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Cardiologia

Neurologia

QTL KCNQT, KCNH2, KCNET, KCNE2, SCN5A NGS 2 meses
KCNQT, KCNH2, SCN5A, KCNET, KCNE2, ANK2, KCNJ2,

QTL + QTC CACNAIC, CAV3, SCN4B, AKAP?, SNTAT1, CACNB?2, NGS 3 meses
CACNA2DI

Atfaxia / migrana CACNAT,KCNAT,CACNB4,SLC1A3 NGS 2 meses

Sindrome de Apert FGFR2 (2 mutaciones puntuales: Ser252Trp, Pro253Arg) Secuenciacién capilar 15 dias

Pardlisis periddica hipocalémica CACNAIS (5 mutaciones puntuales:p.Arg528His, Secuenciacién capilar 1 mes

P P p.Arg528Gily, p.Arg897Ser, p.Arg123%9His y p.Arg1239Gly) P

Distrofia facio-escdpulo-humeral fipo 1 (FSHD1) (1) ., Southern bloft (Linear Gel

*Centro de referencia de Espana Region D4z4 cromosoma 4 Electrophoresis -LGE-) 2.5 meses

Distrofia facio-escdpulo-humeral fipo 1 (FSHD1) (2) ., Southern blot (Pulsed Field

*Centro de referencia de Espana Region D4z4 cromosoma 4 Gel Electrophoresis -PFGE-) 2.5 meses

Distrofia facio-escdpulo-humeral tipo 1 (FSHD1) Haplofipo SSLP de los alelos del cromosoma 4y PCR y andlisis de fragmentos | 2-3 semanas
cromosoma 10

Distrofia facio-escdpulo-humeral tipo 1 (FSHD1): Prenatal ., Southern blot (Linear Gel :

*Centro de referencia de Espana Region D474 cromosoma 4 Electrophoresis -LGE-) 23 semanas

Distrofia focml)-.e.sc_op_ulo—humer_ol tipo 1 (FSHD1): 11 marcadores en la region proxima a D474 PCR y andlisis de fragmentos | 2-3 semanas

Prenatal, andlisis indirecto mediante marcadores (cromosoma 4)

Distrofia Facio-escdpulo-humeral tipo 2 (FSHD2) . S . Southern blot (Linear Gel

*Centro de referencia de Espana Hipometilacion en la region D474 (cromosoma 4) Electrophoresis -LGE-) 2-3 meses

E)Mroﬂo Fooo—escopulo—hume[ol tipo 2 (FSHD2) SMCHD1+DNMT3B NGS 2.5 meses

Centro de referencia de Espana
‘ Distrofia de cinturas tipo 2A (Calpaina) CAPNG ** Secuenciacién capilar 1-2 meses
Distrofia de cinturas tipo 2| FKRP Secuenciacién capilar 1 mes
Miopatia escapuloperoneal ligada al cromosoma X FHLT ** Secuenciacién capilar 1 mes

Plataforma de Diagnéstico Molecular
P° Dr. Beguiristain, s/n

20014 Donostia-San Sebastidn

T+34 94300 61 27 -F+34 943 00 62 50
pilar.camano@biodonostia.org
www.biodonostia.org

b+odonostia




b+odonostia

osasun ikerketa institutua
instituto de investigacién sanitaria

ANOS5, CANP3, DYSF, FKRP, GAA, LAMP2, SGCG, SGCA,
Distrofias de Cinturas recesivas SGCB, SGCD, TCAP, TRIM32, DAG1, FKTN, POMGNTT, NGS 3 meses
POMTI, POMT2
Distrofias dominantes VCP, CAV3, LMNA, MYOT, DNAJB6 NGS 2 meses
ACTAT1, CFL2, CNTNT, DNM2, ITGA7, KBTBD13, LAMA2,
Distrofias / miopatias congénitas 1 MYH7, NEB, TNNTT, TPM2, TPM3, TRIM32, GAA, DPAGTI, NGS 2 meses
MTM1
. ) . . - FKRP, COL6AT, COL6A2, COLGA3Z, FHLT, FKTN, LARGE,
Distrofias / miopatias congénitas 2+3 POMGNTI, POMT1, POMT2, SEPN NGS 2 meses
MYH7, GNE, MATR3, LDB3 (ZASP), NEB, DES, CRYAB, FLNC,
Miopatias distales BAG3, ACTA1, MYH2, MYH3, VCP, DYSF, MYOT, KLHL?, NGS 3 meses
CAV3, DNM2, ANO5
. CLCNT, SCN4A, CACNATS, CACNATA, KCNE3, KCNAT,
Canalopatias KCNJ18 NGS 2 meses
. Enf dad de Parki TAU, ATP13A2, DJ1, EIFAG1, FBXO7, GBA, GIGYF2, LRRK2,
QDL L/CR niermedad de Farkinson parkin, PINK1, PLA2G6, SNCA, UCHLT, VPS35, HTRA2, NGS 2 meses
DNAJCé6, APOE, SYNJI
APOE, SORLT, PSENT, PSEN2, APP, TAU, PGRN, VCP,
c9orf72, FUS, TARDBP, TMEM106B, ALS2, PFN1, VAPB,
DFT-ELA SOD1, OPTN, SQSTMT, NEFH, FIG1, FIG4, ANG, SETX, ATX2, | N©® 3 meses
UBQLN2, TAF15
DFT-ELA Expansion c9orf72 ##* PCR y andlisis de fragmentos 1 mes
Miopatia de Cores Centrales RYRI NGS 2 meses
Demencia Frontotemporal (Progranulina) GRN Secuenciaciéon capilar 1 mes
Demencia asociada a proteina pridnica PRNP Secuenciacién capilar 1 mes
Valosina (Sindrome IBMPFTD: Inclusion Body Myopathy —
IBM-, Paget disease of bone -PDB- and Frontotemporal | VCP ** Secuenciacién capilar 1 mes
Dementia —-FTD-)
Enfermedad de Parkinson (Dardarina) LRRK?2 (2 mutaciones puntuales: R1441G, G2019S) Secuenciaciéon capilar 15 dias
Epilepsia autosdmica dominante lateral temporal LGl Secuenciacién capilar 1 mes
MERRF MTTLT (Mutaciones 7512, 8344, 8356, 8363, 8296) Secuenciacion capilar 1 mes
MELAS MTTL1 (Mutaciones 3243, 3256, 3252, 3093, 3244, 3258, Secuenciaciéon capilar 1 mes
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Neurologia /
Oftalmologia

Pediatria
/Varios

Varios

3271,3291)
Sordera neurosensorial Mutacién: A1555G Secuenciacién capilar 15 dias
Mutaciones primarias: 11778, 14484, 3460 + Mutaciones
Neuropatia éptica de Leber (LHON) intermedias: 5244, 15257 + Mutaciones secundarias: Secuenciacién capilar 1 mes
3394, 4160, 4216, 4917, 7444, 9438, 13708, 13730, 14459
Sindrome de CHARGE CHD7 NGS 2 meses
Sindrome de Cornelia de Lange NIPBL, SMCTA, SMC3 NGS 2 meses
Sindrome de Crouzon FGFR2 Secuenciacién capilar 1 mes
Encefalopatia mitocondrial POLG NGS 1 mes
Sindrome de Noonan PTPN11, RAF1, KRAS, SOS1 NGS 2 meses
Sindrome de Fiebre Periddica L'\EEIE%F]A’ MEFV. MVK, SAAT, ELANE, PSTPIPT, LPIN2, NGS 2 meses
Sindrome de Marfan FBN1 NGS 2 meses
Sindrome de Stickler COL11AT, COL2AT, COL11A2, COL?AT, COL9A2 NGS 2 meses
Cdncer de mama y ovario BRCAT1 y BRCA2 *#** NGS 2 meses
Enfermedades mitocondriales ADN mitocondrial entero NGS 1 mes

(1) Diagndstico de rutina para conocer el tamano del
fragmento delecionado

(2) Diagndstico complementario que se utiliza para
confirmar casos de mosaico o reordenamientos entre el
cromosoma 4y 10 (fragmentos hibridos)

** Diagnostico diferencial de la FSHD
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Estudios individualizados de un gen medianfe
Secuenciacion capilar (método Sanger  de
secuenciacion)

Estudio simultdneo de varios genes asociados a la
enfermedad (Paneles de estudios genéticos) mediante
técnicas de Secuenciacion Masiva (NGS)

*** Solicitar presupuesto para mds de una muestra
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