ENDOCRINOLOGIAY
ENFERMEDADES METABOLICAS

pA IO PANEL DE ACIDURIA METILMALONICA (AMPLIADO) (CON MLPA)
GEN(ES) ASOCIADOS: ABCD4, ACSF3, CD320, LMBRD1, MCEE, MLYCD, MMAA, MMAB, MMACHC, MMADHC, MTR, MTRR,
MUT, SUCLA2, SUCLGI
A7 o[OMl PANEL DE ACIDURIA METILMALONICA (BASICO);
GEN(ES) ASOCIADOS: MCEE, MMAA, MMAB, MMADHC, MUT
yAyL 1S/l PANEL DE ANEMIA DE DIAMOND-BLACKFAN (CON MLPA)
GEN(ES) ASOCIADOS: GATAL1, RPL11, RPLI5, RPL26, RPL27, RPL31, RPL35A, RPL5, RPS10, RPS17, RPS19, RPS24, RPS26, RPS27,
RPS28, RPS29, RPS7, TSR2
pAZ V0B PANEL DE DIABETES MELLITUS NEONATAL PERMANENTE
SECUENCIACION MASIVA (NGS] 17 GENES
yAyZ 7Vl PANEL DE DIABETES NEONATAL (CON MLPA)
GEN(ES]) ASOCIADOS: ABCC8, FOXP3, G6PC2, GCK, GLIS3, INS, INSR, KCNJ11, NEUROGS3, PDXI1
yAyZ 1Ml PANEL DE DISFUNCION DEL METABOLISMO DEL SURFACTANTE (CON MLPA)
GEN(ES) ASOCIADOS: ABCA3, CSF2RA, CSF2RB, SFTPA1, SFTPB, SFTPC, SFTPD
yAiyAi° [Vl PANEL DE ENFERMEDAD ADRENOCORTICAL NODULAR PIGMENTARIA PRIMARIA
SECUENCIACION MASIVA (NGS) GENES PDETIA Y PDESB
pAsyi3: )Vl PANEL DE ENFERMEDAD DE ALMACENAMIENTO DE GLUCOGENO (AMPLIADO) (CON MLPA)
GEN(ES) ASOCIADOS: GYS1, GYS2, G6PC, SLC37A4, GAA, AGL, GBEl, PYGM, PYGL, PFKM, PHKA2, PGAM2, LDHA, ALDOA,
ENO3, PHKB, PHKAT1, PGMI1, GYGI, PRKAG2, PHKG2
y4:713°1) Ml PANEL DE ENFERMEDAD DE ALMACENAMIENTO DE GLUCOGENO (BASICO)
GEN(ES) ASOCIADOS: G6PC, SLC37A4, AGL, GBEI
yAyI))[JNl PANEL DE ENFERMEDAD DE ALMACENAMIENTO LISOSOMAL (CON MLPA)
GEN(ES) ASOCIADOS: ARSA, FUCAI, GALC, GBA, GLB1, GNPTAB, GUSB, HEXA, HEXB, MAN2B1, MANBA, NAGA, SMPDI
y47J (Rl PANEL DE ENFERMEDAD DE GLICOSILACION CONGENITA (CON MLPA)
GEN(ES) ASOCIADOS: ALGI, ALGI1, ALG12, ALG13, ALG2, ALG3, ALG6, ALG8, ALG9, ATP6V0A2, B4AGALT1, COGI, COG4, COGS,
COG6, COG7, COG8, DDOST, DHDDS, DOLK, DPM1, DPM2, DPM3, GMPPA, GNE, LARGE, MAN1B1, MGAT2, MOGS, MPDUI,
MPI, NGLY1, PGM1, PMM2, RFT1, SLC35A1, SLC35A2, SLC35C1, SRD5A3, SSR4, STT3A, STT3B, TMEMI165, TUSC3
yAyIZ ol PANEL DE ENFERMEDAD DE REFSUM
GEN(ES) ASOCIADOS: PEXI1, PEX2, PEX26, PEX7, PHYH
AR/ PANEL DE GLUCOGENOSIS
SECUENCIACION MASIVA (NGS) 11 GENES
pAys k(I PANEL DE HIPERCOLESTEROLEMIA FAMILIAR (CON MLPA)
GEN(ES) ASOCIADOS: APOB, GHR, LDLR, PCSK9
pAy2 VMl PANEL DE HIPERGLICEMIA NO CETOTICA (CON MLPA)
GEN(ES) ASOCIADOS: ATM, GCSH, GLDC
pAyxt:iJBl PANEL DE HIPERTERMIA MALIGNA (CON MLPA)
GEN(ES) ASOCIADOS: CACNALS, RYRI
y411:pJo[ll PANEL DE HIPERTRIGLICERIDEMIA MAYOR
GEN(ES) ASOCIADOS: LPL, APOA5, APOC2, LIPI, GPIHBP1, LMF1
yA7X VMl PANEL DE HIPOGLUCEMIA HIPERINSULINEMICA (CON MLPA)
GEN(ES]) ASOCIADOS: ABCC8, GCK, GLUD1, HADH, INSR, KCNJ11, SLC16A1
y4&yy VBl PANEL DE HIPOTIROIDISMO CONGENITO
SECUENCIACION MASIVA (NGS) 22 GENES
yAsyliso[oll PANEL DE LA ENFERMEDAD DE LA ORINA DEL JARABE DE ARCE
GEN(ES) ASOCIADOS: BCKDHA, BCKDHB, DBT, DLD
yAx{)]s[NM PANEL DE LIPODISTROFIA (CON MLPA)
GEN(ES) ASOCIADOS: AGPAT2, BSCL2, CAV1, CIDEC, LIPE, LMNA, PIK3R1, PLIN1, PPARG, PTRF
yAx {0/l PANEL DE LIPOFUSCINOSIS CEROIDE (CON MLPA)
GEN(ES) ASOCIADOS: ATP13A2, CLN3, CLN5, CLN6, CLN8, CTSD, CTSF, DNAJC5, GRN, KCTD7, MFSD8, PPT1, TPP1
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pAXALL[UME PANEL DE MUCOPOLISACARIDOSIS (CON MLPA)

GEN(ES]) ASOCIADOS: ARSB, GALNS, GLB1, GNPTAB, GNPTG, GNS, GUSB, HGSNAT, IDS, IDUA, NAGLU, SGSH

pAXiL[UBM PANEL DE OBESIDAD (CON MLPA)

GEN(ES) ASOCIADOS: ALMSI, ARL6, BBIP1, BBS1, BBS10, BBS12, BBS2, BBS4, BBS5, BBS7, BBS9, CEP290, CUL4B, DYRKI1B, GNAS,

IFT27, LEP, LEPR, LZTFL1, MAGEL2, MC4R, MKKS, MKS1, NROB2, NTRK2, PCSK1, PHF6, POMC, SDCCAGS, SIM1, TRIM32, TTC8,

UCP3, VPS13B, WDPCP

A -0Vl PANEL DE PANCREATITIS HEREDITARIA

SECUENCIACION MASIVA (NGS) 5 GENES

pAXyI)[URM PANEL DE PSEUDOHIPERALDOSTERONISMO

GEN(ES) ASOCIADOS: CUL3, HSD11B2, KLHL3, NR3C2, SCNN1A, SCNN1B, SCNNIG, WNK1, WNK4

yAVIoy[\Mll PANEL DE SINDROME BARTTER

SECUENCIACION MASIVA [NGS) 27 GENES

pA:y/: VIl PANEL DE SINDROME DE KALLMANN E HIPOGONADISMO HIPOGONADOTROPICO (CON MLPA)

GEN(ES) ASOCIADOS: ANOSI, CHD7, DUSP6, FEZF1, FGF17, FGF8, FGFRI1, FLRT3, FSHB, GNRH1, GNRHR, HESX1, HS6ST1, IL17RD,

KISS1, KISSIR, LHB, NSMF, PROK2, PROKR2, SEMA3A, SPRY4, TAC3, TACR3, WDRI1

yZ1y[{ (Ml PANEL DE SINDROME DE KALLMANN

SECUENCIACION MASIVA [NGS) 16 GENES

yAxky( VBl PANEL DE SINDROME DE LEIGH Y ENCEFALOPATIA MITOCONDRIAL (CON MLPA)
GEN(ES) ASOCIADOS: ACAD9, COQ8A, AIFMI, APTX, ATPAF2, BCSIL, CIOORF2, NDUFAF6, COQ2, COQ9, COX10, COXI5,
COX6B1, DARS2, DGUOK, DLAT, DLD, DNMIL, ETFDH, ETHE1, FASTKD2, FH, FOXREDI1, GFER, GFMI, LRPPRC, MPV17, NDUFALI,
NDUFA10, NDUFAT1, NDUFA2, NDUFA13, NDUFAF1, NDUFAF2, NDUFAF4, NDUFST, NDUFS2, NDUFS3, NDUFS4, NDUFS6, NDUFS7,
NDUFS8, NDUFV1, NDUFV2, NUBPL, NDUFA12, NDUFA9, NDUFAFS, SDHA, PC, PDHAT, PDHB, PDHX, PDP1, PDSS1, PDSS2, RARS2,
SCO1, SCO2, SDHAF1, SUCLA2, SUCLGT1, SURF1, TACOL, TK2, TMEM70, TSFM, TTC19, TUFM, TYMP

yAX ()Ml PANEL DE SINDROMES DE ACUMULACION DE HIERRO CEREBRAL (CON MLPA)

GEN(ES) ASOCIADOS: ATP13A2, CI90RF12, COASY, CP, DCAF17, FA2H, FTL, PANK2, PLA2G6, SCP2, WDR45

yAXiS /Bl PANEL DE TRASTORNO POR OXIDACION DE ACIDOS GRASOS (CON MLPA)

GEN(ES]) ASOCIADOS: ACAD9, ACADM, ACADS, ACADVL, CPTIA, CPT2, ETFA, ETFB, ETFDH, GLUD1, HADH, HADHA, HADHB,

HMGCL, HSD17B10, PPARG, SLC22A5, SLC25A20, TAZ

PAXLLUM PANEL DE TRASTORNOS DEL CICLO DE LA UREA (CON MLPA)

GEN(ES]) ASOCIADOS: ARGI, ASL, ASS1, CPS1, NAGS, OTC

PRV PANEL DEFICIENCIA COMBINADA DE LA HORMONA PITUITARIA (CON MLPA)

GEN(ES) ASOCIADOS: GHR, HESX1, LHX3, LHX4, OTX2, POUTF1, PROP1

A%yl PANEL DEL SINDROME DE ZELLWEGER

GEN(ES) ASOCIADOS: PEXI, PEX2, PEX3, PEX5, PEX6, PEX10, PEX12, PEX13, PEX14, PEX16, PEX19, PEX26

pARS:P[UB PANEL DIABETES MODY (CON MLPA)

GEN(ES) ASOCIADOS: ABCC8, BLK, CEL, GCK, HNFIA, HNF1B, HNF4A, INS, KCNJ11, KLF11, NEURODI, NKX2-2, PAX4, PDX1, RFX6, ZFP57

y4[J[/[Um PANEL FEOCROMOCITOMA PARAGANGLIOMA HEREDITARIO

SECUENCIACION MASIVA (NGS) 11 GENES

ALyl PANEL ZUMAICU ™ PLATINUM PLUS
GEN(ES) ASOCIADOS: AARS, AARS2, AASS, ABAT, ABCA12, ABCA3, ABCBI1, ABCC8, ABCD1, ABCD3, ABCD4, ACAD8, ACAD9,
ACADM, ACADS, ACADSB, ACADVL, ACAT1, ACO2, ACOXI, ACSF3, ACTA1, ADA, ADAMTS13, ADAR, ADK, ADNP, ADSL, AGK, AGL,
AGRN, AGXT, AHCY, AICDA, AIFM1, AIMP1, AKAP9, AKR1D1, ALAD, ALAS2, ALDH18AI1, ALDH3A2, ALDH4A1, ALDH5A1, ALDH6AL,
ALDH7A1, ALDOA, ALDOB, ALG14, ALG2, ALG3, ALG6, ALMS1, ALOX12B, ALOXE3, ALPL, ALS2, AMACR, AMT, ANK1, ANKRD26,
ANKS6, ANTXR1, AP2S1, AP4B1, AP4E1, AP4MI1, AP4S]1, APOB, ARGI, ARL6, ARSA, ARSB, ARX, ASL, ASNS, ASPA, ASPM, ASS1, AT-
P1A3, ATP6V1BI, ATP7A, ATP7B, ATP8B1, ATPAF2, ATR, ATRX, AUH, BCAP31, BCKDHA, BCKDHB, BCKDK, BCSIL, BDNF, BICD2, BINT1,
BLNK, BOLA3, BRAF, BRAT1, BRCA2, BSND, BTD, BTK, CIOORF2, C120RF65, C210RF59, CA12, CACNAIC, CACNB2, CALM1, CAM-
TAI1, CASK, CASR, CAST, CAV3, CBS, CCDCI103, CCDC114, CCDC78, CD19, CD247, CD320, CD3D, CD3E, CD3G, CD40, CD40LG,
CD59, CD79A, CD79B, CD81, CD96, CDAN1, CDK5RAP2, CDKL5, CDKNI1C, CENPJ, CEP152, CEP290, CERS3, CFH, CFHR3, CFL2,
CFTR, CHAT, CHD7, CHKB, CHM, CHRNAI, CHRNB1, CHRND, CHRNE, CIDEC, CLCNKA, CLCNKB, CLPB, CNTN1, COAS5, COLIIAT1,
COL17A1, COLI1AI, COLIA2, COL2A1, COL3AI1, COL5A2, COL6AI, COL6A2, COLB6A3, COL7A1, COLQ, COMP, COQ2, COQ9,
COROIA, COX10, COX15, COX20, COX6BI, CPS1, CPTIA, CPT2, CR2, CRTAP, CTNS, CTPSI, CTSA, CTSD, CUL4B, CXCR4, CYPIIBI,
CYP11B2, CYP17A1, CYP4F22, CYP7BI1, D2HGDH, DBT, DCLREIC, DDC, DDOST, DDR2, DECRI, DEPDCS, DES, DGUOK, DHCR24,
DHCR7, DIAPH1, DLAT, DLD, DMD, DNA2, DNAH11, DNAHS5, DNAI1, DNAI2, DNAJC19, DNM2, DOCK7, DOCK8, DOK7, DOLK,
DPAGTI1, DPM2, DPYD, DRCI, DSP, DST, DUOX2, DUOXA2, DYSF, EDN3, EEF1A2, EGR2, EIF2AK3, EIF2B1, EIF2B2, EIF2B3, EIF2B4,
EIF2B5, ELAC2, ELANE, ENPP1, EPB42, EPCAM, ETFA, ETFB, ETFDH, ETHE1, EVC, EVC2, EXOSC3, EYAI, EYA4, F10, F11, F13A1, F2, F5,
F7, F8, F9, FADD, FAH, FANCA, FANCB, FANCC, FANCD2, FANCL, FARS2, FASTKD2, FBN1, FBP1, FBXL4, FGA, FGB, FGFR2, FGFR3,
FGG, FH, FIG4, FKBP14, FKRP, FKTN, FOXCI, FOXGI, FOXP3, FOXRED]1, FRASI, FUCAI, G6PC2, G6PD, GAA, GALC, GALE, GALK1,
GALNS, GALT, GAMT, GAN, GARS, GATAI, GATM, GBA, GBE1, GCDH, GCH1, GCK, GCSH, GDAP1, GFAP, GFMI, GFPT1, GJA1,
GJB2, GJB4, GK, GLA, GLBI, GLDC, GLIS3, GLRAI, GLRB, GLUD1, GLYCTK, GMPPB, GNAS, GNE, GNMT, GNPAT, GNPTAB, GP1BA,
GP1BB, GP9, GPC3, GPHN, GPSM2, GSS, GUSB, GYS2, HADH, HADHA, HADHB, HAMP, HAX1, HBA1, HBA2, HBB, HESX1, HEXA,
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HEXB, HGD, HGF, HIBCH, HLCS, HMGCL, HMGCS2, HNFIA, HNF1B, HNF4A, HPD, HPGD, HRAS, HSDI7BI0, HSD17B4, HSD3B2,
HSD3B7, HSPAY, HSPDI, HSPG2, ICOS, IDUA, IER3IPT, IFIHT, IFTI72, IGFT, IGFIR, IGHMBP2, IGLL1, IKBKB, ILI2RBI, IL2RA, IL2RG,
IL7R, INS, INSR, INVS, IRF8, ISPD, [TGA2B, ITGA, ITGAT, ITGB3, ITGBA4, IVD, JAGI, JAGNT, JAK3, JAM3, KAT6A, KAT6B, KBTBDI3,
KCNET, KCNH1, KCNH2, KCNJIO, KCNJTI, KCNQI, KCNQ2, KCNQ3, KCNTI, KCTD7, KIFIB, KLF1, KLHL40, KLHLA4, KRAS, KRTS,
LAMA2, LAMA3, LAMB3, LAMC2, LAMP2, LAMTOR?2, LARS2, LASIL, LCT, LHX3, LHX4, LIAS, LIG4, LIPA, LIPN, LIPTI, LMBRDI,
LMNA, LPINT, LRBA, LRPPRC, LRRC8A, MAGEL2, MAGTI, MALTI, MAN2BI, MANBA, MAP2K], MAP2K2, MASTL, MATIA, MCCC,
MCCC2, MCEE, MCM4, MCPHI, MECP2, MEDI2, MEF2C, MEGF10, MFN2, MFSD8, MITF, MKKS, MLC1, MLYCD, MMAA, MMAB,
MMACHC, MMADHC, MOCS], MOCS2, MPC1, MPI, MPL, MPV17, MPZ, MRPL3, MRPL44, MSMOI, MTHFR, MTMI, MTMR14,
MTOT, MTR, MTRR, MUSK, MUT, MVK, MYCN, MYH9, NAAIO, NAGA, NAGS, NALCN, NARS2, NBAS, NDUFAT, NDUFAIO, NDU-
FATI, NDUFA2, NDUFA, NDUFAFI, NDUFAF2, NDUFAF3, NDUFAF4, NDUFAF5, NDUFAF6, NDUFB3, NDUFB9, NDUFSI, NDUFS2,
NDUFS3, NDUFS4, NDUFS6, NDUFS7, NDUFVI, NDUFV2, NEB, NEFL, NEUT, NEUROG3, NEXN, NFKB2, NFUI, NGF, NHEJ1, NIPAL4,
NIPBL, NKX2-1, NKX2-5, NLRC4, NLRP3, NOTCH2, NPCI, NPC2, NPHP1, NPHP3, NROBI, NR3C2, NRAS, NSDI, NSDHL, NUBPL,
OAT, OCLN, OCRL, OPA3, OPHN1, OPLAH, ORCI, ORC4, OTC, OXCTI, PAFAHIBI, PAH, PAX2, PAX3, PAX6, PAX8, PC, PCBDI,
PCCA, PCCB, PCDH19, PCNT, PDCDIO, PDEIOA, PDHAI, PDHB, PDHX, PDP1, PDSS2, PDXI, PEPD, PEXI, PEXI0, PEXT3, PEXIO, PEX7,
PGAP1, PHGDH, PHOX2B, PIGA, PIGN, PIGT, PIGV, PIK3CD, PKD2, PKHDI, PKLR, PLCB4, PLEC, PLODI, PLP1, PMM2, PMP22, PNKP,
PNP, PNPLAI, PNPO, PNPTI, POGZ, POLG, POLG2, POMGNTI, POMGNT2, POMK, POMTI, POMT2, POUTFT, PPTI, PRDM16, PRK-
AG2, PRKDC, PROC, PRODH, PROPI, PROST, PRPSI, PRRT2, PSAP, PSATI, PSPH, PTPNTI, PTPRC, PTRF, PTRH2, PTS, PURA, QDPR,
RABI8, RAB3GAP], RAB3GAP2, RAC2, RAF1, RAGT, RAG2, RANBP2, RAPSN, RARS2, RBI, RBBPS, RBM8A, RET, RFTI, RFX5, RFX6,
RITI, RMNDI, RMRP, RNASEH2C, RNASET2, RNU4ATAC, RORC, RPSI9, RRM2B, RYRI, SALLI, SATB2, SBDS, SCNIA, SCN2A, SC-
N4A, SCN5A, SCN9A, SCOT, SCO2, SDHA, SDHAFI, SEPN1, SERACT, SERPINCI, SERPINGT, SFTPB, SFTPC, SFTPD, SHOC2, SILI,
SIX3, SIX5, SKI, SLCT2A6, SLCIBAT, SLCI6A, SLCIZAS, SLCI9A2, SLCI9A3, SLC22A5, SLC25AI, SLC25A12, SLC25A13, SLC25ATS,
SLC25A19, SLC25A20, SLC25A22, SLC25A3, SLC26A2, SLC26A3, SLC2AI, SLC30A2, SLC33AI, SLC37A4, SLC3AT, SLCA6AL, SLC4AL,
SLC52A1, SLC52A3, SLC5AT, SLC5AS, SLCAT, SLCEA3, SLCBAS, SLCTAT, SLCTA9, SLCOTBI, SLCOTB3, SMPDI, SNAI2, SNXIO, SOSI,
SOXI0, SOX2, SOX9, SPAST, SPEG, SPINKS, SPINT2, SPR, SPREDT, SPTA1, SPTANT, SPTB, SRD5A3, ST3GAL3, ST3GALS, STAR, STATI,
STAT3, STIL, STIMI, STS, STT3B, STXBP1, SUCLA2, SUCLGI, SUMF1, SUOX, SYNEI, TACO!, TAT, TAZ, TBCID24, TBCE, TBXI9, TBXS,
TCAP, TCN2, TFR2, TG, TGMI, TH, THRA, TIP2, TMCOI, TMEM165, TMEMI73, TMEMS, TMEM70, TNFRSFI3B, TNFRSFI3C, TN-
FSF4, TNNTI, TP63, TPM2, TPM3, TPO, TPPI, TRIPI1, TRMU, TRPVA, TSCI, TSC2, TSFM, TSHB, TSHR, TSPYLI, TTC7A, TTN, TUBAS,
TUBB2A, UBAI, UGTIAI, UMPS, UNG, UPBI, UQCRC2, UROD, UROS, WAS, WDPCP, WDR62, WDR73, WFSI, WNK1, WT1, ZAP70,
ZEB2, ZFP57, ZNF423

PANEL ZUMAICU ™ PLATINUM
GEN(ES) ASOCIADOS: AARS, AARS2, AASS, ABAT, ABCAIT2, ABCA3, ABCBIT, ABCC8, ABCDI, ABCD3, ABCD4, ACADS, ACADS,
ACADM, ACADS, ACADSB, ACADVL, ACATI, ACO2, ACOXI, ACSF3, ACTAI, ADA, ADAMTSI3, ADAR, ADK, ADNP, ADSL, AGK,
AGL, AGRN, AGXT, AHCY, AICDA, AIFMI, AIMP1, AKAP9, AKRIDI, ALAD, ALAS2, ALDHI8AT, ALDH3A2, ALDH4AI, ALDHSA,
ALDHBAI, ALDH7AT, ALDOA, ALDOB, ALG14, ALG2, ALG3, ALG6, ALMSI, ALOXI2B, ALOXE3, ALPL, ALS2, AMACR, AMT, ANKI,
ANKRD26, ANKS6, ANTXRI, AP2S1, AP4BI, AP4E], APAMI, AP4S1, APOB, ARGI, ARL6, ARSA, ARSB, ARX, ASL, ASNS, ASPA, ASPM,
ASSI, ATPIA3, ATP6VIBI, ATP7A, ATPTB, ATP8BI, ATPAF2, ATR, ATRX, AUH, BCAP31, BCKDHA, BCKDHB, BCKDK, BCSIL, BDNF,
BICD2, BINT, BLNK, BOLA3, BRAF, BRATI, BRCA2, BSND, BTD, BTK, CIOORF2, CI20RF65, C2IORF59, CA12, CACNAIC, CACNB2,
CALMI, CAMTAI, CASK, CASR, CAST, CAV3, CBS, CCDCI03, CCDCI14, CCDCT8, CDI9, CD247, CD320, CD3D, CD3E, CD3G,
CDA40, CD40LG, CD59, CD79A, CD798, CD8I, CDI6, CDANI, CDK5RAP2, CDKLS, CDKNIC, CENPJ, CEP152, CEP290, CERS3, CFH,
CFHR3, CFL2, CFTR, CHAT, CHD7, CHKB, CHM, CHRNA1, CHRNBI, CHRND, CHRNE, CIDEC, CLCNKA, CLCNKB, CLPB, CNTNI,
COAS, COLIIAI, COLI7AI, COLIAI, COLIA2, COL2A1, COL3A1, COL5A2, COL6A], COL6A2, COL6A3, COL7A], COLQ, COMP,
COQ2, COQY, COROIA, COXIO, COXI5, COX20, COX6BI, CPSI, CPTIA, CPT2, CR2, CRTAP, CTNS, CTPSI, CTSA, CTSD, CUL4B,
CXCR4, CYPTIBI, CYPIIB2, CYPI7AI, CYP4F22, CYP7BI, D2HGDH, DBT, DCLREIC, DDC, DDOST, DDR2, DECRI, DEPDCS, DES,
DGUOK, DHCR24, DHCR?, DIAPHI, DLAT, DLD, DMD, DNA2, DNAHII, DNAHS, DNAIT, DNAI2, DNAICIZ, DNM2, DOCK7, DOCKS,
DOK7, DOLK, DPAGTI, DPM2, DPYD, DRCI, DSP, DST, DUOX2, DUOXA2, DYSF, EDN3, EEFIA2, EGR2, EIF2AK3, EIF2B1, EIF282,
EIF2B3, EIF2B4, EIF2B5, ELAC2, ELANE, ENPP1, EPB42, EPCAM, ETFA, ETFB, ETFDH, ETHEI, EVC, EVC2, EXOSC3, EYA1, EYA4, FIO,
FII, FI3A1, F2, F5, 7, F8, F9, FADD, FAH, FANCA, FANCB, FANCC, FANCD2, FANCL, FARS2, FASTKD?2, FBNT, FBP1, FBXL4, FGA,
FGB, FGFR2, FGFR3, FGG, FH, FIG4, FKBP14, FKRP, FKTN, FOXCI, FOXGI, FOXP3, FOXREDI, FRAST, FUCAI, GEPC2, GEPD, GAA,
GALC, GALE, GALKI, GALNS, GALT, GAMT, GAN, GARS, GATAI, GATM, GBA, GBEI, GCDH, GCHI, GCK, GCSH, GDAPI, GFAP,
GFMI, GFPTI, GJA1, GJB2, GJB4, GK, GLA, GLBI, GLDC, GLIS3, GLRAI, GLRB, GLUDI, GLYCTK, GMPPB, GNAS, GNE, GNMT,
GNPAT, GNPTAB, GPIBA, GP1BB, GP9, GPC3, GPHN, GPSM2, GSS, GUSB, GYS2, HADH, HADHA, HADHB, HAMP, HAXI, HBAL,
HBA2, HBB, HESXI, HEXA, HEXB, HGD, HGF, HIBCH, HLCS, HMGCL, HMGCS2, HNFIA, HNFIB, HNF4A, HPD, HPGD, HRAS,
HSDI7B10, HSDI7B4, HSD3B2, HSD3B7, HSPA, HSPDI, HSPG2, ICOS, IDUA, IER3IPY, IFIHT, IFT172, IGF, IGFIR, IGHMBP2, IGLLI,
IKBKB, ILI2RBI, IL2RA, IL2RG, IL7R, INS, INSR, INVS, IRF8, ISPD, [TGA2B, ITGA6, ITGA7, ITGB3, ITGB4, IVD, JAGI, JAGNI, JAK3,
JAMS, KAT6A, KATEB, KBTBDI3, KCNEI, KCNH1, KCNH2, KCNJI0, KCNJTT, KCNQI, KCNQ2, KCNQ3, KCNTI, KCTD7, KIFIB, KLF1,
KLHLA0, KLHL41, KRAS, KRT5, LAMA2, LAMA3, LAMB3, LAMC2, LAMP2, LAMTOR2, LARS2, LASIL, LCT, LHX3, LHX4, LIAS, LIG4,
LIPA, LIPN, LIPT], LMBRDI, LMNA, LPIN1, LRBA, LRPPRC, LRRC8A, MAGEL2, MAGTI, MALT1, MAN2BI, MANBA, MAP2K1, MAP2K2,
MASTL, MATIA, MCCCI, MCCC2, MCEE, MCM4, MCPHI, MECP2, MEDI2, MEF2C, MEGF10, MFN2, MFSD8, MITF, MKKS, MLC],
MLYCD, MMAA, MMAB, MMACHC, MMADHC, MOCS], MOCS2, MPCI, MPI, MPL, MPV17, MPZ, MRPL3, MRPL44, MSMO,
MTHFR, MTM1, MTMR14, MTO1, MTR, MTRR, MUSK, MUT, MVK, MYCN, MYH9, NAAIO, NAGA, NAGS, NALCN, NARS2, NBAS,
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NDUFA1, NDUFAT0, NDUFAT1, NDUFA2, NDUFA9, NDUFAF1, NDUFAF2, NDUFAF3, NDUFAF4, NDUFAF5, NDUFAF6, NDUFB3,
NDUFB9, NDUFS1, NDUFS2, NDUFS3, NDUFS4, NDUFS6, NDUFS7, NDUFV1, NDUFV2, NEB, NEFL, NEU1, NEUROG3, NEXN,
NFKB2, NFU1, NGF, NHEJ1, NIPAL4, NIPBL, NKX2-1, NKX2-5, NLRC4, NLRP3, NOTCH2, NPC1, NPC2, NPHP1, NPHP3, NROBI,
NR3C2, NRAS, NSDI1, NSDHL, NUBPL, OAT, OCLN, OCRL, OPA3, OPHN1, OPLAH, ORC1, ORC4, OTC, OXCT1, PAFAHI1BI, PAH,
PAX2, PAX3, PAX6, PAX8, PC, PCBDI1, PCCA, PCCB, PCDH19, PCNT, PDCDI10, PDE10A, PDHAT, PDHB, PDHX, PDP1, PDSS2, PDXI,
PEPD, PEX1, PEX10, PEX13, PEX19, PEX7, PGAP1, PHGDH, PHOX2B, PIGA, PIGN, PIGT, PIGV, PIK3CD, PKD2, PKHDI, PKLR, PLCB4,
PLEC, PLODI, PLP1, PMM2, PMP22, PNKP, PNP, PNPLAT, PNPO, PNPT1, POGZ, POLG, POLG2, POMGNTI, POMGNT2, POMK,
POMTI, POMT2, POUIF1, PPT1, PRDM16, PRKAG2, PRKDC, PROC, PRODH, PROP1, PROSI, PRPS1, PRRT2, PSAP, PSATI, PSPH,
PTPNT1, PTPRC, PTRF, PTRH2, PTS, PURA, QDPR, RAB18, RAB3GAP1, RAB3GAP2, RAC2, RAF1, RAGI, RAG2, RANBP2, RAPSN,
RARS2, RB1, RBBP8, RBM8A, RET, RFT1, RFX5, RFX6, RIT1, RMNDI, RMRP, RNASEH2C, RNASET2, RNU4ATAC, RORC, RPSI9,
RRM2B, RYR1, SALLI, SATB2, SBDS, SCN1A, SCN2A, SCN4A, SCNSA, SCN9A, SCOI, SCO2, SDHA, SDHAF1, SEPN1, SERACI, SER-
PINC1, SERPINGI, SFTPB, SFTPC, SFTPD, SHOC?2, SIL1, SIX3, SIX5, SKI, SLC12A6, SLC16A1, SLC16A2, SLC17A5, SLC19A2, SLCI9A3,
SLC22A5, SLC25A1, SLC25A12, SLC25A13, SLC25A15, SLC25A19, SLC25A20, SLC25A22, SLC25A3, SLC26A2, SLC26A3, SLC2A1, SL-
C30A2, SLC33A1, SLC37A4, SLC3AI, SLC46A1, SLC4A1, SLC52A1, SLC52A3, SLCS5AT, SLC5A5, SLC6A1, SLC6A3, SLC6AS, SLC7A7,
SLC7A9, SLCOI1BI, SLCO1B3, SMPDI, SNAI2, SNX10, SOSI, SOX10, SOX2, SOX9, SPAST, SPEG, SPINKS, SPINT2, SPR, SPRED1,
SPTA1, SPTANT1, SPTB, SRD5A3, ST3GAL3, ST3GALS, STAR, STAT1, STAT3, STIL, STIM1, STS, STT3B, STXBP1, SUCLA2, SUCLGI,
SUMF1, SUOX, SYNE1, TACOI, TAT, TAZ, TBC1D24, TBCE, TBX19, TBX5, TCAP, TCN2, TFR2, TG, TGMI, TH, THRA, TJP2, TMCO],
TMEMI165, TMEMI173, TMEMS, TMEM70, TNFRSF13B, TNFRSF13C, TNFSF4, TNNTI, TP63, TPM2, TPM3, TPO, TPP1, TRIP11, TRMU,
TRPV4, TSC1, TSC2, TSFM, TSHB, TSHR, TSPYL1, TTC7A, TTN, TUBAS, TUBB2A, UBAI, UGTIAI, UMPS, UNG, UPB1, UQCRC2,
UROD, UROS, WAS, WDPCP, WDR62, WDR73, WFS1, WNKI1, WT1, ZAP70, ZEB2, ZFP57, ZNF423

AWKyl 2-METILBUTIRILGLICINURIA

GEN(ES) ASOCIADOS: ACADSB

PAWLLT o ABETALIPOPROTEINEMIA

GEN(ES) ASOCIADOS: MTTP

ALY (U ACERULOPLASMINEMIA

GEN(ES) ASOCIADOS: CP

yAo] v\l ACIDURIA 2-AMINOADIPICO 2-OXOADIPICO

GEN(ES) ASOCIADOS: DHTKDI

yA)] K]Vl ACIDURIA 3-METILGLUTACONICA CON SORDERA, ENCEFALOPATIA Y SINDROME DE LEIGH-LIKE

GEN(ES) ASOCIADOS: SERACI

yAs] 7\l ACIDURIA 3-METILGLUTACONICA TIPO 1

GEN(ES) ASOCIADOS: AUH

yAJX{ Il ACIDURIA 3-METILGLUTACONICA TIPO 3

GEN(ES]) ASOCIADOS: OPA3

yA)) k[l ACIDURIA 3-METILGLUTACONICA TIPO 5

GEN(ES] ASOCIADOS: DNAJC19

yA)]:[JBl ACIDURIA ALFA-METILACETOACETICA

GEN(ES]) ASOCIADOS: ACATI

yA)] IOl ACIDURIA ARGINOSUCCINICA

GEN(ES) ASOCIADOS: ASL

yA)]7([Bll ACIDURIA D-2 Y L-2-HIDROXIGLUTARICO COMBINADA

GEN(ES]) ASOCIADOS: SLC25A1

yA] K3: )Ml ACIDURIA D-2-HIDROXIGLUTARICA TIPO 1(CON MLPA)

GEN(ES]) ASOCIADOS: D2HGDH

yA)] KOl ACIDURIA D-2-HIDROXIGLUTARICA TIPO 2

GEN(ES) ASOCIADOS: IDH2

pA) LI ACIDURIA GLUTARICA TIPO 1

GEN(ES) ASOCIADOS: GCDH

pAo )NVl ACIDURIA GLUTARICA TIPO 2C

GEN(ES) ASOCIADOS: ETFDH

y40) VXl ACIDURIA GLUTARICA TIPO 3

GEN(ES) ASOCIADOS: SUGCT

yA)) 2.l ACIDURIA ISOVALERICA

GEN(ES) ASOCIADOS: IVD

y40) V1)l ACIDURIA L-2-HIDROXIGLUTARICA (CON MLPA)

GEN(ES) ASOCIADOS: L2HGDH

0] LTIVl ACIDURIA MALONICA Y METILMALONICA COMBINADA

GEN(ES) ASOCIADOS: ACSF3

0] Zy/ Bl ACIDURIA METILMALONICA POR DEFICIENCIA DE METILMALONIL-COA MUTASA
GEN(ES) ASOCIADOS: MUT
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)Xl Mll ACIDURIA METILMALONICA TIPO CBLA
GEN(ES]) ASOCIADOS: MMAA
ALl ACIDURIA METILMALONICA TIPO CBLB
GEN(ES) ASOCIADOS: MMAB
yA)) /Bl ACIDURIA METILMALONICA TIPO CBLC
GEN(ES]) ASOCIADOS: MMACHC
yA0] i[Ol ACIDURIA METILMALONICA TIPO CBLD
GEN(ES) ASOCIADOS: MMADHC
yA)) X1l ACIDURIA METILMALONICA TIPO CBLF
GEN(ES) ASOCIADOS: LMBRDI1
AN ACIDURIA METILMALONICA TIPO CBLJ
GEN(ES) ASOCIADOS: ABCD4
0] [l ACIDURIA METILMALONICA TIPO CBLR
GEN(ES) ASOCIADOS: CD320
o] {{ )l ACIDURIA MEVALONICA
GEN(ES) ASOCIADOS: MVK
yA] Y[l ACIDURIA OROTICA
GEN(ES) ASOCIADOS: UMPS
o]l ACIDURIA PROPIONICA
GEN(ES) ASOCIADOS: PCCA
o]l ACIDURIA PROPIONICA
GEN(ES) ASOCIADOS: PCCB
p Ay 25 (Ml AGENESIA PANCREATICA TIPO 2
GEN(ES) ASOCIADOS: PTFIA
vy 2.2Vl AGENESIA PANCREATICA Y CEREBELOSA
GEN(ES) ASOCIADOS: PTF1A
pA0y2v1 Bl AGENESIA PANCREATICA
GEN(ES]) ASOCIADOS: PDX1
Ay ya[\\Il ALCAPTONURIA
GEN(ES) ASOCIADOS: HGD
yAy2: 1) Ml ALDOSTERONISMO PRIMARIO, CONVULSIONES Y ANOMALIAS NEUROLOGICAS
GEN(ES] ASOCIADOS: CACNAID
yAopiplo [/l ALFA GALACTOSIDASA “A”
LEUCOCITOS
(oL k{0 [/l ALFA GALACTOSIDASA “A”
SANGRE SECA
pAspAZ.losJURM ALFA GALACTOSIDASA “A”
SUERO
yAk{:[o]lll AMILOIDOSIS FAMILIAR VISCERAL
GEN(ES) ASOCIADOS: APOAI
p VAL ANEMIA APLASICA (CON MLPA)
GEN(ES) ASOCIADOS: PRF1
rOVAEIVI ANEMIA APLASICA (CON MLPA)
GEN(ES) ASOCIADOS: TERC
y (27Xl ANEMIA APLASICA, RELACIONADA AL GEN SBDS
GEN(ES) ASOCIADOS: SBDS
yAZ7Ai[Ml ANEMIA DE FANCONI TIPO A (CON MLPA)
GEN(ES) ASOCIADOS: FANCA
yA1':yyXi[Jll ANEMIA DE FANCONI TIPO B (CON MLPA)
GEN(ES) ASOCIADOS: FANCB
yAvx{ [l ANEMIA DE FANCONI TIPO C
GEN(ES) ASOCIADOS: FANCC
y\ LY VB ANEMIA DE FANCONI TIPO D1 (CON MLPA)
GEN(ES) ASOCIADOS: BRCA2
v 1(i [ ANEMIA DE FANCONI TIPO D2 (CON MLPA)
GEN(ES) ASOCIADOS: FANCD2
A VI o)[ll ANEMIA DE FANCONI TIPO E
GEN(ES) ASOCIADOS: FANCE
yAl:vy[i[ll ANEMIA DE FANCONI TIPO F
GEN(ES) ASOCIADOS: FANCF
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A2 /[l ANEMIA DE FANCONI TIPO G
GEN(ES) ASOCIADOS: FANCG
yAiZvil/[URl ANEMIA DE FANCONI TIPO |
GEN(ES]) ASOCIADOS: FANCI
pAZx{)[ )l ANEMIA DE FANCONI TIPO J (CON MLPA)
GEN(ES] ASOCIADOS: BRIP1
yAIZx (ol ANEMIA DE FANCONI TIPO L
GEN(ES) ASOCIADOS: FANCL
yAZxy\ll ANEMIA DE FANCONI TIPO M
GEN(ES]) ASOCIADOS: FANCM
yAZER{i[JMl ANEMIA DE FANCONI TIPO N (CON MLPA)
GEN(ES) ASOCIADOS: PALB2
PAZEZI[ N ANEMIA DE FANCONI TIPO P
GEN(ES) ASOCIADOS: SLX4
pAIZXy[o[i ANEMIA DE FANCONI
GEN(ES) ASOCIADOS: XRCC2
yL0ZLY[/l ANEMIA DISERITROPOYETICA CONGENITA, TIPO 1A
GEN(ES) ASOCIADOS: CDANI
yAV1I{) Bl ANEMIA DISERITROPOYETICA CONGENITA, TIPO 2
GEN(ES) ASOCIADOS: SEC23B
p LT3V ANEMIA HEMOLITICA POR DEFICIENCIA DE G6PD
GEN(ES) ASOCIADOS: G6PD
pAo[xylo [/l ASPARTILGLUCOSAMINURIA
GEN(ES) ASOCIADOS: AGA
yoliey[o[/ll BOCIO MULTINODULAR
GEN(ES) ASOCIADOS: KEAPI
pAilk1:)[Ull BRONQUIECTASIA CON O SIN CLORURO DE SUDOR ELEVADO TIPO 2
GEN(ES) ASOCIADOS: SCNN1A
VALN[oo Il CISTATIONINURIA
GEN(ES) ASOCIADOS: CTH
yAlYZ OBl CISTINOSIS NEFROPATICA
GEN(ES]) ASOCIADOS: CTNS
AL ol CITRULINEMIA
GEN(ES] ASOCIADOS: ASSI
yALyI{o)[ Ml COLESTASIS BENIGNA RECURRENTE INTRAHEPATICA TIPO 2
GEN(ES]) ASOCIADOS: ABCBI1
y4L:7I oMl COLESTASIS INTRAHEPATICA DEL EMBARAZO, TIPO 1
GEN(ES]) ASOCIADOS: ATP8BI
p4LyZ UMl COLESTASIS INTRAHEPATICA DEL EMBARAZO, TIPO 3 (CON MLPA)
GEN(ES) ASOCIADOS: ABCB4
yALyy(\[ Ml COLESTASIS INTRAHEPATICA RECURRENTE BENIGNA
GEN(ES) ASOCIADOS: ATP8BI
yALy2 UMl COLESTASIS INTRAHEPATICA PROGRESIVA TIPO 1
GEN(ES) ASOCIADOS: ATP8BI
yALyL [V COLESTASIS INTRAHEPATICA PROGRESIVA TIPO 2
GEN(ES) ASOCIADOS: ABCBI1
pALX{\ (Bl COLESTASIS INTRAHEPATICA PROGRESIVA TIPO 3 (CON MLPA)
GEN(ES) ASOCIADOS: ABCB4
VALYt [/l COMPLICACIONES MICROVASCULARES DE LA DIABETES, TIPO 1
GEN(ES) ASOCIADOS: VEGFA
yALL: i[Ol COPROPORFIRIA (CON MLPA)
GEN(ES) ASOCIADOS: CPOX
yA[{:yosJJBM CRIPTORQUIDIA
GEN(ES]) ASOCIADOS: RXFP2
pAPVE{ Il CUTIS LAXA AUTOSOMICA RECESIVA TIPO IC
GEN(ES) ASOCIADOS: LTBP4
yAyAR{\ Ml D-ACIDURIA GLICERICA
GEN(ES] ASOCIADOS: GLYCTK
45 )l DEFECTO CONGENITO DE LA GLICOSILACION TIPO IA
GEN(ES] ASOCIADOS: PMM2
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7333200

Z171900

Z172000

Z172100

Z172200

Z387100

Z174800

Z174900

Z175000

Z175100

Z438800

Z000900

Z175200

Z003300

Z175400

Z175500

Z175600

Z175700

Z003500

Z175800

Z175900

Z176000

Z176300

7176400

Z176500

Z176600

Z176700

Z176800

Z176900

Z177000

DEFECTO CONGENITO DE LA GLICOSILACION TIPO IB

GEN(ES) ASOCIADOS: MPI

DEFECTO DE SINTESIS DE ACIDOS BILIARES TIPO 2, CONGENITO
GEN(ES) ASOCIADOS: AKRIDI

DEFECTO DE SINTESIS DE ACIDOS BILIARES TIPO 3, CONGENITO
GEN(ES) ASOCIADOS: CYP7BI

DEFECTO DE SINTESIS DE ACIDOS BILIARES TIPO 4, CONGENITO
GEN(ES) ASOCIADOS: AMACR

DEFECTO DEL TRANSPORTADOR DE LACTATO ERITROCITARIO
GEN(ES) ASOCIADOS: SLC16A1

DEFICIENCIA AISLADA DE LA HORMONA DEL CRECIMIENTO TIPO IB
GEN(ES) ASOCIADOS: GHRHR

DEFICIENCIA COMBINADA DE LA HORMONA HIPOFISARIA, TIPO 3 (CON MLPA)
GEN(ES) ASOCIADOS: LHX3

DEFICIENCIA COMBINADA DE LA HORMONA HIPOFISARIA, TIPO 4 (CON MLPA)
GEN(ES) ASOCIADOS: LHX4

DEFICIENCIA CONGENITA DE GLUTAMINA

GEN(ES) ASOCIADOS: GLUL

DEFICIENCIA CONGENITA DE LACTASA

GEN(ES) ASOCIADOS: LCT

DEFICIENCIA DE LIPOPROTEIN LIPASA

SECUENCIACION ZONA REGULADORA GEN LPL

DEFICIENCIA DE 11-BETAHIDROXIESTEROIDE DESHIDROGENASA
GEN(ES) ASOCIADOS: HSD11B2

DEFICIENCIA DE 17-BETA HIDROXIESTEROIDE DESHIDROGENASA
GEN(ES) ASOCIADOS: HSD17B10

DEFICIENCIA DE 3-BETA-HIDROXIESTEROIDE DESHIDROGENASA
GEN(ES) ASOCIADOS: HSD3B2

DEFICIENCIA DE 3-HIDROXI-3-METILGLUTARIL-COA LIASA

GEN(ES) ASOCIADOS: HMGCL

DEFICIENCIA DE 3-HIDROXI-3-METILGLUTARIL-COA SINTASA 2 (CON MLPA)
GEN(ES) ASOCIADOS: HMGCS2

DEFICIENCIA DE 3-HIDROXIACIL-COA DESHIDROGENASA DE CADENA LARGA
GEN(ES) ASOCIADOS: HADHA

DEFICIENCIA DE 3-HIDROXI-ISOBUTRIL-COA HIDROLASA

GEN(ES) ASOCIADOS: HIBCH

DEFICIENCIA DE 3-METILCROTONIL-COA CARBOXILASA

GEN(ES) ASOCIADOS: MCCCI1

DEFICIENCIA DE 5-OXOPROLINASE

GEN(ES) ASOCIADOS: OPLAH

DEFICIENCIA DE ACETIL-COA CARBOXILASA

GEN(ES) ASOCIADOS: ACACA

DEFICIENCIA DE ACETILCOLINESTERASA

GEN(ES) ASOCIADOS: ACHE

DEFICIENCIA DE ACIL-COA DESHIDROGENASA DE CADENA CORTA
GEN(ES) ASOCIADOS: ACADS

DEFICIENCIA DE ACIL-COA DESHIDROGENASA DE CADENA MEDIANA
GEN(ES) ASOCIADOS: ACADM

DEFICIENCIA DE ACIL-COA DESHIDROGENASA DE CADENA MUY LARGA (CON MLPA)
GEN(ES) ASOCIADOS: ACADVL

DEFICIENCIA DE ADENILOSUCCINASA

GEN(ES) ASOCIADOS: ADSL

DEFICIENCIA DE ADENINA FOSFORRIBOSILTRANSFERASA

GEN(ES) ASOCIADOS: APRT

DEFICIENCIA DE ADHESION DE LEUCOCITOS

GEN(ES) ASOCIADOS: ITGBI

DEFICIENCIA DE ADHESION DE LEUCOCITOS

GEN(ES) ASOCIADOS: ITGB2

DEFICIENCIA DE ADHESION DE LEUCOCITOS

GEN(ES) ASOCIADOS: FERMT3
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yAVyr [V DEFICIENCIA DE ALFA 1 ANTITRIPSINA
GEN(ES) ASOCIADOS: SERPINAIT
FAVFE{V [ DEFICIENCIA DE ALFA-2-MACROGLOBULINA
GEN(ES]) ASOCIADOS: A2M
yAVFZ VR DEFICIENCIA DE ALFA-CETOGLUTARATO DESHIDROGENASA
GEN(ES]) ASOCIADOS: OGDH
VAV VR DEFICIENCIA DE ALFA-METIL ACILO COA RACEMASA
GEN(ES) ASOCIADOS: AMACR
AN\ VIl DEFICIENCIA DE AMINOACILASA
GEN(ES) ASOCIADOS: ACY1
yAVNL [V DEFICIENCIA DE AMINOTRANSFERASA 1 DE CADENA RAMIFICADA
GEN(ES) ASOCIADOS: BCATI
yAVgcl vl DEFICIENCIA DE AMINOTRANSFERASA 2 DE CADENA RAMIFICADA
GEN(ES) ASOCIADOS: BCAT2
yAp£ ol DEFICIENCIA DE AMP-DEAMINASA, ERITROCITICA
GEN(ES) ASOCIADOS: AMPD3
yAyL:7I sl DEFICIENCIA DE APOLIPOPROTEINA C-Ii
GEN(ES) ASOCIADOS: APOC2
VAVLE{ U DEFICIENCIA DE ARGINASA
GEN(ES) ASOCIADOS: ARGI
pAVL:Z e DEFICIENCIA DE ARGININA-GLICINA AMIDINOTRANSFERASA
GEN(ES) ASOCIADOS: GATM
pALie[)JOR DEFICIENCIA DE ARGINOSUCCINATO LIASA
GEN(ES) ASOCIADOS: ASL
A [ok{o[Jl DEFICIENCIA DE AROMATASA
GEN(ES) ASOCIADOS: CYP19AI1
pApL: (o[ DEFICIENCIA DE ASPARAGINA SINTETASA
GEN(ES]) ASOCIADOS: ASNS
yApLY[o /B DEFICIENCIA DE BETA-GALACTOSAMIDA ALFA-2,6-SIALILTRANSFERASA 2
GEN(ES) ASOCIADOS: ST6GAL2
pApL:L[Ul DEFICIENCIA DE BETA-UREIDOPROPIONASA
GEN(ES]) ASOCIADOS: UPBI
yApLI OB DEFICIENCIA DE BIOTINIDASA
GEN(ES] ASOCIADOS: BTD
yAViy{s[Ull DEFICIENCIA DE BUTIRILCOLINESTERASA
GEN(ES]) ASOCIADOS: BCHE
VAVEE{ [ DEFICIENCIA DE CARBAMOILFOSFATO SINTETASA |
GEN(ES]) ASOCIADOS: CPS1
Ay YOO DEFICIENCIA DE CARNITINA (CON MLPA)
GEN(ES) ASOCIADOS: SLC22A5
Ay )[UB DEFICIENCIA DE CARNITINA PALMITOILTRANSFERASA 1A
GEN(ES) ASOCIADOS: CPTIA
yApsc[oJUM DEFICIENCIA DE CARNITINA PALMITOILTRANSFERASA 1B
GEN(ES) ASOCIADOS: CPTIB
yALY[o /B DEFICIENCIA DE CARNITINA PALMITOILTRANSFERASA 2, INFANCIA
GEN(ES) ASOCIADOS: CPT2
yApLl: o[ DEFICIENCIA DE CARNITINA PALMITOILTRANSFERASA 2, LETAL NEONATAL
GEN(ES) ASOCIADOS: CPT2
yAyLL[JB DEFICIENCIA DE CARNITINA-ACILCARNITINA TRANSLOCASA
GEN(ES) ASOCIADOS: SLC25A20
yAL:o[o[oJURM DEFICIENCIA DE CATECOL-O-METILTRANSFERASA
GEN(ES) ASOCIADOS: COMT
pAL1) (VI DEFICIENCIA DE CETOACIDO DE CADENA RAMIFICADA DESHIDROGENASA QUINASA
GEN(ES) ASOCIADOS: BCKDK
yAZALT)[OB DEFICIENCIA DE CISTATIONINA BETA SINTASA
GEN(ES) ASOCIADOS: CBS
yALDL)[OBM DEFICIENCIA DE CITOCROMO P450 (CON MLPA)
GEN(ES) ASOCIADOS: CYP1A2
yALT0 ool DEFICIENCIA DE CITRINA
GEN(ES]) ASOCIADOS: SLC25A13
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Z180700

Z180800

Z180900

Z181000

Z181500

Z181600

Z181700

Z153800

Z159700

Z181800

Z181900

Z182000

Z303500

2303600

7182200

Z182300

7182400

7182500

7182700

7182800

7182900

Z183000

Z183100

7183200

7183300

7183400

Z183500

Z183600

Z183700

Z183800

DEFICIENCIA DE COA-2 4-DIENOIL REDUCTASA 1

GEN(ES) ASOCIADOS: DECRI

DEFICIENCIA DE COA-3-HIDROXIACIL DESHIDROGENASA

GEN(ES) ASOCIADOS: HADH

DEFICIENCIA DE COA-3-METILCRONTONIL CARBOXILASA 1
GEN(ES) ASOCIADOS: MCCCI1

DEFICIENCIA DE COA-3-METILCRONTONIL CARBOXILASA 2
GEN(ES) ASOCIADOS: MCCC2

DEFICIENCIA DE COFACTOR DE MOLIBDENO TIPO A

GEN(ES) ASOCIADOS: MOCSI

DEFICIENCIA DE COFACTOR DE MOLIBDENO TIPO B

GEN(ES) ASOCIADOS: MOCS?2

DEFICIENCIA DE COFACTOR DE MOLIBDENO TIPO C

GEN(ES) ASOCIADOS: GPHN

DEFICIENCIA DE COLIPASA PANCREATICA

GEN(ES) ASOCIADOS: PNLIP

DEFICIENCIA DE CORTICOSTERONA METILOXIDASA

GEN(ES) ASOCIADOS: CYP11B2

DEFICIENCIA DE DIHIDROPIRIMIDINA DESHIDROGENASA (CON MLPA)
GEN(ES) ASOCIADOS: DPYD

DEFICIENCIA DE DIMETILGLICINA DESHIDROGENASA

GEN(ES) ASOCIADOS: DMGDH

DEFICIENCIA DE ENTEROQUINASA

GEN(ES) ASOCIADOS: TMPRSS15

DEFICIENCIA DE FACTOR DE CRECIMIENTO INSULINICO TIPO 1
DELECIONES-DUPLICACIONES [MLPA) GEN IGF1

DEFICIENCIA DE FACTOR DE CRECIMIENTO INSULINICO TIPO 1
GEN(ES) ASOCIADOS: IGF1

DEFICIENCIA DE FOSFATASA ACIDA LISOSOMICA

GEN(ES) ASOCIADOS: ACP2

DEFICIENCIA DE FOSFOENOLPIRUVATO CARBOXIQUINASA, CITOSOLICA
GEN(ES) ASOCIADOS: PCKI

DEFICIENCIA DE FOSFOENOLPIRUVATO CARBOXIQUINASA, MITOCONDRIAL
GEN(ES) ASOCIADOS: PCK2

DEFICIENCIA DE FOSFOGLICERATO DESHIDROGENASA

GEN(ES) ASOCIADOS: PHGDH

DEFICIENCIA DE FOSFORILACION OXIDATIVA COMBINADA TIPO 1
GEN(ES) ASOCIADOS: GFMI1

DEFICIENCIA DE FOSFORILACION OXIDATIVA COMBINADA TIPO 10
GEN(ES) ASOCIADOS: MTOI1

DEFICIENCIA DE FOSFORILACION OXIDATIVA COMBINADA TIPO 11
GEN(ES) ASOCIADOS: RMNDI

DEFICIENCIA DE FOSFORILACION OXIDATIVA COMBINADA TIPO 12
GEN(ES) ASOCIADOS: EARS2

DEFICIENCIA DE FOSFORILACION OXIDATIVA COMBINADA TIPO 13
GEN(ES) ASOCIADOS: PNPTI

DEFICIENCIA DE FOSFORILACION OXIDATIVA COMBINADA TIPO 14
GEN(ES) ASOCIADOS: FARS2

DEFICIENCIA DE FOSFORILACION OXIDATIVA COMBINADA TIPO 15
GEN(ES) ASOCIADOS: MTFMT

DEFICIENCIA DE FOSFORILACION OXIDATIVA COMBINADA TIPO 16
GEN(ES) ASOCIADOS: MRPL44

DEFICIENCIA DE FOSFORILACION OXIDATIVA COMBINADA TIPO 17
GEN(ES) ASOCIADOS: ELAC2

DEFICIENCIA DE FOSFORILACION OXIDATIVA COMBINADA TIPO 18
GEN(ES) ASOCIADOS: SFXN4

DEFICIENCIA DE FOSFORILACION OXIDATIVA COMBINADA TIPO 19
GEN(ES) ASOCIADOS: LYRM4

DEFICIENCIA DE FOSFORILACION OXIDATIVA COMBINADA TIPO 2
GEN(ES) ASOCIADOS: MRPS16

SEQUENCE REFERENCE LAB o



yALEL[OMM DEFICIENCIA DE FOSFORILACION OXIDATIVA COMBINADA TIPO 20
GEN(ES]) ASOCIADOS: VARS2
yALYT /Bl DEFICIENCIA DE FOSFORILACION OXIDATIVA COMBINADA TIPO 21
GEN(ES) ASOCIADOS: TARS2
yAL:YA[JR DEFICIENCIA DE FOSFORILACION OXIDATIVA COMBINADA TIPO 22
GEN(ES]) ASOCIADOS: ATP5A1
yALYYIJB DEFICIENCIA DE FOSFORILACION OXIDATIVA COMBINADA TIPO 23
GEN(ES) ASOCIADOS: GTPBP3
yALYE{ OBl DEFICIENCIA DE FOSFORILACION OXIDATIVA COMBINADA TIPO 24
GEN(ES) ASOCIADOS: NARS2
yALYY.[B DEFICIENCIA DE FOSFORILACION OXIDATIVA COMBINADA TIPO 25
GEN(ES) ASOCIADOS: MARS2
yALYI{ DEFICIENCIA DE FOSFORILACION OXIDATIVA COMBINADA TIPO 26
GEN(ES) ASOCIADOS: TRMT5
yALYT VIl DEFICIENCIA DE FOSFORILACION OXIDATIVA COMBINADA TIPO 3
GEN(ES) ASOCIADOS: TSFM
yALYY( Ol DEFICIENCIA DE FOSFORILACION OXIDATIVA COMBINADA TIPO 4
GEN(ES) ASOCIADOS: TUFM
ALYV DEFICIENCIA DE FOSFORILACION OXIDATIVA COMBINADA TIPO 5
GEN(ES) ASOCIADOS: MRPS22
yALYELVIM DEFICIENCIA DE FOSFORILACION OXIDATIVA COMBINADA TIPO 6
GEN(ES) ASOCIADOS: AlIFM1
ALl DEFICIENCIA DE FOSFORILACION OXIDATIVA COMBINADA TIPO 7
GEN(ES) ASOCIADOS: C120RF65
AL (M DEFICIENCIA DE FOSFORILACION OXIDATIVA COMBINADA TIPO 8
GEN(ES) ASOCIADOS: AARS2
yAL::7 VIl DEFICIENCIA DE FOSFORILACION OXIDATIVA COMBINADA TIPO 9
GEN(ES) ASOCIADOS: MRPL3
yAL:x{o [/l DEFICIENCIA DE FOSFOSERINA AMINOTRANSFERASA
GEN(ES] ASOCIADOS: PSATI
PALLY: oIl DEFICIENCIA DE FOSFOSERINA FOSFATASA
GEN(ES]) ASOCIADOS: PSPH
pAL:L1(o[o Ml DEFICIENCIA DE FRUCTOSA-1,6-BISFOSFATASA
GEN(ES) ASOCIADOS: FBP1
VAT )[OBM DEFICIENCIA DE FUMARASA (CON MLPA)
GEN(ES]) ASOCIADOS: FH
pAL:13: [0/l DEFICIENCIA DE GABA-TRANSAMINASA
GEN(ES) ASOCIADOS: ABAT
yAL:1=[ [/l DEFICIENCIA DE GALACTOQUINASA
GEN(ES) ASOCIADOS: GALK1
yAL{o ool DEFICIENCIA DE GALACTOSA EPIMERASA
GEN(ES) ASOCIADOS: GALE
yAL:1y (ol DEFICIENCIA DE GLICEROL QUINASA
GEN(ES) ASOCIADOS: GK
pAL Ty oIl DEFICIENCIA DE GLICINA N-METILTRANSFERASA
GEN(ES) ASOCIADOS: GNMT
pALZ o [oR DEFICIENCIA DE GLUCOCORTICOIDES TIPO 1
GEN(ES) ASOCIADOS: MC2R
pAL{o ol DEFICIENCIA DE GLUCOCORTICOIDES TIPO 2
GEN(ES) ASOCIADOS: MRAP
VALT:[os il DEFICIENCIA DE GLUTAMATO FORMIMINOTRANSFERASA
GEN(ES) ASOCIADOS: FTCD
yAL:l:y ()l DEFICIENCIA DE GLUTATION SINTETASA
GEN(ES) ASOCIADOS: GSS
yAL:11: 1))}l DEFICIENCIA DE GLUTATION S-TRANSFERASA THETA-1 (CON MLPA)
GEN(ES) ASOCIADOS: GSTTI
yAL:T3[J/ Il DEFICIENCIA DE GUANIDINOACETATO METILTRANSFERASA
GEN(ES]) ASOCIADOS: GAMT
pAl:y(/[o[l Il DEFICIENCIA DE HDL, TIPO 2
GEN(ES) ASOCIADOS: ABCAI
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Z187100

Z187600

Z187700

Z187800

Z187900

Z188000

2188000

7188200

7188300

Z188400

Z188500

7188600

7423900

Z438700

Z438700

Z438800

Z188700

7188800

2188900

Z189000

7482200

2482300

Z189200

Z189300

7189400

7189500

7189600

Z189800

Z189900

Z190000

DEFICIENCIA DE HOLOCARBOXILASA SINTETASA

GEN(ES) ASOCIADOS: HLCS

DEFICIENCIA DE ISOBUTIRIL-COA DESHIDROGENASA

GEN(ES) ASOCIADOS: ACAD8

DEFICIENCIA DE LA ABSORCION DE FRUCTOSA, RELACIONADA AL GEN SLC2A5
GEN(ES) ASOCIADOS: SLC2A5

DEFICIENCIA DE LA ALFA-BETA HIDROLASA PULMONAR TIPO 1
GEN(ES) ASOCIADOS: ABHDI1

DEFICIENCIA DE LA HORMONA ADRENOCORTICOTROPICA
GEN(ES) ASOCIADOS: TBX19

DEFICIENCIA DE LA HORMONA DEL CRECIMIENTO (CON MLPA)
GEN(ES) ASOCIADOS: GH1

DEFICIENCIA DE LA HORMONA DEL CRECIMIENTO (CON MLPA)
GEN(ES) ASOCIADOS: GHRHR

DEFICIENCIA DE LA PROTEINA LIBERADORA DE FSH

GEN(ES) ASOCIADOS: INHBA

DEFICIENCIA DE LACTATO DESHIDROGENASA-B

GEN(ES) ASOCIADOS: LDHB

DEFICIENCIA DE L-AMINOACIDO DESCARBOXILASA AROMATICA
GEN(ES) ASOCIADOS: DDC

DEFICIENCIA DE LCAD

GEN(ES) ASOCIADOS: ACADL

DEFICIENCIA DE LCAT

GEN(ES) ASOCIADOS: LCAT

DEFICIENCIA DE LECITINA-COLESTEROL ACILTRANSFERASA
GEN(ES) ASOCIADOS: LCAT

DEFICIENCIA DE LIPOPROTEIN LIPASA

MUTACION (G188E) GEN LPL

DEFICIENCIA DE LIPOPROTEIN LIPASA

MUTACION (G188E) GEN LPL

DEFICIENCIA DE LIPOPROTEIN LIPASA

SECUENCIACION ZONA REGULADORA GEN LPL

DEFICIENCIA DE MALONIL-COA DESCARBOXILASA (CON MLPA)
GEN(ES) ASOCIADOS: MLYCD

DEFICIENCIA DE METILCOBALAMINA TIPO CBLG

GEN(ES) ASOCIADOS: MTR

DEFICIENCIA DE METILMALONATO SEMIALDEHIDO DESHIDROGENASA
GEN(ES) ASOCIADOS: ALDHBAT

DEFICIENCIA DE METILMALONIL-COA EPIMERASA

GEN(ES) ASOCIADOS: MCEE

DEFICIENCIA DE METILTETRAHIDROFOLATO REDUCTASA
MUTACION (A1298C) GEN MTHFR

DEFICIENCIA DE METILTETRAHIDROFOLATO REDUCTASA
MUTACION (C677T) GEN MTHFR

DEFICIENCIA DE N-ACETILGLUTAMATO SINTASA

GEN(ES) ASOCIADOS: NAGS

DEFICIENCIA DE NEURAMINIDASA

GEN(ES) ASOCIADOS: NEU1

DEFICIENCIA DE ORNITINA TRANSCARBAMOILASA (CON MLPA)
GEN(ES) ASOCIADOS: OTC

DEFICIENCIA DE PIRIDOXAMINA 5-FOSFATO OXIDASA

GEN(ES) ASOCIADOS: PNPO

DEFICIENCIA DE PIRUVATO CARBOXILASA

GEN(ES) ASOCIADOS: PC

DEFICIENCIA DE PIRUVATO DESHIDROGENASA E1-ALFA (CON MLPA)
GEN(ES) ASOCIADOS: PDHAI

DEFICIENCIA DE PIRUVATO DESHIDROGENASA E1-BETA

GEN(ES) ASOCIADOS: PDHB

DEFICIENCIA DE PIRUVATO DESHIDROGENASA E2

GEN(ES) ASOCIADOS: DLAT

SEQUENCE REFERENCE LAB 0



Al (ol DEFICIENCIA DE PIRUVATO DESHIDROGENASA FOSFATASA
GEN(ES] ASOCIADOS: PDP1
pAll/rA VB DEFICIENCIA DE PIRUVATO DESHIDROGENASA LIPOICO SINTETASA
GEN(ES) ASOCIADOS: LIAS
4L [VR DEFICIENCIA DE PIRUVATO DESHIDROGENASA
SECUENCIACION EXONES (6-11) GEN PDHAI
yAIE{(JMM DEFICIENCIA DE PIRUVATO QUINASA CON ANEMIA HEMOLITICA (CON MLPA)
GEN(ES) ASOCIADOS: PKLR
yAEIWE[mE DEFICIENCIA DE PROLIDASA
GEN(ES] ASOCIADOS: PEPD
yAyL: ROl DEFICIENCIA DE PROPROTEINA CONVERTASA
GEN(ES) ASOCIADOS: PCSKI
yAEyoJ DEFICIENCIA DE PROSAPOSINA
GEN(ES) ASOCIADOS: PSAP
yA[[[Jll DEFICIENCIA DE PROTEINA D-BIFUNCIONAL
GEN(ES) ASOCIADOS: HSD17B4
yAl )Pl DEFICIENCIA DE PROTEINAS DE UNION A ANDROGENOS
GEN(ES) ASOCIADOS: SHBG
Al {VBl DEFICIENCIA DE PROTEINAS DE UNION A LA MANOSA
GEN(ES) ASOCIADOS: MBL2
4l )EVI DEFICIENCIA DE PROTEINAS TRIFUNCIONALES
GEN(ES) ASOCIADOS: HADHA
4l )E[VI DEFICIENCIA DE PROTEINAS TRIFUNCIONALES
GEN(ES) ASOCIADOS: HADHB
FAFIC)[R DEFICIENCIA DE RIBOFLAVINA
GEN(ES) ASOCIADOS: SLC52A1
yAL)V/ VIl DEFICIENCIA DE SEMIALDEHIDO DESHIDROGENASA SUCCINICA
GEN(ES]) ASOCIADOS: ALDH5A1
yAFIE{)[ON DEFICIENCIA DE SERINA HIDROLASA, RELACIONADA AL GEN SERHL2
GEN(ES]) ASOCIADOS: SERHL2
yAlICIOMM DEFICIENCIA DE SUCCINIL COA:3-CETOACIDO COA-TRANSFERASA
GEN(ES] ASOCIADOS: OXCT1
VAL [/l DEFICIENCIA DE SUCROSA-ISOMALTASA
GEN(ES]) ASOCIADOS: Sl
yAA[R DEFICIENCIA DE SULFATASA
GEN(ES] ASOCIADOS: SUMF1
vAlsy»sJJBll DEFICIENCIA DE SULFITO OXIDASA
GEN(ES]) ASOCIADOS: SUOX
pAlrZ[o B DEFICIENCIA DE TIROSINA QUINASA 2
GEN(ES]) ASOCIADOS: TYK2
yA[sp2o/JUR DEFICIENCIA DE TJP1
GEN(ES) ASOCIADOS: TJP1
yALyIo MMl DEFICIENCIA DE TPMT (CON MLPA)
GEN(ES) ASOCIADOS: TPMT
yAlyy[[Jll DEFICIENCIA DE TRANSALDOLASA
GEN(ES) ASOCIADOS: TALDOI
yA[p2: [/l DEFICIENCIA DE TRANSCOBALAMINA I
GEN(ES) ASOCIADOS: TCN2
yA[pisJ /Il DEFICIENCIA DE TRIFOSFATO ISOMERASA
GEN(ES) ASOCIADOS: TPI1
Al o[/l DEFICIENCIA DE XANTINA DESHIDROGENASA
GEN(ES) ASOCIADOS: XDH
441 0[UB DEFICIENCIA DE ZINC EN LECHE MATERNA
GEN(ES) ASOCIADOS: SLC30A2
VAFKZ /Il DEFICIENCIA DEL COMPLEJO Il MITOCONDRIAL, TIPO NUCLEAR 7
GEN(ES) ASOCIADOS: UQCC2
yAly£:0)JUBM DEFICIENCIA DEL FACTOR I
GEN(ES) ASOCIADOS: F2
yA[I: (Ml DEFICIENCIA DEL FACTOR V
GEN(ES) ASOCIADOS: F5
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7198300

7198400

7198500

2198600

Z198700

7594100

2198900

Z199000

Z199300

Z199300

2202100

Z207800

2208000

Z211100

Z208100

2208200

2208300

27208400

2208500

27208600

Z208700

2208800

27208900

7209000

7209100

7209200

Z207900

2209300

2209400

2209600

DEFICIENCIA DEL FACTOR XI (CON MLPA)

GEN(ES] ASOCIADOS: F11

DEFICIENCIA DEL FACTOR Xl

GEN(ES]) ASOCIADOS: F12

DEFICIENCIA DEL FACTOR XIlIA

GEN(ES]) ASOCIADOS: F13Al1

DEFICIENCIA DEL FACTOR XIIIB

GEN(ES) ASOCIADOS: F13B

DEFICIENCIA DEL PORTADOR DE PIRUVATO MITOCONDRIAL

GEN(ES) ASOCIADOS: MPCI

DEFICIENCIA DEL RECEPTOR DE MELANOCORTINA-4

GEN(ES) ASOCIADOS: MC4R

DEFICIENCIA DEL TRANSPORTADOR MONOCARBOXILATO 1

GEN(ES) ASOCIADOS: SLCI6AI

DEFICIENCIA EN LA ACTIVIDAD 17-HIDROXILACION (CON MLPA)
GEN(ES) ASOCIADOS: CYP17A1

DEFICIENCIA MULTIPLE DE ACIL COA DESHIDROGENASA

GEN(ES) ASOCIADOS: ETFA

DEFICIENCIA MULTIPLE DE ACIL COA DESHIDROGENASA

GEN(ES) ASOCIADOS: ETFB

DELECION 1P36

FISH SANGRE TOTAL

DIABETES CON SORDERA MITOCONDRIAL (MMID])

MUTACION [A3243G) GEN MTTLI

DIABETES DEL ADULTO DE INICIO JUVENIL (MODY) (CON MLPA])
GEN(ES) ASOCIADOS: ZFP57

DIABETES DEL ADULTO DE INICIO JUVENIL (MODY)

GEN(ES]) ASOCIADOS: CAPN10

DIABETES DEL ADULTO DE INICIO JUVENIL (MODY]), TIPO 1 (CON MLPA)
GEN(ES) ASOCIADOS: HNF4A

DIABETES DEL ADULTO DE INICIO JUVENIL (MODY], TIPO 10

GEN(ES]) ASOCIADOS: INS

DIABETES DEL ADULTO DE INICIO JUVENIL (MODY), TIPO 11

GEN(ES]) ASOCIADOS: BLK

DIABETES DEL ADULTO DE INICIO JUVENIL (MODY], TIPO 2 (CON MLPA)
GEN(ES]) ASOCIADOS: GCK

DIABETES DEL ADULTO DE INICIO JUVENIL (MODY], TIPO 3 (CON MLPA)
GEN(ES]) ASOCIADOS: HNF1A

DIABETES DEL ADULTO DE INICIO JUVENIL (MODY], TIPO 4 (CON MLPA)
GEN(ES) ASOCIADOS: PDX1

DIABETES DEL ADULTO DE INICIO JUVENIL (MODY], TIPO 5 (CON MLPA)
GEN(ES) ASOCIADOS: HNF1B

DIABETES DEL ADULTO DE INICIO JUVENIL (MODY], TIPO 6 (CON MLPA)
GEN(ES) ASOCIADOS: NEURODI

DIABETES DEL ADULTO DE INICIO JUVENIL (MODY), TIPO 7 (CON MLPA)
GEN(ES) ASOCIADOS: KLF11

DIABETES DEL ADULTO DE INICIO JUVENIL (MODY]), TIPO 8 (CON MLPA)
GEN(ES) ASOCIADOS: CEL

DIABETES DEL ADULTO DE INICIO JUVENIL (MODY]), TIPO 9 (CON MLPA)
GEN(ES) ASOCIADOS: PAX4

DIABETES DEL ADULTO DE INICIO JUVENIL (MODY)

GEN(ES) ASOCIADOS: NKX2-2

DIABETES DEL ADULTO DE INICIO JUVENIL (MODY)

GEN(ES) ASOCIADOS: RFX6

DIABETES INSIPIDA NEFROGENICA, AUTOSOMICO

GEN(ES) ASOCIADOS: AQP2

DIABETES INSIPIDA NEFROGENICA, LIGADA AL CROMOSOMA X
GEN(ES]) ASOCIADOS: AVPR2

DIABETES INSIPIDA NEUROHIPOFISIARIA

GEN(ES]) ASOCIADOS: AVP

SEQUENCE REFERENCE LAB @



y{0-y( VBl DIABETES MELLITUS INSULINODEPENDIENTE, TIPO 20 (CON MLPA)
GEN(ES]) ASOCIADOS: HNF1A
y{0 [Vl DIABETES MELLITUS NEONATAL PERMANENTE (CON MLPA)
GEN(ES]) ASOCIADOS: ABCC8
yA[0[V B DIABETES MELLITUS NEONATAL PERMANENTE
DELECIONES-DUPLICACIONES (MLPA) GEN INS
Al [s[Rl DIABETES MELLITUS NEONATAL PERMANENTE
DELECIONS-DUPLICACIONS (MLPA) GEN KCNJ11
yA[/ro)JUR DIABETES MELLITUS NEONATAL PERMANENTE
GEN(ES) ASOCIADOS: INS
ALK [V DIABETES MELLITUS NEONATAL PERMANENTE
GEN(ES) ASOCIADOS: KCNJ1
p# LI/ DIABETES MELLITUS NEONATAL TRANSITORIA RELACIONADA CON 6Q24, TIPO 1(CON MLPA)
GEN(ES) ASOCIADOS: UPD CHR. 6
y3) )[R DIABETES MELLITUS NEONATAL TRANSITORIA, TIPO 2 (CON MLPA)
GEN(ES) ASOCIADOS: ABCC8
oL LU DIABETES MELLITUS NEONATAL
GEN(ES) ASOCIADOS: GLIS3
y3y/ B DIABETES MELLITUS NO DEPENDIENTE DE INSULINA (CON MLPA)
GEN(ES) ASOCIADOS: ABCC8
y30y/ /B DIABETES MELLITUS NO DEPENDIENTE DE INSULINA (CON MLPA)
GEN(ES) ASOCIADOS: AKT2
y30y/ /B DIABETES MELLITUS NO DEPENDIENTE DE INSULINA (CON MLPA)
GEN(ES) ASOCIADOS: KCNJ1
(ool DIABETES MELLITUS RESISTENTE A LA INSULINA CON ACANTOSIS NIGRICANS
GEN(ES) ASOCIADOS: INSR
pa(vis[olal DIABETES MELLITUS TIPO 1
GEN(ES) ASOCIADOS: INS
y#3\v Il DIABETES RELACIONADA AL GEN IGF2 (CON MLPA)
GEN(ES]) ASOCIADOS: IGF2
43 k()| DIARREA INTRATABLE CONGENITA FAMILIAR CON ANOMALIAS EPITELIALES
GEN(ES]) ASOCIADOS: EPCAM
y43ky[JOBM DIARREA TIPO 1, CLORURO SECRETOR CONGENITO (CON MLPA)
GEN(ES) ASOCIADOS: SLC26A3
y#A&L)[ Ml DIARREA TIPO 4, MALABSORCION CONGENITA
GEN(ES]) ASOCIADOS: NEUROG3
y#217/ Il DIHIDROPIRIMIDINURIA
GEN(ES]) ASOCIADOS: DPYS
y#L )Ml DISFUNCION DEL METABOLISMO DEL SURFACTANTE TIPO 1
GEN(ES]) ASOCIADOS: SFTPB
y#21y( [l DISFUNCION DEL METABOLISMO DEL SURFACTANTE TIPO 2
GEN(ES) ASOCIADOS: SFTPC
31Ol DISFUNCION DEL METABOLISMO DEL SURFACTANTE TIPO 3
GEN(ES) ASOCIADOS: ABCA3
y#3CE Bl DISFUNCION DEL METABOLISMO DEL SURFACTANTE TIPO 4 (CON MLPA)
GEN(ES) ASOCIADOS: CSF2RA
a7 )Ml DISFUNCION DEL METABOLISMO DEL SURFACTANTE TIPO 5
GEN(ES) ASOCIADOS: CSF2RB
y3 LIl DISFUNCION DEL METABOLISMO DEL SURFACTANTE
GEN(ES) ASOCIADOS: SFTPD
y#7J)k{) )Ml DISFUNCION INMUNE-POLIENDOCRINOPATIA-ENTEROPATIA LIGADA AL X
GEN(ES) ASOCIADOS: FOXP3
y#7 ) [JIll DISHORMOGENESIS TIROIDEA FAMILIAR TIPO 1
GEN(ES) ASOCIADOS: SLC5A5
y47)[1)Jll DISHORMOGENESIS TIROIDEA FAMILIAR TIPO 3
GEN(ES) ASOCIADOS: TG
y#7¥ 1))l DISHORMONOGENESIS TIROIDEA TIPO 2A (CON MLPA)
GEN(ES) ASOCIADOS: TPO
y#7)y\Jll DISHORMONOGENESIS TIROIDEA TIPO 4

GEN(ES) ASOCIADOS: IYD
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7221800

72222100

72222100

2222600

Z231100

7242800

2242900

2264300

Z022000

2022100

2264700

7264600

7264800

7264900

2265000

2265100

72265200

7265300

7265400

72265500

72265600

2265700

2265800

7265900

7266000

7266100

7266200

2266300

72266400

2266500

DISHORMONOGENESIS TIROIDEA TIPO 5

GEN(ES]) ASOCIADOS: DUOXA2

DISHORMONOGENESIS TIROIDEA TIPO 6

GEN(ES) ASOCIADOS: DUOXI

DISHORMONOGENESIS TIROIDEA TIPO 6

GEN(ES] ASOCIADOS: DUOX2

DISOMIA UNIPARENTAL PRADER-WILLI/ANGELMAN

ESTUDIO COMPLETO PADRE, MADRE E HIJO

DISPLASIA INMUNO OSEA DE SCHIMKE

GEN(ES) ASOCIADOS: SMARCALI

DISTROFIA MIOTONICA TIPO 1 (STEINERT)

EXPANSION TRIPLETE (CTG) GEN DMPK

DISTROFIA MIOTONICA TIPO 2

EXPANSION (CCTG) GEN ZNF9

ENFERMEDAD ADRENOCORTICAL NODULAR PIGMENTADA PRIMARIA TIPO 1
GEN(ES) ASOCIADOS: PRKARIA

ENFERMEDAD ADRENOCORTICAL NODULAR PIGMENTARIA PRIMARIA TIPO 2
GEN(ES) ASOCIADOS: PDETIA

ENFERMEDAD ADRENOCORTICAL NODULAR PIGMENTARIA PRIMARIA TIPO 3
GEN(ES) ASOCIADOS: PDESB

ENFERMEDAD DE ALMACENAMIENTO DE GLUCOGENO DE TIPO 0 EN MUSCULO
GEN(ES) ASOCIADOS: GYSI

ENFERMEDAD DE ALMACENAMIENTO DE GLUCOGENO DE TIPO 0
GEN(ES) ASOCIADOS: GYS2

ENFERMEDAD DE ALMACENAMIENTO DE GLUCOGENO TIPO 10
GEN(ES) ASOCIADOS: PGAM2

ENFERMEDAD DE ALMACENAMIENTO DE GLUCOGENO TIPO 11
GEN(ES]) ASOCIADOS: LDHA

ENFERMEDAD DE ALMACENAMIENTO DE GLUCOGENO TIPO 12
GEN(ES] ASOCIADOS: ALDOA

ENFERMEDAD DE ALMACENAMIENTO DE GLUCOGENO TIPO 13
GEN(ES) ASOCIADOS: ENO3

ENFERMEDAD DE ALMACENAMIENTO DE GLUCOGENO TIPO 14
GEN(ES]) ASOCIADOS: PGMI

ENFERMEDAD DE ALMACENAMIENTO DE GLUCOGENO TIPO 15
GEN(ES) ASOCIADOS: GYGI

ENFERMEDAD DE ALMACENAMIENTO DE GLUCOGENO TIPO 1A
GEN(ES) ASOCIADOS: G6PC

ENFERMEDAD DE ALMACENAMIENTO DE GLUCOGENO TIPO 1B
GEN(ES) ASOCIADOS: SLC37A4

ENFERMEDAD DE ALMACENAMIENTO DE GLUCOGENO TIPO 1C
GEN(ES) ASOCIADOS: SLC37A4

ENFERMEDAD DE ALMACENAMIENTO DE GLUCOGENO TIPO 2 (CON MLPA)
GEN(ES) ASOCIADOS: GAA

ENFERMEDAD DE ALMACENAMIENTO DE GLUCOGENO TIPO 3
GEN(ES) ASOCIADOS: AGL

ENFERMEDAD DE ALMACENAMIENTO DE GLUCOGENO TIPO 4
GEN(ES) ASOCIADOS: GBE1

ENFERMEDAD DE ALMACENAMIENTO DE GLUCOGENO TIPO 5
GEN(ES) ASOCIADOS: PYGM

ENFERMEDAD DE ALMACENAMIENTO DE GLUCOGENO TIPO 6B
GEN(ES) ASOCIADOS: PYGL

ENFERMEDAD DE ALMACENAMIENTO DE GLUCOGENO TIPO 7
GEN(ES) ASOCIADOS: PFKM

ENFERMEDAD DE ALMACENAMIENTO DE GLUCOGENO TIPO 9A
GEN(ES) ASOCIADOS: PHKA2

ENFERMEDAD DE ALMACENAMIENTO DE GLUCOGENO TIPO 9B
GEN(ES) ASOCIADOS: PHKB

ENFERMEDAD DE ALMACENAMIENTO DE GLUCOGENO TIPO 9C
GEN(ES]) ASOCIADOS: PHKG2
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y#ly[ Il ENFERMEDAD DE ALMACENAMIENTO DEL COLESTERILESTER
GEN(ES) ASOCIADOS: LIPA
y#J33: 0Bl ENFERMEDAD DE ALMACENAMIENTO DEL GLUCOGENO EN CORAZON (LETAL)
GEN(ES) ASOCIADOS: PRKAG2
yL 7L Ul ENFERMEDAD DE ANDERSEN
GEN(ES) ASOCIADOS: GBE1
p23: [l ENFERMEDAD DE DYGGVE-MELCHIOR-CLAUSEN
GEN(ES) ASOCIADOS: DYM
131\l ENFERMEDAD DE FABRY (CON MLPA)
GEN(ES) ASOCIADOS: GLA
yo13ys[Jml ENFERMEDAD DE FARBER
GEN(ES) ASOCIADOS: ASAH1
y#13-L Il ENFERMEDAD DE GAUCHER ATIPICA
GEN(ES) ASOCIADOS: PSAP
yJ L)/l ENFERMEDAD DE GAUCHER TIPO 1
GEN(ES) ASOCIADOS: GBA
41310 ENFERMEDAD DE GAUCHER TIPO 2
GEN(ES) ASOCIADOS: GBA
y213:y\[VRl ENFERMEDAD DE GAUCHER TIPO 3
GEN(ES) ASOCIADOS: GBA
yal3:1 /[ Jml ENFERMEDAD DE GAUCHER TIPO 3C
GEN(ES) ASOCIADOS: GBA
pal e/l ENFERMEDAD DE GAUCHER, LETAL PERINATAL
GEN(ES) ASOCIADOS: GBA
yoy[) /]l ENFERMEDAD DE HARTNUP
GEN(ES) ASOCIADOS: SLC6A19
vy (/I ENFERMEDAD DE KRABBE (CON MLPA)
GEN(ES) ASOCIADOS: GALC
y#7 VIl ENFERMEDAD DE KRABBE, ATIPICA
GEN(ES]) ASOCIADOS: PSAP
427t ENFERMEDAD DE LA VESICULA BILIAR TIPO 1(CON MLPA)
GEN(ES]) ASOCIADOS: ABCB4
pAyZ x{os[ ENFERMEDAD DE LIDDLE
GEN(ES]) ASOCIADOS: SCNN1B
pAyZx{os[ ENFERMEDAD DE LIDDLE
GEN(ES]) ASOCIADOS: SCNN1G
yZ7os[Ul ENFERMEDAD DE MADELUNG
MUTACION (A8344G) GEN TRNA-LYS
y2:5Y: v/l ENFERMEDAD DE MENKES
DELECIONES-DUPLICACIONES (MLPA) GEN ATP7A
2Ly %{\Jll ENFERMEDAD DE MENKES
GEN(ES) ASOCIADOS: ATP7A
pZyg[/[UBl ENFERMEDAD DE MILROY
GEN(ES) ASOCIADOS: FLT4 (VEGFR3)
yoypZ0[JBl ENFERMEDAD DE NIEMANN-PICK TIPO A / B (CON MLPA)
GEN(ES) ASOCIADOS: SMPDI
yoypx) [l ENFERMEDAD DE NIEMANN-PICK TIPO C1(CON MLPA)
GEN(ES) ASOCIADOS: NPC1
vy VBl ENFERMEDAD DE NIEMANN-PICK TIPO C2 (CON MLPA])
GEN(ES) ASOCIADOS: NPC2
vk [/l ENFERMEDAD DE ORINA DE JARABE DE ARCE TIPO 1A
GEN(ES) ASOCIADOS: BCKDHA
y#7kyI\ Bl ENFERMEDAD DE ORINA DE JARABE DE ARCE TIPO 2
GEN(ES) ASOCIADOS: DBT
27kl ENFERMEDAD DE ORINA DE JARABE DE ARCE TIPO 3
GEN(ES) ASOCIADOS: DLD
4y k7.0 ENFERMEDAD DE ORINA DE JARABE DE ARCE, VARIANTE LEVE
GEN(ES]) ASOCIADOS: PPMIK
yoy L0 [JBl ENFERMEDAD DE POMPE (CON MLPA)
GEN(ES]) ASOCIADOS: GAA
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7274200

72274200

7274400

2274500

2274600

2275100

7275200

Z780600

Z275400

Z275800

2275900

2276000

7276100

72276400

Z205100

2302500

Z309300

Z314700

7314800

7315200

Z315300

2323800

2324000

72325600

2326000

7326100

72326200

2326300

72326400

7336200

ENFERMEDAD DE REFSUM

GEN(ES) ASOCIADOS: PEX7

ENFERMEDAD DE REFSUM

GEN(ES) ASOCIADOS: PHYH

ENFERMEDAD DE RETENCION DE QUILOMICRONES
GEN(ES) ASOCIADOS: SARIB

ENFERMEDAD DE SANDHOFF

GEN(ES) ASOCIADOS: HEXB

ENFERMEDAD DE SCHINDLER

GEN(ES) ASOCIADOS: NAGA

ENFERMEDAD DE TANGER

GEN(ES) ASOCIADOS: ABCAI

ENFERMEDAD DE TAY-SACHS (CON MLPA)
GEN(ES) ASOCIADOS: HEXA

ENFERMEDAD DE TAY-SACHS, VARIANTE
GEN(ES) ASOCIADOS: GM2A

ENFERMEDAD DE URBACH-WIETHE

GEN(ES) ASOCIADOS: ECM]1

ENFERMEDAD DE VON-GIERKE

GEN(ES) ASOCIADOS: G6PC

ENFERMEDAD DE WILSON (CON MLPA)
GEN(ES) ASOCIADOS: ATP7B

ENFERMEDAD DE WOLMAN

GEN(ES) ASOCIADOS: LIPA

ENFERMEDAD DE ORINA DE JARABE DE ARCE TIPO 1B
GEN(ES) ASOCIADOS: BCKDHB

ENFERMEDAD DEL OJO DE PEZ

GEN(ES) ASOCIADOS: LCAT

ENFERMEDAD POR DEPOSITO DE LiPIDOS NEUTROS CON MIOPATIA
GEN(ES) ASOCIADOS: PNPLA2

EXCESO APARENTE DE MINERALOCORTICOIDES
GEN(ES) ASOCIADOS: HSD11B2
FENILCETONURIA (CON MLPA)

GEN(ES) ASOCIADOS: PAH

FIBROSIS QUISTICA (CON MLPA)

GEN(ES) ASOCIADOS: CFTR

FIBROSIS QUISTICA, RELACIONADA AL GEN SLC6A14
GEN(ES) ASOCIADOS: SLC6A14

FIEBRE MEDITERRANEA (CON MLPA)

GEN(ES) ASOCIADOS: MEFV

FIEBRE PERIODICA (SINDROME TRAPS)

GEN(ES) ASOCIADOS: TNFRSFIA

FRUCTOSURIA ESENCIAL

GEN(ES) ASOCIADOS: KHK

FUCOSIDOSIS

GEN(ES) ASOCIADOS: FUCALI

GALACTOSA 1FOSFATO URIDILTRANSFERASA
ERITROCITOS

GALACTOSEMIA TIPO 1
DELECIONES-DUPLICACIONES [MLPA) GEN GALT
GALACTOSEMIA TIPO 1

SECUENCIACION GEN GALT

GALACTOSEMIA TIPO 2

SECUENCIACION GEN GALK1

GALACTOSEMIA TIPO 3 (DEFICIENCIA DE EPIMERASA)
SECUENCIACION GEN GALE
GALACTOSIALIDOSIS

GEN(ES) ASOCIADOS: CTSA

GLUCOGENOSIS MUSCULAR

GEN(ES) ASOCIADOS: PHKAL1

SEQUENCE REFERENCE LAB Q



pAZLZL[ GM1-GANGLIOSIDOSIS TIPO 1
GEN(ES]) ASOCIADOS: GLBI
AZLEUR GM1-GANGLIOSIDOSIS TIPO 2
GEN(ES) ASOCIADOS: GLBI
pAZI[ U GM2-GANGLIOSIDOSIS TIPO 2
GEN(ES) ASOCIADOS: HEXB
yAZZYL [V HAWKINSINURIA
GEN(ES) ASOCIADOS: HPD
yAZY (/B HEMOCROMATOSIS CLASICA (CON MLPA)
GEN(ES) ASOCIADOS: HFE
y4Zyp{ Bl HEMOCROMATOSIS TIPO 2A (CON MLPA)
GEN(ES) ASOCIADOS: HFE2
pAZYE{\[JI HEMOCROMATOSIS TIPO 2B (CON MLPA)
GEN(ES) ASOCIADOS: HAMP
yAZyLI[Ul HEMOCROMATOSIS TIPO 3 (CON MLPA)
GEN(ES) ASOCIADOS: TFR2
yAZyi /Il HEMOCROMATOSIS TIPO 4 (CON MLPA)
GEN(ES) ASOCIADOS: SLC40A1
yAZy[o[/ml HEMOCROMATOSIS TIPO 5
GEN(ES) ASOCIADOS: FTHI
pAZyr (o[l HEMOFILIA A
DELECIONES-DUPLICACIONES (MLPA) GEN F8
pAZY o[l HEMOFILIA A
SECUENCIACION GEN F8
pAZE 1[Nl HEMOFILIA B (CON MLPA)
GEN(ES) ASOCIADOS: F9
yA{ k(o[ HIPERALDOSTERONISMO SENSIBLE A GLUCOCORTICOIDES
FUSION GENES CYP11B1 Y CYP11B2
y4JC /Il HIPERALDOSTERONISMO TIPO 3
GEN(ES] ASOCIADOS: KCNJ5
yA{ o[l HIPERALFALIPOPROTEINEMIA TIPO 2
GEN(ES]) ASOCIADOS: APOC3
y4{7L\JBll HIPERCALCEMIA HIPOCALCIURICA, TIPO FAMILIAR 3
GEN(ES) ASOCIADOS: AP2S1
p4{:7AL[UBM HIPERCALCEMIA TIPO INFANTIL
GEN(ES]) ASOCIADOS: CYP24A1
yA4{yy{s[ Ul HIPERCOLANEMIA
GEN(ES) ASOCIADOS: BAAT
y4{yy{s[ U HIPERCOLANEMIA
GEN(ES) ASOCIADOS: TJP2
p4{yZ )Ml HIPERCOLESTEROLEMIA AUTOSOMICA DOMINANTE, TIPO 3
GEN(ES) ASOCIADOS: PCSK9
4%l HIPERCOLESTEROLEMIA AUTOSOMICA RECESIVA
GEN(ES) ASOCIADOS: LDLRAP1
4175 JMll HIPERCOLESTEROLEMIA AUTOSOMICO DOMINANTE, TIPO B
GEN(ES) ASOCIADOS: APOB
p4{:7L:{s[)Bl HIPERCOLESTEROLEMIA FAMILIAR
DELECIONES-DUPLICACIONES (MLPA] GEN LDLR
pA{:yi)[l HIPERCOLESTEROLEMIA FAMILIAR
GEN(ES) ASOCIADOS: APOA2
y4{:77[ )l HIPERCOLESTEROLEMIA FAMILIAR
MICROARRAY (LIPONEXT)
pA{x{s[oJs] HIPERCOLESTEROLEMIA FAMILIAR
SECUENCIACION GEN LDLR
yA{xy[ )l HIPERFENILALANINEMIA, DEFICIENCIA DE BH4, TIPO A
GEN(ES) ASOCIADOS: PTS
ya{xs: )Ml HIPERFENILALANINEMIA, DEFICIENCIA DE BH4, TIPO C
GEN(ES) ASOCIADOS: QDPR
yaJxiJlll HIPERFENILALANINEMIA, DEFICIENCIA DE BH4, TIPO D
GEN(ES]) ASOCIADOS: PCBDI
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72364900

2365000

7365100

2365200

2365300

7365400

2365600

2365900

2366000

2365800

2366100

2366200

2366300

72366400

2366500

2366600

2366700

72366800

7366900

Z367000

72367200

2367500

2368400

2368500

7368600

72368700

2368800

2368900

2369000

7369100

HIPERINSULINEMIA ASOCIADA CON G6PC2

GEN(ES]) ASOCIADOS: G6PC2

HIPERINSULINISMO, RELACIONADO AL GEN UCP2

GEN(ES] ASOCIADOS: UCP2

HIPERLIPIDEMIA FAMILIAR COMBINADA

GEN(ES] ASOCIADOS: USF1

HIPERLIPOPROTEINEMIA TIPO 1 (CON MLPA)

GEN(ES) ASOCIADOS: LPL

HIPERLISINEMIA TIPO 1

GEN(ES) ASOCIADOS: AASS

HIPERMANGANESEMIA CON DISTONIA, POLICITEMIA Y CIRROSIS
GEN(ES) ASOCIADOS: SLC30A10

HIPERMETIONINEMIA POR DEFICIENCIA DE ADENOSINA QUINASA
GEN(ES) ASOCIADOS: ADK

HIPEROXALURIA TIPO 1(CON MLPA)

GEN(ES) ASOCIADOS: AGXT

HIPEROXALURIA TIPO 2 (CON MLPA)

GEN(ES) ASOCIADOS: GRHPR

HIPEROXALURIA TIPO 3

GEN(ES) ASOCIADOS: HOGAI

HIPEROXALURIA, RELACIONADA AL GEN SLC26A6

GEN(ES) ASOCIADOS: SLC26A6

HIPERPARATIROIDISMO NEONATAL GRAVE (CON MLPA)

GEN(ES) ASOCIADOS: CASR

HIPERPARATIROIDISMO TIPO 1, FAMILIAR (CON MLPA)

GEN(ES) ASOCIADOS: CDC73

HIPERPARATIROIDISMO TIPO 2, FAMILIAR (CON MLPA)

GEN(ES]) ASOCIADOS: CDC73

HIPERPARATIROIDISMO-SINDROME DEL TUMOR DE MANDIBULA (HPT-JT)
GEN(ES]) ASOCIADOS: CDC73 (HRPT2]

HIPERPLASIA ADRENAL CONGENITA LIPOIDE

GEN(ES] ASOCIADOS: STAR

HIPERPLASIA SUPRARRENAL CONGENITA DEBIDA A DEFICIENCIA DE 11-BETA-HIDROXILASA
GEN(ES]) ASOCIADOS: CYP11B1

HIPERPLASIA SUPRARRENAL CONGENITA POR DEFICIENCIA DE 17-ALFA HIDROXILASA
DELECIONES-DUPLICACIONES (MLPA]) GEN CYP17A1

HIPERPLASIA SUPRARRENAL CONGENITA POR DEFICIENCIA DE 17-ALFA HIDROXILASA
GEN(ES]) ASOCIADOS: CYP17A1

HIPERPLASIA SUPRARRENAL CONGENITA POR DEFICIENCIA DE 21-HIDROXILASA
SECUENCIACION + MLPA DEL GEN CYP21A2

HIPERPROLINEMIA TIPO 1

GEN(ES) ASOCIADOS: PRODH

HIPERQUILOMICRONEMIA, TIPO 5

GEN(ES) ASOCIADOS: APOAS

HIPERTIROIDISMO FAMILIAR NO AUTOINMUNE

GEN(ES) ASOCIADOS: TSHR

HIPERTRIGLICERIDEMIA INFANTIL TRANSITORIA

GEN(ES) ASOCIADOS: GPDI

HIPERTRIGLICERIDEMIA MAYOR

GEN(ES) ASOCIADOS: APOAS

HIPERTRIGLICERIDEMIA MAYOR

GEN(ES) ASOCIADOS: APOC2

HIPERTRIGLICERIDEMIA MAYOR

GEN(ES) ASOCIADOS: GPIHBP1

HIPERTRIGLICERIDEMIA MAYOR

GEN(ES) ASOCIADOS: LIPI

HIPERTRIGLICERIDEMIA MAYOR

GEN(ES]) ASOCIADOS: LMF1

HIPERTRIGLICERIDEMIA MAYOR

GEN(ES]) ASOCIADOS: LPL
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pA{LOM HIPOALDOSTERONISMO CONGENITO DEBIDO A LA DEFICIENCIA DE CMO I
GEN(ES] ASOCIADOS: CYP11B2
pA{SLIJMl HIPOALDOSTERONISMO CONGENITO DEBIDO A LA DEFICIENCIA DE CMO |
GEN(ES] ASOCIADOS: CYP11B2
yAy[\[Wo[V Rl HIPOALFALIPOPROTEINEMIA
GEN(ES) ASOCIADOS: APOAI
yAy[i(Jme HIPOBETALIPOPROTEINEMIA TIPO 1
GEN(ES) ASOCIADOS: APOB
A7y VBl HIPOCALCEMIA AUTOSOMICA DOMINANTE TIPO 2
GEN(ES) ASOCIADOS: GNATI
yAy[Z1JJll HIPOCALCEMIA AUTOSOMICA DOMINANTE, CON SINDROME DE BARTTER (CON MLPA)
GEN(ES) ASOCIADOS: CASR
pAy[i::)[URl HIPOFOSFATASIA
GEN(ES) ASOCIADOS: ALPL
yAy[ sl HIPOFOSFATEMIA AUTOSOMICA DOMINANTE
GEN(ES) ASOCIADOS: FGF23
yAy (/[ HIPOFOSFATEMIA DOMINANTE CON NEFROLITIASIS U OSTEOPOROSIS
GEN(ES) ASOCIADOS: SLC34Al1
Ay (VI HIPOFOSFATEMIA LIGADA AL CROMOSOMA X
DELECIONES-DUPLICACIONES (MLPA) GEN PHEX
4y v VIl HIPOFOSFATEMIA LIGADA AL CROMOSOMA X
GEN(ES) ASOCIADOS: PHEX
474Vl HIPOGLICEMIA HIPERINSULINEMICA TIPO 2
GEN(ES) ASOCIADOS: KCNJT1
r47 LIl HIPOGLICEMIA HIPERINSULINEMICA TIPO 3 (CON MLPA)
GEN(ES]) ASOCIADOS: GCK
474l HIPOGLICEMIA HIPERINSULINEMICA TIPO 6
GEN(ES]) ASOCIADOS: GLUDI
y£7 L[l HIPOGLICEMIA HIPERINSULINEMICA TIPO 7
GEN(ES) ASOCIADOS: SLC16A1
r4 74Xl HIPOGLICEMIA HIPOINSULINEMICA CON HEMIHIPERTROFIA
GEN(ES]) ASOCIADOS: AKT2
4 7A({[ Ml HIPOGLUCEMIA HIPERINSULINEMICA FAMILIAR TIPO 1
DELECIONES-DUPLICACIONES (MLPA] GEN ABCC8
4747/ VJl HIPOGLUCEMIA HIPERINSULINEMICA FAMILIAR TIPO 1
SECUENCIACION GEN ABCC8
y4yp7 VBl HIPOGONADISMO HIPOGONADOTROPICO (CON MLPA)
GEN(ES) ASOCIADOS: KISSTR
4777/ Ml HIPOGONADISMO HIPOGONADOTROPICO (CON MLPA)
GEN(ES) ASOCIADOS: LHB
y47p7 Ml HIPOGONADISMO HIPOGONADOTROPICO (CON MLPA)
GEN(ES) ASOCIADOS: NSMF
&y, Z0 Il HIPOGONADISMO HIPOGONADOTROPICO CONGENITO SIN ANOSMIA
GEN(ES) ASOCIADOS: PROK2
y&yp1 Ml HIPOGONADISMO HIPOGONADOTROPICO TIPO 10 CON O SIN ANOSMIA
GEN(ES) ASOCIADOS: TAC3
y&ypI )Ml HIPOGONADISMO HIPOGONADOTROPICO TIPO 11 CON O SIN ANOSMIA
GEN(ES) ASOCIADOS: TACR3
y4yry[ VIl HIPOGONADISMO HIPOGONADOTROPICO TIPO 12 CON O SIN ANOSMIA (CON MLPA)
GEN(ES) ASOCIADOS: GNRH]1
y&ypX VIl HIPOGONADISMO HIPOGONADOTROPICO TIPO 15 CON O SIN ANOSMIA
GEN(ES) ASOCIADOS: HS6ST1
4y Ill HIPOGONADISMO HIPOGONADOTROPICO TIPO 3 CON O SIN ANOSMIA (CON MLPA)
GEN(ES]) ASOCIADOS: PROKR2
y&yEx )\l HIPOGONADISMO HIPOGONADOTROPICO TIPO 7 CON O SIN ANOSMIA (CON MLPA)
GEN(ES]) ASOCIADOS: GNRHR
yAy L0 HIPOGONADISMO HIPOGONADOTROPICO-HIPOMIELINIZACION-HIPODONTIA
GEN(ES] ASOCIADOS: POLR3B
yayE{J ][Il HIPOMAGNESEMIA CON HIPOCALCEMIA SECUNDARIA
GEN(ES]) ASOCIADOS: TRPM6
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72373600

Z373700

Z373800

Z373900

Z374000

Z374100

Z374500

Z374400

Z374600

2374300

Z374700

Z374800

Z375100

Z377100

Z377200

Z377300

Z377800

Z378100

72378200

Z378300

72378400

Z383300

7389400

2398100

7398200

2398600

Z398700

Z410400

Z410700

7410800

HIPOMAGNESEMIA TIPO 1

GEN(ES) ASOCIADOS: TRPM6

HIPOMAGNESEMIA TIPO 2

GEN(ES) ASOCIADOS: FXYD2

HIPOMAGNESEMIA TIPO 3

GEN(ES) ASOCIADOS: CLDN16

HIPOMAGNESEMIA TIPO 4

GEN(ES) ASOCIADOS: EGF

HIPOMAGNESEMIA TIPO 5

GEN(ES) ASOCIADOS: CLDN19

HIPOMAGNESEMIA TIPO 6

GEN(ES) ASOCIADOS: CNNM2

HIPOPARATIROIDISMO FAMILIAR

GEN(ES) ASOCIADOS: PTH

HIPOPARATIROIDISMO FAMILIAR

GEN(ES) ASOCIADOS: GCM2

HIPOPARATIROIDISMO, SORDERA NEUROSENSORIAL Y DISPLASIA RENAL (CON MLPA)
GEN(ES) ASOCIADOS: GATA3

HIPOPARATIROIDISMO

GEN(ES) ASOCIADOS: PTH

HIPOPLASIA ADRENAL CONGENITA LIGADA AL X
DELECIONES-DUPLICACIONES (MLPA) GEN NROBT (DAX1)
HIPOPLASIA ADRENAL CONGENITA LIGADA AL X

GEN(ES) ASOCIADOS: NROBT [DAX1)

HIPOPLASIA DE CELULAS DE LEYDIG

GEN(ES) ASOCIADOS: LHCGR

HIPOPLASIA SUPRARRENAL (CON MLPA)

GEN(ES) ASOCIADOS: NROBI

HIPORURICEMIA RENAL TIPO 1

GEN(ES) ASOCIADOS: SLC22A12

HIPORURICEMIA RENAL TIPO 2

GEN(ES) ASOCIADOS: SLC2A9

HIPOTIROIDISMO AISLADO, RELACIONADO AL GEN TRHR
GEN(ES) ASOCIADOS: TRHR

HIPOTIROIDISMO CONGENITO SIN BOCIO TIPO 1(CON MLPA)
GEN(ES) ASOCIADOS: TSHR

HIPOTIROIDISMO CONGENITO SIN BOCIO TIPO 2, FAMILIAR (CON MLPA)
GEN(ES) ASOCIADOS: PAX8

HIPOTIROIDISMO CONGENITO SIN BOCIO TIPO 4

GEN(ES) ASOCIADOS: TSHB

HIPOTIROIDISMO CONGENITO SIN BOCIO TIPO 6

GEN(ES) ASOCIADOS: THRA

HLA DQA1/DQB1 ASOCIADO A DIABETES MELLITUS

ANALISIS HLA DQA1/DQBI

ICTIOSIS FOLICULAR-ALOPECIA-FOTOFOBIA (SINDROME BRESEK)
GEN(ES) ASOCIADOS: MBTPS2

INMUNODEFICIENCIA COMUN VARIABLE, TIPO 7

GEN(ES) ASOCIADOS: CR2

INMUNODEFICIENCIA CON DEFICIENCIA DE CELULAS NATURAL KILLER
GEN(ES) ASOCIADOS: MCM4

INMUNODEFICIENCIA LIGADA AL CROMOSOMA X, CON DEFECTO DE MAGNESIO, INFECCION POR VIRUS DE EPSTEIN-BARR Y NEOPLASIA
GEN(ES) ASOCIADOS: MAGTI

INMUNODEFICIENCIA PANCREATICA-ANEMIA-HIPEROSTOSIS
GEN(ES) ASOCIADOS: COX4I2

INSENSIBILIDAD A LA HORMONA DEL CRECIMIENTO CON INMUNODEFICIENCIA (CON MLPA)
GEN(ES) ASOCIADOS: STAT5B

INSENSIBILIDAD A LOS ANDROGENOS
DELECIONES-DUPLICACIONES (MLPA) GEN AR

INSENSIBILIDAD A LOS ANDROGENOS

SECUENCIACION DEL GEN AR
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yZ 1 I[VIl INSUFICIENCIA OVARICA PREMATURA TIPO 1 (CON MLPA)
GEN(ES]) ASOCIADOS: FMRI1
yZI | E{[JNM INSUFICIENCIA SUPRARRENAL CONGENITA, CON REVERSION SEXUAL 46XY, PARCIAL O COMPLETA
GEN(ES]) ASOCIADOS: CYP11AI
pZAky[ VI INTOLERANCIA A LA FRUCTOSA (CON MLPA)
GEN(ES) ASOCIADOS: ALDOB
pZyAt- VB INTOLERANCIA A LA LACTOSA
MUTACION (C—>T-13910) GEN LPH
yZ k(o[ INTOLERANCIA A LA LACTOSA, TIPO ADULTO
GEN(ES) ASOCIADOS: MCM6
yZIE:[[JBll INTOLERANCIA A LA PROTEINA LISINURICA
GEN(ES) ASOCIADOS: SLC7A7
yLyirAo[ole L ACTICACIDEMIA DEBIDA A DEFICIENCIA DE PDX1
GEN(ES) ASOCIADOS: PDHX
yZ YLKl LEUCODISTROFIA METACROMATICA
GEN(ES) ASOCIADOS: ARSA
L[ JURE LIPODISTROFIA GENERALIZADA TIPO, 1
GEN(ES) ASOCIADOS: AGPAT2
yZxy[ (o[l LIPODISTROFIA GENERALIZADA TIPO, 2
GEN(ES) ASOCIADOS: BSCL2
yZ 7AWV LIPODISTROFIA GENERALIZADA TIPO, 4
GEN(ES) ASOCIADOS: PTRF
yZxyp )[Rl LIPODISTROFIA PARCIAL ADQUIRIDA TIPO BARRAQUER-SIMONS
GEN(ES) ASOCIADOS: LMNB2
yZ%yk{ /Il LIPODISTROFIA PARCIAL FAMILIAR, TIPO 3 (CON MLPA)
GEN(ES) ASOCIADOS: PPARG
yZ%yZ )Ml LIPODISTROFIA PARCIAL FAMILIAR, TIPO 2 (CON MLPA)
GEN(ES]) ASOCIADOS: LMNA
VZxy/[o[Bl LIPOFUSCINOSIS NEURONAL CEROIDEA TIPO 1
GEN(ES]) ASOCIADOS: PPT1
yZxyy[\o Bl LIPOFUSCINOSIS NEURONAL CEROIDEA TIPO 10
GEN(ES) ASOCIADOS: CTSD
yZxS1)[UBl LIPOFUSCINOSIS NEURONAL CEROIDEA TIPO 11 (CON MLPA)
GEN(ES] ASOCIADOS: GRN
yZ:x3: 71l L IPOFUSCINOSIS NEURONAL CEROIDEA TIPO 2
GEN(ES]) ASOCIADOS: TPP1
yZ%LE{)[Ul LIPOFUSCINOSIS NEURONAL CEROIDEA TIPO 3 (CON MLPA)
GEN(ES]) ASOCIADOS: CLN3
p2: %37 Ul LIPOFUSCINOSIS NEURONAL CEROIDEA TIPO 4
GEN(ES) ASOCIADOS: DNAJC5
251Vl LIPOFUSCINOSIS NEURONAL CEROIDEA TIPO 5
GEN(ES) ASOCIADOS: CLN5
yZxyt ()[Rl LIPOFUSCINOSIS NEURONAL CEROIDEA TIPO 6
GEN(ES) ASOCIADOS: CLN6
yZxy o[Vl LIPOFUSCINOSIS NEURONAL CEROIDEA TIPO 7
GEN(ES) ASOCIADOS: MFSD8
pZxi:o[URN LIPOFUSCINOSIS NEURONAL CEROIDEA TIPO 8
GEN(ES) ASOCIADOS: CLN8
y 221\l MACROTROMBOCITOPENIA SINDROMES ASOCIADOS
GEN(ES) ASOCIADOS: MYH9
yZV) |l MALABSORCION DE GLUCOSA / GALACTOSA
GEN(ES) ASOCIADOS: SLC5AI
yZ V1)l MALABSORCION DEL FOLATO HEREDITARIA
GEN(ES) ASOCIADOS: SLC46A1
y ¥y [\l MALABSORCION PRIMARIA DE ACIDO BILIAR
GEN(ES) ASOCIADOS: SLC10A2
2V MANOSIDOSIS ALFA
GEN(ES) ASOCIADOS: MAN2BI
yZVE [ MANOSIDOSIS BETA
GEN(ES] ASOCIADOS: MANBA
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PZVETII MANOSIDOSIS, BETA A, LISOSOMAL-LIKE

GEN(ES) ASOCIADOS: MANBAL

PZEETI METABOLISMO DE FARMACOS POBRE, RELACIONADO AL GEN CYP2C19 (CON MLPA)

GEN(ES) ASOCIADOS: CYP2C19

PZEETAN METABOLISMO DE LA HORMONA TIROIDEA ANORMAL

GEN(ES) ASOCIADOS: SECISBP2

PZEEEWO METABOLISMO DEFICIENTE DE EFAVIRENZ (CON MLPA)

GEN(ES) ASOCIADOS: CYP2B6

PZYE MIOPATIA POR DEFICIENCIA DE MIOADENILATO DEAMINASA

GEN(ES) ASOCIADOS: AMPDI

PZVEM0Ol MODIFICADOR DE FENILCETONURIA, RELACIONADO CON SLC7A5

GEN(ES) ASOCIADOS: SLC7AS

PZE ] MUCOLIPIDOSIS TIPO 2

GEN(ES) ASOCIADOS: GNPTAB

PZEYZ0N MUCOLIPIDOSIS TIPO 3 GAMMA

GEN(ES) ASOCIADOS: GNPTG

PZEZE MUCOLIPIDOSIS TIPO 4

GEN(ES) ASOCIADOS: MCOLNI

PZEEE MUCOPOLISACARIDOSIS TIPO 1

GEN(ES) ASOCIADOS: IDUA

PZEYE0 MUCOPOLISACARIDOSIS TIPO 2 (CON MLPA)

GEN(ES) ASOCIADOS: DS

PZEETI MUCOPOLISACARIDOSIS TIPO 3A

GEN(ES) ASOCIADOS: SGSH

PZEE MUCOPOLISACARIDOSIS TIPO 3B

GEN(ES) ASOCIADOS: NAGLU

PZEEE MUCOPOLISACARIDOSIS TIPO 3C

GEN(ES) ASOCIADOS: HGSNAT

PZEE3 MUCOPOLISACARIDOSIS TIPO 3D

GEN(ES) ASOCIADOS: GNS

PZEEI00 ] MUCOPOLISACARIDOSIS TIPO 4A

GEN(ES) ASOCIADOS: GALNS

PZEEENNI MUCOPOLISACARIDOSIS TIPO 4B

GEN(ES) ASOCIADOS: GLBI

PZEERI I MUCOPOLISACARIDOSIS TIPO 6

GEN(ES) ASOCIADOS: ARSB

PZEEI MUCOPOLISACARIDOSIS TIPO 7

GEN(ES) ASOCIADOS: GUSB

PZLEZA ) MUCOPOLISACARIDOSIS TIPO 9

GEN(ES) ASOCIADOS: HYALI

PZEIC NEOPLASIA ENDOCRINA MULTIPLE TIPO 1(CON MLPA)

GEN(ES) ASOCIADOS: MENI

PEO OBESIDAD (CON MLPA)

GEN(ES) ASOCIADOS: MC4R

PATZIl OBESIDAD (SUSCEPTIBILIDAD A LA

GEN(ES) ASOCIADOS: PYY

PAITEl OBESIDAD CON INSUFICIENCIA SUPRARRENAL Y PELO ROJO (CON MLPA)

GEN(ES) ASOCIADOS: POMC

OBESIDAD CON PROCESAMIENTO ALTERADO DE PROHORMONAS
GEN(ES) ASOCIADOS: PCSK1

OBESIDAD DE INICIO TEMPRANO, SUSCEPTIBILIDAD (CON MLPA]
GEN(ES) ASOCIADOS: POMC

OBESIDAD MORBIDA
GEN(ES) ASOCIADOS: MC4R

OBESIDAD MORBIDA DEBIDA AL DEFICIENCIA DEL RECEPTOR DE LEPTINA
GEN(ES) ASOCIADOS: LEPR

OBESIDAD POR DEFICIENCIA DE LEPTINA (CON MLPA)
GEN(ES) ASOCIADOS: LEP

OBESIDAD SEVERA (CON MLPA)
GEN(ES) ASOCIADOS: PPARG
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v4ky4{s[JBl OBESIDAD, SUSCEPTIBILIDAD, RELACIONADO AL GEN SLC6A14
GEN(ES) ASOCIADOS: SLC6A14
4Bl ODONTOHIPOFOSFATASIA
GEN(ES) ASOCIADOS: ALPL
p4\ [/ Il OPITZ GBBB SINDROME DE
DELECIONES-DUPLICACIONES (MLPA] GEN MID1
r4 W1l OPITZ GBBB SINDROME DE
SECUENCIACION GEN MIDI
ALV Il OVALOCITOSIS
GEN(ES) ASOCIADOS: SLC4A1
p4 10O B PANCREATITIS CRONICA HEREDITARIA
GEN(ES) ASOCIADOS: CLDN2
A7 JOBM PANCREATITIS CRONICA HEREDITARIA
GEN(ES) ASOCIADOS: CPAI
431V PANCREATITIS HEREDITARIA
DELECIONES-DUPLICACIONES (MLPA) GEN PRSS1
yAJ ()Ml PANCREATITIS HEREDITARIA
GEN(ES) ASOCIADOS: PRSSI
A 5 {s[OMl PANHIPOPITUITARISMO, LIGADO AL CROMOSOMA X
GEN(ES) ASOCIADOS: SOX3
P43V Bl PENTOSURIA
GEN(ES) ASOCIADOS: DCXR
4170 )l PIRUVATO CARBOXILASA
FIBROBLASTOS
p4L%{)[ VBl PIRUVATO DESHIDROGENASA
FIBROBLASTOS
p4(5) (MM PITUITARIA HORMONA DEFICIENCIA CPHD2
GEN(ES) ASOCIADOS: PROPI
Ay (OBl POLIENDOCRINOPATIA AUTOINMUNE TIPO 1
GEN(ES) ASOCIADOS: AIRE
y4syk{1/ Il PORFIRIA AGUDA INTERMITENTE
DELECIONES-DUPLICACIONES [MLPA] GEN HMBS
yA-yy\JMM PORFIRIA AGUDA INTERMITENTE
SECUENCIACION GEN HMBS
pAsyki Il PORFIRIA ERITROPOYETICA CONGENITA (CON MLPA)
GEN(ES) ASOCIADOS: UROS
yAsy 2Ol [OB PORFIRIA VARIEGATA (CON MLPA)
GEN(ES) ASOCIADOS: PPOX
yAsy[:x {0\ Il PREDISPOSICION A ACROMEGALIA DEBIDO A MUTACION GERMINAL EN EL GEN GPR101
GEN(ES) ASOCIADOS: GPRI101
43 {))Mll PROTOPORFIRIA ERITROPOYETICA, LIGADA AL CROMOSOMA X
GEN(ES) ASOCIADOS: ALAS2
4375l PSEUDOHERMAFRODITISMO CON GINECOMASTIA
GEN(ES) ASOCIADOS: HSD17B3
pAL: V| Mll PSEUDOHERMAFRODITISMO MASCULINO POR DEFICIENCIA DE 5-ALFA REDUCTASA TIPO 2
GEN(ES) ASOCIADOS: SRD5A2
A LGVl PSEUDOHIPOALDOSTERONISMO TIPO 1 AUTOSOMICO DOMINANTE
GEN(ES) ASOCIADOS: NR3C2
412y Ol PSEUDO-HIPOALDOSTERONISMO TIPO 2B
GEN(ES) ASOCIADOS: WNK4
y4s3: 00l PSEUDO-HIPOALDOSTERONISMO, TIPO 1, AUTOSOMICO RECESIVO
GEN(ES) ASOCIADOS: SCNN1A
yA3: 00l PSEUDO-HIPOALDOSTERONISMO, TIPO 1, AUTOSOMICO RECESIVO
GEN(ES) ASOCIADOS: SCNN1B
yA3: 00l PSEUDO-HIPOALDOSTERONISMO, TIPO 1, AUTOSOMICO RECESIVO
GEN(ES) ASOCIADOS: SCNN1G
d3:-7J0)Bll PSEUDOHIPOPARATIROIDISMO TIPO 1A (CON MLPA)
GEN(ES) ASOCIADOS: GNAS
A3 %0 )Bll PSEUDOHIPOPARATIROIDISMO TIPO 1B (CON MLPA)
GEN(ES) ASOCIADOS: GNAS
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7585400

2585600

Z586800

Z591100

Z591300

7591400

Z591500

7591200

7592200

2596400

2596500

7596600

7596700

2596800

2596900

Z597000

Z597100

7597200

7597300

7597600

7625100

2627500

2633700

Z041700

Z635100

2635200

2635300

2635400

Z754100

2636200

PSEUDOHIPOPARATIROIDISMO TIPO 1C (CON MLPA)

GEN(ES] ASOCIADOS: GNAS
PSEUDOPSEUDOHIPOPARATIROIDISMO (CON MLPA)

GEN(ES] ASOCIADOS: GNAS

PUBERTAD PRECOZ MASCULINA

GEN(ES) ASOCIADOS: LHCGR

RAQUITISMO DEPENDIENTE DE LA VITAMINA D, TIPO 1
GEN(ES) ASOCIADOS: CYP27B1

RAQUITISMO HIPOFOSFATEMICO AUTOSOMICO DOMINANTE (CON MLPA)
GEN(ES) ASOCIADOS: FGF23

RAQUITISMO HIPOFOSFATEMICO CON HIPERCALCIURIA
GEN(ES) ASOCIADOS: SLC34A3

RAQUITISMO HIPOFOSFATEMICO HEREDITARIO CON HIPERCALCIURIA
GEN(ES) ASOCIADOS: SLC34A3

RAQUITISMO HIPOFOSFATEMICO

GEN(ES) ASOCIADOS: CLCN5

RAQUITISMO, VITAMINA D 25-HIDROXILACION-DEFICIENTE, TIPO 1B
GEN(ES) ASOCIADOS: CYP2RI

RESISTENCIA A ESTROGENOS

POLIMORFISMOS (PVULL Y XBAL) GEN ESR1

RESISTENCIA A LA COLCHICINA

GEN(ES) ASOCIADOS: ABCBI

RESISTENCIA A LA CUMARINA

GEN(ES) ASOCIADOS: VKORCI

RESISTENCIA A LA HORMONA TIROIDEA

GEN(ES) ASOCIADOS: THRB

RESISTENCIA A LOS GLUCOCORTICOIDES GENERALIZADA
GEN(ES]) ASOCIADOS: NR3Cl

RESISTENCIA AL CLORANFENICOL, RELACIONADO CON EL GEN MT-RNR2
GEN(ES) ASOCIADOS: MT-RNR2

RESISTENCIA AL ESTROGENO

GEN(ES) ASOCIADOS: ESRI1

RESISTENCIA AL FACTOR DE CRECIMIENTO INSULINICO TIPO 1
DELECIONES-DUPLICACIONES (MLPA) GEN IGFIR

RESISTENCIA AL FACTOR DE CRECIMIENTO INSULINICO TIPO 1
SECUENCIACION GEN IGFIR

RESISTENCIA DE LA CUMARINA / WARFARINA DEBIDO A VARIANTES DE CYP2C9 (CON MLPA)
GEN(ES] ASOCIADOS: CYP2C9

RESISTENCIA HORMONAS TIROIDEAS

GEN(ES) ASOCIADOS: THRB

SACAROPINURIA

GEN(ES) ASOCIADOS: AASS

SARCOSINEMIA

GEN(ES) ASOCIADOS: SARDH

SINDROME 3M

GEN(ES) ASOCIADOS: CUL7

SINDROME ANE

GEN(ES) ASOCIADOS: RBM28

SINDROME CARDIO-FACIO-CUTANEO TIPO 1

GEN(ES) ASOCIADOS: BRAF

SINDROME CARDIO-FACIO-CUTANEO TIPO 2

GEN(ES) ASOCIADOS: KRAS

SINDROME CARDIO-FACIO-CUTANEO TIPO 3

GEN(ES) ASOCIADOS: MAP2K1

SINDROME CARDIO-FACIO-CUTANEO TIPO 4

GEN(ES) ASOCIADOS: MAP2K2

SINDROME DE TOWNES-BROCKS

GEN(ES) ASOCIADOS: SALLI

SINDROME DE ACALASIA ADDISONISMO ALACRIMIA

GEN(ES]) ASOCIADOS: AAAS
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yA K3 (Bl SINDROME DE ALSTROM
GEN(ES) ASOCIADOS: ALMST

pA 110 VI SINDROME DE ANTLEY-BIXLER (GENITALES AMBIGUOS)
GEN(ES) ASOCIADOS: POR

POV SINDROME DE BARAKAT
GEN(ES) ASOCIADOS: GATA3

p AL )[Bll SINDROME DE BARDET-BIEDL TIPO 1
GEN(ES) ASOCIADOS: BBSI

yAs[JMll SINDROME DE BARDET-BIEDL TIPO 10

GEN(ES) ASOCIADOS: BBS10

pAZ 7Bl SINDROME DE BARDET-BIEDL TIPO 11

GEN(ES) ASOCIADOS: TRIM32

47 01:lJJll SINDROME DE BARDET-BIEDL TIPO 12

GEN(ES) ASOCIADOS: BBS12

A7V SINDROME DE BARDET-BIEDL TIPO 13

GEN(ES) ASOCIADOS: MKS1

pAZA(JoOBM SINDROME DE BARDET-BIEDL TIPO 14

GEN(ES) ASOCIADOS: CEP290

yA7.\VV Bl SINDROME DE BARDET-BIEDL TIPO 15

GEN(ES) ASOCIADOS: WDPCP

p-ZAR{ VIl SINDROME DE BARDET-BIEDL TIPO 2

GEN(ES) ASOCIADOS: BBS2

pA-ZV OBl SINDROME DE BARDET-BIEDL TIPO 3

GEN(ES) ASOCIADOS: ARL6

p LAV SINDROME DE BARDET-BIEDL TIPO 4

GEN(ES) ASOCIADOS: BBS4

yA3 ()Ml SINDROME DE BARDET-BIEDL TIPO 5
GEN(ES) ASOCIADOS: BBS5

y 42 vV Bl SINDROME DE BARDET-BIEDL TIPO 6
GEN(ES) ASOCIADOS: MKKS

y 475 OBM SINDROME DE BARDET-BIEDL TIPO 7
GEN(ES) ASOCIADOS: BBS7

yAZACI0 Ml SINDROME DE BARDET-BIEDL TIPO 8
GEN(ES) ASOCIADOS: TTC8

yA.72os)Bll SINDROME DE BARDET-BIEDL TIPO 9
GEN(ES) ASOCIADOS: BBS9

yZy L)l SINDROME DE BARDET-BIEDL, MODIFICADOR

GEN(ES) ASOCIADOS: CCDC28B

yA:7A VBl SINDROME DE BARDET-BIEDL, RELACIONADO AL GEN LZTFLI

GEN(ES) ASOCIADOS: LZTFL1

pA):70) )Ml SINDROME DE BARTTER ANTENATAL TIPO 1

GEN(ES) ASOCIADOS: SLCI2A1

yA):721 ) Bl SINDROME DE BARTTER TIPO 2

GEN(ES) ASOCIADOS: KCNJ1

yA:7X () Bl SINDROME DE BARTTER TIPO 3

GEN(ES) ASOCIADOS: CLCNKB

yAi:7Z0J Bl SINDROME DE BARTTER TIPO 4A

GEN(ES) ASOCIADOS: BSND

yA):7 )l SINDROME DE BARTTER TIPO 4B

GEN(ES) ASOCIADOS: CLCNKA

yA):7Ls)Jll SINDROME DE BECKWITH WIEDEMANN

DELECIONES-DUPLICACIONES (MLPA]) GEN KCNQIOTI

yA): k(0B SINDROME DE BECKWITH WIEDEMANN

GEN(ES) ASOCIADOS: CDKN1C

p A VGHM SINDROME DE BLOOM

GEN(ES) ASOCIADOS: BLM

AL )M SINDROME DE BORJESON-FORSSMAN-LEHMANN
GEN(ES) ASOCIADOS: PHF6

yAPX3:0 0B SINDROME DE CARNEY TIPO 1
GEN(ES) ASOCIADOS: PRKARIA
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PO SINDROME DE CARPENTER
GEN(ES) ASOCIADOS: RAB23
PZYZ 0 SINDROME DE CHANARIN-DORFMAN
GEN(ES) ASOCIADOS: ABHDS
PACIUO SINDROME DE COHEN
DELECIONES-DUPLICACIONES [MLPA] GEN COHT (VPSI3B)
PAIVJRl SINDROME DE COHEN
SECUENCIACION MASIVA [NGS) GEN COHT [VPSI3B)
P2 SINDROME DE DEFICIENCIA DE CREATINA (CON MLPA)
GEN(ES) ASOCIADOS: SLC6A8
PZEZS 0 SINDROME DE DISFUNCION DEL METABOLISMO DE LA TIAMINA TIPO 5
GEN(ES) ASOCIADOS: TPKI
PZSZALHl SINDROME DE DONOHUE
GEN(ES) ASOCIADOS: INSR
PZZY 0 SINDROME DE ECTRODACTILIA-DISPLASIA ECTODERMICA-FISURA LABIOPALATINA 3 (EEC3)
SECUENCIACION EXONES (5-8,13-14) GEN TP63
P SINDROME DE FANCONI-BICKEL
GEN(ES) ASOCIADOS: SLC2A2
PZI0LIl SINDROME DE HIPERORNITINEMIA-HIPERAMONEMIA - HOMOCITRULLINURIA
GEN(ES) ASOCIADOS: SLC25A15
PIIl SINDROME DE HIPOPARATIROIDISMO-RETRASO-DISMORFIA
GEN(ES) ASOCIADOS: TBCE
P2 SINDROME DE HURLER
GEN(ES) ASOCIADOS: IDUA
P27 SINDROME DE HURLER-SCHEIE
GEN(ES) ASOCIADOS: IDUA
PZ 0 SINDROME DE INSENSIBILIDAD ANDROGENICA
DELECIONES-DUPLICACIONES [MLPA] GEN AR
PZALEA SINDROME DE INSENSIBILIDAD ANDROGENICA
GEN(ES] ASOCIADOS: AR
PZIZe 0l SINDROME DE INTERRUPCION DEL TALLO PITUITARIO, RELACIONADO AL GEN GPRI61
GEN(ES]) ASOCIADOS: GPRI6T
P23 SINDROME DE JOHANSON BLIZZARD
GEN(ES) ASOCIADOS: UBRI
SINDROME DE KALLMANN TIPO 1(CON MLPA)
GEN(ES) ASOCIADOS: ANOST
23000 SINDROME DE KALLMANN TIPO 2 (CON MLPA)
GEN(ES) ASOCIADOS: FGFRI
P23 SINDROME DE KALLMANN TIPO 4 (CON MLPA)
GEN(ES]) ASOCIADOS: PROK2
230300 SINDROME DE KALLMANN, RELACIONADO AL GEN SEMA3A
GEN(ES) ASOCIADOS: SEMA3A
PZALE SINDROME DE KEARNS-SAYRE
DELECION (4977 PB) GEN MTDNA
PZALYAAIl SINDROME DE KENNY-CAFFEY TIPO 1
GEN(ES) ASOCIADOS: TBCE
P2l SINDROME DE LARON (CON MLPA)
GEN(ES) ASOCIADOS: GHR
PZPLIMl SINDROME DE LEOPARD
GEN(ES) ASOCIADOS: PTPNTI
P2V SINDROME DE LESCH-NYHAN
GEN(ES) ASOCIADOS: HPRTT
PZIZEll SINDROME DE LIDDLE
GEN(ES) ASOCIADOS: SCNN1B
P2IZE ]l SINDROME DE LIDDLE
GEN(ES]) ASOCIADOS: SCNNIG
PZEll SINDROME DE MCCUNE-ALBRIGHT
DELECIONES-DUPLICACIONES (MLPA] GEN GNAS
PZERZ 0 SINDROME DE MCCUNE-ALBRIGHT
GEN(ES) ASOCIADOS: GNAS
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y4:y [l SINDROME DE MCKUSICK-KAUFMAN
GEN(ES) ASOCIADOS: MKKS
y4y [l SINDROME DE MCKUSICK-KAUFMAN
GEN(ES) ASOCIADOS: MKKS
ydyL: (UM SINDROME DE MEIER-GORLIN TIPO 1
GEN(ES) ASOCIADOS: ORCI
yd L1 (UM SINDROME DE MEIER-GORLIN TIPO 4
GEN(ES) ASOCIADOS: CDTI
AL [l SINDROME DE MELAS, RELACIONADO CON MT-TLI
GEN(ES) ASOCIADOS: MT-TLI
yd3: 07\l SINDROME DE MITCHELL-RILEY
GEN(ES) ASOCIADOS: RFX6
4o/l SINDROME DE OHDO
GEN(ES) ASOCIADOS: KAT6B
4 yZJOBM SINDROME DE PALLISTER-HALL
DELECIONES-DUPLICACIONES (MLPA] GEN GLI3
41/ B SINDROME DE PALLISTER-HALL
GEN(ES) ASOCIADOS: GLI3
4315l SINDROME DE PENDRED
GEN(ES) ASOCIADOS: SLC26A4
y43:1:(:1 )l SINDROME DE PENDRED
DELECIONES-DUPLICACIONES (MLPA) GEN SLC26A4
pA:y/1: )Ml SINDROME DE PRADER-WILLI
ANALISIS DE METILACION
pAsy/) VM SINDROME DE PRADER-WILLI
FISH SANGRE TOTAL
pA3: %7\ Il SINDROME DE PRUNE BELLY
GEN(ES) ASOCIADOS: CHRM3
yA:7x 2Bl SINDROME DE ROTHMUND-THOMPSON
GEN(ES) ASOCIADOS: RECQL4
y 47211 [Ol SINDROME DE SANJAD-SAKATI
GEN(ES) ASOCIADOS: TBCE
p4:3:) )Ml SINDROME DE SCHEIE
GEN(ES) ASOCIADOS: IDUA
yL:yX: 0B SINDROME DE SCHINZEL-GIEDION
GEN(ES) ASOCIADOS: SETBP1
y4: 110V B SINDROME DE SECKEL TIPO 1
GEN(ES) ASOCIADOS: ATR
y 41k [l SINDROME DE SHWACHMAN-DIAMOND
GEN(ES) ASOCIADOS: SBDS
yA:x7L (0[Ol SINDROME DE SILVER-RUSSELL
ESTUDIO METILACION (MLPA)
yA%% )Ml SINDROME DE SIMPSON-GOLABI-BEHMEL TIPO 1
DELECIONES-DUPLICACIONES (MLPA] GEN GPC3
pA%%1(1)Bl SINDROME DE SIMPSON-GOLABI-BEHMEL TIPO 1
GEN(ES) ASOCIADOS: GPC3
y440[OB SINDROME DE SMITH-LEMLI-OPITZ
GEN(ES) ASOCIADOS: DHCR7
pA 1l SINDROME DE TROMOCITOPENIA-RADIO AUSENTE
GEN(ES) ASOCIADOS: RBM8A
yaLy 0Bl SINDROME DE WARBURG MICRO
GEN(ES) ASOCIADOS: RAB3GAPI
y4 1))l SINDROME DE WERNER
GEN(ES) ASOCIADOS: WRN (RECQL2)
VBl SINDROME DE WOLCOTT-RALLISON
GEN(ES) ASOCIADOS: EIF2AK3
L1l 0Bl SINDROME DE WOLF-HIRSCHHORN (DEL 4P16.3) WHSR
FISH SANGRE TOTAL
1) (OBl SINDROME DE WOLF-HIRSCHHORN
DELECIONES-DUPLICACIONES (MLPA) GEN WHCR
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SINDROME DE WOLFRAM TIPO 1(CON MLPA)
GEN(ES) ASOCIADOS: WFST
4/ [JON SINDROME DE WOLFRAM TIPO 2
GEN(ES) ASOCIADOS: CISD2
y4[ki [0l SINDROME DEL CONDUCTO MULLERIANO PERSISTENTE TIPO 1
GEN(ES) ASOCIADOS: AMH
y4[x{J)ll SINDROME DEL CONDUCTO MULLERIANO PERSISTENTE TIPO 2
GEN(ES) ASOCIADOS: AMHR?2
475 Bl SINDROME DEL OVARIO POLIQUISTICO TIPO 1
GEN(ES) ASOCIADOS: SULT2A1
y4 (YLl SINDROME DEL OVARIO POLIQUISTICO TIPO 1
GEN(ES) ASOCIADOS: SULT2BI
r4[ /[ JBll SINDROME GENITOPATELAR
GEN(ES) ASOCIADOS: KAT6B
4331 (/UMM SINDROME HIDROLETAL
GEN(ES) ASOCIADOS: HYLSI
4Bl SINDROME PERRAULT DE TIPO 1
GEN(ES) ASOCIADOS: HSD17B4
yAl7)[Mll SINDROME PERRAULT DE TIPO 2
GEN(ES) ASOCIADOS: HARS2
y4:1:7A/[Bll SINDROME PERRAULT DE TIPO 3
GEN(ES) ASOCIADOS: CLPP
y4:{:7»1\ Ml SINDROME PERRAULT DE TIPO 4
GEN(ES) ASOCIADOS: LARS2
y4,vA[VB SINDROME SERKAL (CON MLPA)
GEN(ES) ASOCIADOS: WNT4
y4yL: VI SINDROME ULNAR-MAMARIO
GEN(ES) ASOCIADOS: TBX3
r4kx3 (VB SUDORACION INDUCIDA POR FRIO INCLUIDO (SINDROME DE CRISPONI)
SECUENCIACION GEN CLCF1
y4k%7Bll SUDORACION INDUCIDA POR FRIO INCLUIDO (SINDROME DE CRISPONI)
SECUENCIACION GEN CRLF1
yakkL OBl SUPERACTIVIDAD DE FOSFORIBOSILPIROFOSFATO SINTETASA
GEN(ES) ASOCIADOS: PRPSI
r4 k2 OBl SUSCEPTIBILIDAD A COMPLICACIONES MICROVASCULARES DE LA DIABETES, TIPO
GEN(ES) ASOCIADOS: SOD2
p4k{3:[ Ol SUSCEPTIBILIDAD A LA HIPERLIPIDEMIA FAMILIAR
GEN(ES) ASOCIADOS: USFI
y4ky I SUSCEPTIBILIDAD A LA HIPERTRIGLICERIDEMIA
GEN(ES) ASOCIADOS: LIPI
A0 )0 SUSCEPTIBILIDAD A LA OBESIDAD SEVERA Y DIABETES TIPO Il
GEN(ES) ASOCIADOS: UCP3
pAS(o VTl SUSCEPTIBILIDAD A LA OBESIDAD SEVERA
GEN(ES) ASOCIADOS: MC3R
pAs S0\l SUSCEPTIBILIDAD A LA OBESIDAD SEVERA
GEN(ES) ASOCIADOS: SIM1
p4EL VIl SUSCEPTIBILIDAD AL FAVISMO
GEN(ES) ASOCIADOS: G6PD
y4L%3: 100 Qll TALASEMIA-DEFICIENCIA INTELECTUAL LIGADO AL X
SECUENCIACION MASIVA [NGS) GEN ATRX
y47L VIl TIROSINEMIA TIPO 1
GEN(ES) ASOCIADOS: FAH
4% Il TIROSINEMIA TIPO 1B
GEN(ES) ASOCIADOS: GSTZI1
yakx3 (OBl TIROSINEMIA TIPO 2
GEN(ES) ASOCIADOS: TAT
y4lx7) VIl TIROSINEMIA TIPO 3
GEN(ES) ASOCIADOS: HPD
4 l3:10 00l TRASTORNO DE GLICOSILACION LIGADO AL CROMOSOMA X
GEN(ES) ASOCIADOS: SSR4

SEQUENCE REFERENCE LAB @



41l TRASTORNO DE GLICOSILACION TIPO 1A

GEN(ES] ASOCIADOS: PMM2

y4[{Ii[\[Ill TRASTORNO DE GLICOSILACION TIPO 1B

GEN(ES]) ASOCIADOS: MPI

4[] 0/J Il TRASTORNO DE GLICOSILACION TIPO 1C

GEN(ES) ASOCIADOS: ALG6

y4[J170[ Il TRASTORNO DE GLICOSILACION TIPO 1D

GEN(ES) ASOCIADOS: ALG3

y4[Jo{[ Il TRASTORNO DE GLICOSILACION TIPO 1E

GEN(ES) ASOCIADOS: DPM1

y4/[J Ol TRASTORNO DE GLICOSILACION TIPO 1F

GEN(ES) ASOCIADOS: MPDU1

y4[)JJll TRASTORNO DE GLICOSILACION TIPO 1G

GEN(ES) ASOCIADOS: ALG12

y4[/J)sJll TRASTORNO DE GLICOSILACION TIPO TH

GEN(ES) ASOCIADOS: ALG8

y4[7(Jll TRASTORNO DE GLICOSILACION TIPO 1

GEN(ES) ASOCIADOS: ALG2

y4[{o: )Ml TRASTORNO DE GLICOSILACION TIPO 1)

GEN(ES) ASOCIADOS: DPAGTI

y4[[JMll TRASTORNO DE GLICOSILACION TIPO 1K

GEN(ES) ASOCIADOS: ALGI

y4[ VIl TRASTORNO DE GLICOSILACION TIPO 1L

GEN(ES) ASOCIADOS: ALG9

4/ 1Ml TRASTORNO DE GLICOSILACION TIPO 1M

GEN(ES) ASOCIADOS: DOLK

470Vl TRASTORNO DE GLICOSILACION TIPO IN

GEN(ES]) ASOCIADOS: RFTI

y4[;]L{\'Ill TRASTORNO DE GLICOSILACION TIPO 10

GEN(ES]) ASOCIADOS: DPM3

4/ OBl TRASTORNO DE GLICOSILACION TIPO 1P

GEN(ES]) ASOCIADOS: ALGTI

4/l TRASTORNO DE GLICOSILACION TIPO 1Q

GEN(ES) ASOCIADOS: SRD5A3

47X\l TRASTORNO DE GLICOSILACION TIPO 1R

GEN(ES) ASOCIADOS: DDOST

r4[L0l TRASTORNO DE GLICOSILACION TIPO 1S

GEN(ES]) ASOCIADOS: ALG13

y4[3 1[Il TRASTORNO DE GLICOSILACION TIPO 1U

GEN(ES]) ASOCIADOS: DPM2

4,1y (VM TRASTORNO DE GLICOSILACION TIPO TW

GEN(ES) ASOCIADOS: STT3A

y4[;1[:{/ Il TRASTORNO DE GLICOSILACION TIPO 2A

GEN(ES) ASOCIADOS: MGAT2

vyl TRASTORNO DE GLICOSILACION TIPO 2B

GEN(ES) ASOCIADOS: MOGS

y4[511: VIl TRASTORNO DE GLICOSILACION TIPO 2C

GEN(ES) ASOCIADOS: SLC35CI

y4[5[[JJll TRASTORNO DE GLICOSILACION TIPO 2D

GEN(ES) ASOCIADOS: BAGALT1

y4/[:710 )Ml TRASTORNO DE GLICOSILACION TIPO 2E

GEN(ES) ASOCIADOS: COG7

y4/:7A( VIl TRASTORNO DE GLICOSILACION TIPO 2F

GEN(ES) ASOCIADOS: SLC35A1

ya (77 )l TRASTORNO DE GLICOSILACION TIPO 2G

GEN(ES) ASOCIADOS: COGI

ya (-7 \Mll TRASTORNO DE GLICOSILACION TIPO 2H

GEN(ES) ASOCIADOS: COG8

y4:72 0l TRASTORNO DE GLICOSILACION TIPO 2I
GEN(ES) ASOCIADOS: COG5

@ SEQUENCE REFERENCE LAB



TRASTORNO DE GLICOSILACION TIPO 2J
GENI(ES) ASOCIADOS: COG4

TRASTORNO DE GLICOSILACION TIPO 2K
GEN(ES) ASOCIADOS: TMEM165

TRASTORNO DE GLICOSILACION TIPO 2M
GENI(ES) ASOCIADOS: SLC35A2

TRASTORNO DE GLICOSILACION TIPO 3
GENI(ES) ASOCIADOS: COG6

Ayl TRIMETILAMINURIA

GEN(ES) ASOCIADOS: FMO3

yail L[V XANTINURIA TIPO 1

GEN(ES) ASOCIADOS: XDH
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