIADOS: RECQL4
PZZZ0 0 SINDROME DE SCHOPF-SCHULZ-PASSARGE
GEN(ES) ASOCIADOS: WNTI0A
P20 SINDROME DE SENSIBILIDAD A LOS RAYOS UV TIPO 1
GEN(ES) ASOCIADOS: ERCCE
P2l SINDROME DE SENSIBILIDAD A LOS RAYOS UV TIPO 3
GEN(ES) ASOCIADOS: UVSSA
PZXRZ0 N SINDROME DE SHWACHMAN-DIAMOND
GEN(ES) ASOCIADOS: SBDS
PZTRI 0 SINDROME DE SJOGREN-LARSSON
GEN(ES) ASOCIADOS: ALDH3A2
P23l SINDROME DE TELANGIECTASIA CUTANEA Y CANCER, ENFERMEDAD FAMILIAR
GEN(ES) ASOCIADOS: ATR
V0 SINDROME DE TIETZ
GEN(ES) ASOCIADOS: MITF
p4L7 IVl SINDROME DE VICI
GEN(ES) ASOCIADOS: EPG5
Pl SINDROME DE VOHWINKEL CON ICTIOSIS
GEN(ES) ASOCIADOS: LOR
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y4L:1-y[ VBl SINDROME DE WAARDENBURG TIPO 2A
DELECIONES-DUPLICACIONES (MLPA) GEN MITF

y4 (3 [OMl SINDROME DE WAARDENBURG TIPO 2A
SECUENCIACION GEN MITF

yd3LI(Ml SINDROME DE WAARDENBURG TIPO 2E
GEN(ES) ASOCIADOS: SOX10

y4 L[ SINDROME DE WAARDENBURG TIPO 4A
GEN(ES) ASOCIADOS: EDNRB

y4L:y( /Il SINDROME DE WAARDENBURG TIPO 4B

GEN(ES) ASOCIADOS: EDN3

y4L:7A(JJBl SINDROME DE WAARDENBURG TIPO 4C

GEN(ES) ASOCIADOS: SOX10

y4L:770[VIll SINDROME DE WAARDENBURG TIPOS 1Y 3

DELECIONES-DUPLICACIONES (MLPA) GEN PAX3

y4L: 75 VIl SINDROME DE WAARDENBURG TIPOS 1Y 3

GEN(ES) ASOCIADOS: PAX3

p4(E{ /Ml SINDROME DE WERNER

GEN(ES) ASOCIADOS: WRN (RECQL2)

p4[ 2OV SINDROME DE WHIM (CON MLPA)

GEN(ES) ASOCIADOS: CXCR4

p4[ 71Ol SINDROME DEL PROGEROIDE XFE

GEN(ES) ASOCIADOS: ERCC4

y4[ [ Bl SINDROME LARINGO-ONICO-CUTANEO

GEN(ES) ASOCIADOS: LAMA3

yZ 1)) \[JIll SINDROME MCCUNE-ALBRIGHT

DELECIONES-DUPLICACIONES (MLPA] GEN GNAS

p 2172l Jll SINDROME MCCUNE-ALBRIGHT

GEN(ES) ASOCIADOS: GNAS

r4 B SINDROME NEUROFIBROMATOSIS TIPO 1-LIKE (CON MLPA)

GEN(ES) ASOCIADOS: SPREDI

y4 r20Bl SINDROME TRICODONTOOSEO
GEN(ES) ASOCIADOS: DLX3

y44p0 Bl SINDROME TRICOHEPATOENTERICO TIPO 1
GEN(ES) ASOCIADOS: TTC37

y4 vV Bl SINDROME TRICOHEPATOENTERICO TIPO 2
GEN(ES) ASOCIADOS: SKIV2L

y4iry(JOB SINDROME TRICORINOFALANGICO TIPO 1(CON MLPA)

GEN(ES) ASOCIADOS: TRPSI

4 VYOIl SITOSTEROLEMIA

GEN(ES) ASOCIADOS: ABCG5

4 VYLV Bll SITOSTEROLEMIA

GEN(ES) ASOCIADOS: ABCG8

y4 2t )l TELANGIECTASIA HEMORRAGICA HEREDITARIA

SECUENCIACION GEN ENG

r4 LT (Il TELANGIECTASIA HEMORRAGICA HEREDITARIA TIPO 2

SECUENCIACION GEN ACVRLI (HHT2)

p4 Lyl OQll TELANGIECTASIA HEMORRAGICA HEREDITARIA, TIPO 5

GEN(ES) ASOCIADOS: GDF2

y4/) (Ol TILOSIS CON CANCER DE ESOFAGO

GEN(ES) ASOCIADOS: RHBDF2

y4yil:(1))M TRICOTIODISTROFIA NO FOTOSENSIBLE, TIPO 1

GEN(ES) ASOCIADOS: MPLKIP

y4y VIl TRICOTIODISTROFIA

GEN(ES) ASOCIADOS: ERCC2

y4gA VI TRICOTIODISTROFIA

GEN(ES) ASOCIADOS: ERCC3

y4gak{\\Ill TRICOTIODISTROFIA

GEN(ES) ASOCIADOS: GTF2H5

2785600 QRYLilielo)
GEN(ES) ASOCIADOS: NLRP1
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XANTOMATOSIS CEREBROTENDINOSA
GEN(ES) ASOCIADOS: CYP27A
XERODERMA PIGMENTOSUM, GRUPO A
GEN(ES) ASOCIADOS: XPA
XERODERMA PIGMENTOSUM, GRUPO C
GEN(ES) ASOCIADOS: XPC
XERODERMA PIGMENTOSUM, GRUPO D
GEN(ES) ASOCIADOS: ERCC2
XERODERMA PIGMENTOSUM, GRUPO E, SUBTIPO DDB-NEGATIVO
GEN(ES) ASOCIADOS: DDB2
XERODERMA PIGMENTOSUM, GRUPO F
GEN(ES) ASOCIADOS: ERCC4
XERODERMA PIGMENTOSUM, GRUPO G
GEN(ES) ASOCIADOS: ERCC5
XERODERMA PIGMENTOSUM, TIPO DE VARIANTE
GEN(ES) ASOCIADOS: POLH
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