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GENETICA: AREA DE ENFERMEDADES HEREDITARIAS

CATALOGO DE PRUEBAS 2018 / PLAZO DE ENTREGA: dfas habiles

Genética molecular (3 - 5 ml de sangre periférica en EDTA) Técnica Plazo
1 Cancer colorrectal hereditario no polipdsico (CCHNP/Sindrome de Lynch), mutaciones MLHI Secuenciacion Sanger 15 dias
2 Cancer colorrectal hereditario no polipdsico (CCHNP/Sindrome de Lynch), mutaciones MSH2 Secuenciacidon Sanger 15 dias
3 Cancer colorrectal hereditario no polipdsico (CCHNP/Sindrome de Lynch), mutaciones MSH6 Secuenciacion Sanger 15 dias
4 Cancer de mama/ovario hereditario, delecion/duplicacién BRCAIy BRCA2 MLPA 10 dias
5 Cancer gastrico difuso hereditario (CGDH), mutaciones CDHI Secuenciacion Sanger 15 dias
6 Distonia de torsion temprana (DYT1), TORIA (delecion ¢.907 909delGAG) Secuenciacion Sanger 15 dias
7  Fibrosis quistica, 1VS8-Tn (poli-T) y las 50 mutaciones mas frecuentes en el gen CFTR Secuenciacion Sanger 20 dias
8 Fragil X, expansion CGG gen FMRI Analisis de fragmentos 20 dias
9 Hipoacusia mitocondrial, sensibilidad a aminoglucdsidos, mutacion A1555G, 12S rRNA Secuenciacion Sanger 15 dias
10 Hipoacusia, mutacion GJB2y delecion GJB6 Secuenciacion Sanger 15 dias
11 Leiomiomatosis hereditaria y cancer renal (def. fumarato hidratasa), mutaciones FH Secuenciacion Sanger 15 dias
12 Melanoma familiar, mutaciones CDKN2A (p16INK4) Secuenciacion Sanger 15 dias
13 Neoplasia endocrina multiple tipo 1 (MEN1), mutaciones MENI Secuenciacion Sanger 15 dias
14 Neoplasia endocrina multiple tipo 2 (MEN2), mutaciones RET (exones 8, 10, 11, 13-16) Secuenciacion Sanger 15 dias
15 Poliposis adenomatosa colorrectal autosémica recesiva, mutaciones MUTYH (exones 7y 13)  Secuenciacion Sanger 15 dias
16 Poliposis adenomatosa familiar (PAF) autosémica dominante, mutaciones APC Secuenciacion Sanger 15 dias
17 Sindrome de Cowden y PTEN Hamartoma Tumor Syndrome (PHTS), mutaciones PTEN Secuenciacion Sanger 15 dias
18 Von Hippel Lindau, mutaciones VHL Secuenciacion Sanger 15 dias
19 UGTI1A1*28, toxicidad a tratamiento con irinotecan Secuenciacion Sanger 10 dias
20 TYMS (repeticion 28 pb) + DPD (1VS14+1 G>A) + MTHFR (c.C677T),

toxicidad a tratamiento fluoropirimidinas (5-FU) Varios 10 dias
21 Estudio dirigido de mutaciones conocidas Secuenciacion Sanger 15 dias
22 0Otras: bajo demanda
Citogenética y Citogenomica (3-5ml de sangre periférica) Técnica Plazo
23 Array CGH 60K postnatal Array CGH 15 dias
24 Autismo Array CGH 180K Array CGH 20 dias
25 Cariotipo de sangre periférica de alta resolucion Cariotipo de bandas G 15 dias

26 NGS Diagndstico prenatal no invasivo de aneuploidias cromosémicas

Next Generation Sequencing 5 dias

27 Otras: bajo demanda
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Genomica Molecular (3-5ml de sangre periférica en EDTA) Técnica Plazo
28 cancer Colorrectal Hereditario: Identificacion de predisposicion hereditaria a cancer colorrectal: Next Generation Sequencing 25 dias
+ Opcion 1 (alto riesgo): APC, EPCAM, MLHI, MSH2, MSH6, MUTYH, PMS2, POLDI1y POLE.
+ 0Opcion 2 (completo): APC, ATM, AXINZ, BARDI, BMPRIA, BRCAI, BRCA2, BRIP1, BUBIB,
CDKNIB, CHEKZ, ENG, EPCAM, EPHXI1, FANI, FLCN, GALNTI12, MET, MLHI1, MLH3, MSHZ,
MSH6, MUTYH, NFKBIZ, NTHLI, PALB2, PMS2, POLDI, POLE, PTEN, RAD51D, RPS20,
SCG5/GREM1, SEMA4A, SMAD4, SMARCA4, STK11, TP53y XRCC4.
+0pcion 3 (Sindrome de Lynch): EPCAM, MLHI1, MSH2, MSH6, PMS2, POLDI1Yy POLE.
29 Cancer Gastrico Hereditario: Identificacion de predisposicidn hereditaria a cancer gastrico: Next Generation Sequencing 25 dias
APC, BMPRIA, BRCAI, BRCAZ, CDHI, CDKN2A, CTNNAL, EPCAM, KIT, MAP3K6, MET, MLHI,
MSHZ, MSH6, NF1, PDGFRA, PMSZ2, PTEN, SDHA, SDHB, SDHC, SDHD, SMAD4, STK11y TP53.
30 Cancer de Mama/Ovario y Ovario Hereditario: Identificacion de predisposicion hereditariaa Next Generation Sequencing 25 dias
cancer de mama/ovario:
+ Opcion 1 (alto riesgo): ATM, BRCA1, BRCAZ, BRIP1, CHEKZ2, PALB2, RAD51CY RADS5ID.
+ 0pcion 2 (completo): AKTI, ATM, BARDI, BRCAL, BRCAZ, BRIP1, CDH1, CHEK2, DICERI,
EPCAM, FAM175A, FANCC, MLHI, MREIIA, MSH2, MSH6, MUTYH, NBN, NF1, PALB2,
PIK3CA, PMS2, POLDI, PTEN, RAD50, RAD51C, RAD51D, RINTI, SDHB, SDHD,
SMARCA4, STK11, TP53y XRCCZ.
31 Cancer Pancreatico Hereditario: Identificacion de predisposicion hereditaria a cancer pancredtico: Next Generation Sequencing 25 dias
APC, ATM, BARDI, BMPRIA, BRCAI, BRCAZ2, CDHI, CDK4, CDKN2A, CHEKZ2, EPCAM, FANCC,
MENI, MLHI, MSH2, MSH6, MUTYH, NBN, NF1, PALB2, PALLD, PMSZ2, PRSS1, PTEN, SMADA4,
SPINKI, STK11, TP53, TSC1, TSC2y VHL.
32 Cancer de Préstata Hereditario: Identificacion de predisposicion hereditaria a cancer de prostata: ~ Next Generation Sequencing 25 dias
ATM, BRCAI, BRCAZ, CHEKZ, EPCAM, HOXB13, MLH1, MSHZ2, MSH6, NBN, PMS2y TP53.
33 cancer Renal y del Tracto Urinario Hereditario: Next Generation Sequencing 25 dias
Identificacion de predisposicion hereditaria a cancer renal y del tracto urinario:
BAPI, BUBIB, CEP57, DICERI1, DIS3L2, EPCAM, FH, FLCN, GPC3, MET, MLH1, MSHZ2, MSH6, PALBZ,
PMS2, PTEN, SDHA, SDHB, SDHC, SDHD, SMARCA4, SMARCBI, TP53, TSCI, TSCZ, VHLy WTI.
34 cancer de Tiroides Hereditario: Identificacion de predisposicion hereditaria a cancer de tiroides: Next Generation Sequencing 25 dias
APC, CHEKZ, DICERI, MENI, PRKARIA, PTEN, RET, SDHB, SDHD, TP53y WRN.

35 Melanoma Hereditario: Identificacion de predisposicion hereditaria a melanoma: Next Generation Sequencing 25 dias
BAPI, BRCAI, BRCAZ2, CDK4, CDKN2A, MCIR, MITF, POLE, POTI, PTEN, RBI, TERTY TP53.
36 Paraganglioma Feocromocitoma (PGL/PCC) Hereditario: Next Generation Sequencing 25 dias

Identificacion de predisposicion hereditaria a paraganglioma feocromocitoma (PGL/PCC):
EGLNI, FH, KIF1B, MAX, MENI, NF1, RET, SDHA, SDHAFZ2, SDHB, SDHC, SDHD, TMEM127y VHL.

37 Sindromes de susceptibilidad a Cancer (91 genes) Next Generation Sequencing 25 dias
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