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Listado de abreviaturas 

Adoptado y actualizado del informe “Mapa de análisis genéticos que se 
realizan en España en el marco del Sistema Nacional de Salud”1. 

 
ADN: Ácido desoxirribonucleico. 
ADNc: ADN complementario. 
AEMPS: Agencia Española de Evaluación de Medicamentos y Productos 
Sanitarios. 
ApoE: Apoenzima E. 
ARN: Ácido ribonucleico. 
ARNm: Ácido ribonucleico mensajero. 
CA: Comunidad Autónoma. 
CCAA: Comunidades Autónomas. 
CGH: Hibridación genómica comparada. 
CNRHA: Comisión Nacional de Reproducción Humana Asistida. 
CIMA: Centro de información de medicamentos-AEMPS. 
CISH: Hibridación cromogénica in situ (Chromogenic in situ hybridization). 
CSGE: Conformation sensitive gelelectrophoresis. 
DGP: Diagnóstico genético preimplantacional. 
FISH: Hibridación fluorescente in situ (Fluorescent in situ hybridization). 
FRET: Transferencia energética de resonancia por transferencia 
(Fluoresence Resonance Transfer). 
GTEWG: Genetic Test Evaluation Working Group. 
GTR: Genetic Testing Registry. 
HLA: Antígeno leucocitario humano. 
HRM: High Resolution Melting. 
INGESA: Instituto Nacional de Gestión Sanitaria. 
LMC: Leucemia mieloide crónica. 
MLPA: Amplificación de sondas dependiente de ligandos múltiples 
(Multiplex- Ligation-dependent Probe Amplification). 
NCBI: National Center for Biotechnology Information. 
NGS: Next Generation Sequencing. 
NHS: National Health System. 
OMIM: Online Mendelian Inheritance in Man. 
PCR: Reacción en cadena de la polimerasa. 
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a
 http://www.lovd.nl/3.0/home 

b
https://www.ncbi.nlm.nih.gov/gtr/ 

c
 https://ukgtn.nhs.uk/ 

d 
https://www.omim.org 

e
 http://www.orpha.net/consor/cgi-bin/index.php?lng 

f https://www.aemps.gob.es/cima/publico/home.html 



MAPA DE ANÁLISIS GENÉTICOS DEL SNS. ACTUALIZACIÓN 45

 

 

 

 



46 INFORMES, ESTUDIOS E INVESTIGACIÓN 



MAPA DE ANÁLISIS GENÉTICOS DEL SNS. ACTUALIZACIÓN 47



48 INFORMES, ESTUDIOS E INVESTIGACIÓN 

Tabla 1. Análisis genéticos recogidos en Cartera de Servicios de las CCAA.  

Tabla actualizada del informe previo de 2013
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Prenatales 

Estudio citogenético prenatal 

de líquido amniótico 
Cariotipo x x x x  x x x x x x x x x x x x 

Estudio citogenético de ADN 

fetal en sangre materna 
Cariotipo x x x x  x x x x x x x  x x x x 

Estudio citogenético prenatal 

de vellosidad corial 
Cariotipo x x x x   x x x x x x  x x x x 

Postnatales 

Aneuplodias cromosomas 

1, 2, 3, 4, 5, 6, 8, 8, 9, 11, 

12, 14, 15, 16, 17, 19 

Detección de 

aneuploidías en  

los cromosomas  

1, 2, 3, 4, 5, 6, 8, 8, 

9, 11, 12, 14, 15, 16, 

17, 19 

             x   x 

Aneuploidías cromosomas 

13, 18, 21, X, Y 

Detección de 

aneuploidías en  

los cromosomas 13, 

18, 21, X, Y 

x x x    x x x x x x x x x x x 

Anomalía brazo corto 

cromosomas 1, 2, 3, 4, 5, 

6, 7, 8, 9, 10, 11, 12, 16, 

17, 18, 19, 20, X 

Detección de 

anomalía brazo 

corto de los 

cromosomas 1, 2, 3, 

4, 5, 6, 7, 8, 9, 10, 

11, 12, 16, 17, 18, 

19, 20, X 

                x 

Anomalía brazo largo 

cromosomas 1, 2, 3, 4, 5, 

6, 7, 8, 9, 10, 11, 12, 16, 

17, 18, 19, 20, X 

Detección de 

anomalía brazo 

largo de los 

cromosomas 1, 2, 3, 

4, 5, 6, 7, 8, 9, 10, 

11, 12, 16, 17, 18, 

19, 20, X 

                x 

Anomalías numéricas 

cromosómicas 

CEP 1, 3, 7, 8, 11, 

13, 16, 17, 18, 21 
x  x   x x x x x x  x x  x  

Clonalidad del Receptor 

de Célula T 

Detección de TCR 

beta y gamma 
x  x   x x  x x x   x    

Clonalidad IGH 

Detección de las 

regiones FR1, FR2, 

FR3 en la IGH 

x  x   x x  x x x   x    

Delecciones 

Subteloméricas 
46 cromosomas x             x    

Detección gen Rh en el 

plasma de embarazadas 
Detección gen Rh x       x x x x   x    

Determinación sexo CEP X/Y x  x   x x x x  x  x x x x  
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Tabla 1. Análisis genéticos recogidos en Cartera de Servicios de las CCAA.  

Tabla actualizada del informe previo de 2013
1
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Postnatales 

Disferlina (en leucocitos) 

Detección de 

disferlina en 

leucocitos 

x   x    x x x x   x    

Disomía uniparental 

cromosoma 14 

Detección de 

disomía uniparental 

cromosoma 14 

   x              

Estudio citogenético de 

hemopatías malignas 
Cariotipo x   x   x  x x x   x  x  

Estudio citogenético 

postnatal de biopsia de 

tejido 

Cariotipo x x x x    x x x x  x x x x  

Estudio citogenético 

postnatal de sangre 

periférica 

Cariotipo x  x x  x x x x x x  x x x x  

Estudio citogenético 

postnatal de tumores 

sólidos 

Cariotipo x   x    x x x x       

Estudio de paternidad 
Análisis ADN 

nuclear progenitor 
x             x    

Estudio de pintado 

cromosómico 

Estudio de pintado 

cromosómico 
x  x   x  x x x x   x x x  

Estudio de quimerismo 

post-transplante de 

progenitores 

hematopoyéticos 

Estudio de 

quimerismo post-

transplante de 

progenitores 

hematopoyéticos 

x  x     x x x x   x  x  

Estudio de 

reordenamientos 

cromosómicos en regiones 

subtelomericas 

Regiones 

subtelomericas 
x  x x   x x  x x   x x x x 

Estudio genotipo 

apolipoproteina E 

ApoE  

(alelos e2, e3 y e4) - 

PCR tiempo real 

                x 

Genes relacionados con la 

enzima telomerasa 

Análisis molecular 

gen TINF2 
       x      x    

Genes relacionados con la 

enzima telomerasa 

Análisis molecular 

gen TERT 
       x      x    

Genes relacionados con la 

enzima telomerasa 

Análisis molecular 

gen TERC 
       x      x    

Genotipo alfa 1 antitripsina 
Genotipo alfa 1 

antitripsina 
                x 

Pérdida y ganancia de 

material cromosómico 

Hibridación 

genómica 

comparada (CGH) 

x  x     x x x x  x x x x  

Tipaje HLA alta resolución 
Tipaje HLA alta 

resolución 
x  x   x   x x x  x     
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Tabla 1. Análisis genéticos recogidos en Cartera de Servicios de las CCAA.  

Tabla actualizada del informe previo de 2013
1
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Tipaje HLA baja resolución 
Tipaje HLA baja 

resolución 
x  x   x   x x x  x x    

Trasplante de órgano 

sólido (riñón) 

Tipaje HLA-A, B, C, 

DRB1, DQB1 de 

baja resolución 

 x      x      x    

Trasplante de progenitores 

hematopoyéticos 

Tipaje HLA-A, B, C, 

DRB1, DQB1 de alta 

resolución 

       x      x    

Tabla 2. Técnicas genéticas disponibles en las distintas CCAA. Tabla actualizada 

del informe previo de 2013
1
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CITOGENÉTICAS 

Cariotipo x x x    x x x x x  x x x x x 

CISH                  

CSGE                  

FISH x x x    x x x x x  x x x x x 

Hibridación In Situ                  

Histosondas  

(ISH-IHQ) 
x  x     x   x   x    

Inmunohistoquímica 

(HQ) 
                 

Pintado 

cromosómico 
x  x     x x x x   x x x x 

SCD                  
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Tabla 2. Técnicas genéticas disponibles en las distintas CCAA. Tabla actualizada del 

informe previo de 2013
1
. Continuación 
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MOLECULARES 

Matrices (Arrays) x  x      x x x  x x    

Matrices (Arrays)-CGH         x    x  x   

CGH x x x     x  x x  x x x x  

Electroforesis x      x x x x x  x x    

Electroforesis capilar x  x    x x x x x   x    

GeneXpert                x  

Hibridación inversa  x x x    x x x x x  x x x   

Hibridación en tiras  x                

Ligamiento x       x  x x   x    

HRM       x           

HRM con sondas 

fluorescente 
                 

MLPA x x x    x x x x x  x x x x x 

MLPA metilación        x x      x  x 

Microsatélites (STR) x x x     x x x x   x x x  

MS-PCR                  

NGS x x x     x x x   x x x  x 

OSNA x  x    x x   x   x    

PCR/Análisis 

fragmentos 
x  x    x x x x x  x x x x  

PCR convencional x x x    x x x x x  x x x x x 

PCR-Digestión x       x x x x   x    

PCR a tiempo real x x x    x x x x x  x x x x  

PCR a tiempo real con 

sondas de hibridación 
x x x     x x x x  x x    

PCR a tiempo real con 

sondas FRET 
                 

PCR a tiempo real con 

sondas taqman 
x  x    x x x x x  x x  x  

PCR-alelo específica   x    x  x         

PCR-ARMS x x x     x x x x  x x x   

PCR fluorescente x x x    x x x x x  x x x x  

PCR-larga        x          

PCR- metilación   x               

PCR múltiple (STR) x x x    x x x x x  x x x x x 

PCR-OLA x x      x x x x  x x x   

PCR-RFLP   x               

PCR-SSCP                  

PCR-SSO        x     x x    

PCR-SSP        x          

Pyrosecuenciación x  x     x x x x  x x   x 

QF-PCR x x x    x x x x x  x x x x  
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Tabla 2. Técnicas genéticas disponibles en las distintas CCAA. Tabla actualizada del 

informe previo de 2013
1
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MOLECULARES 

RT-PCR x  x    x x x x x   x    

RT-PCR cuantitativa  

a tiempo real 
                 

TP-PCR fluorescente x x x    x x x x x  x x x x  

Scorpion-PCR x  x     x x x x  x x    

Secuenciación x x x    x x x x x  x x x x x 

SISH                  

Southern Blot x x x     x x x x  x x  x  

Test metilación ADN x x      x x x x  x x x x  

 

 

 

 

 

 
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Tabla 3. Análisis genéticos para patologías hereditarias no oncohematológicas 

disponibles en Cartera de Servicios de las CCAA. Tabla actualizada del informe 

previo de 2013
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Acidemia Glutárica 

tipo 1  

Detección de la 

mutación A293T  

en el gen GCDH 

x   x    x x x x x  x    

Acidemia 

metilmalónica 

Análisis molecular gen 

MMAA 
   x          x    

Acidemia 

Propiónica 

Análisis molecular 

genes PCCA y PCCB 
x   x    x x x x   x    

Acidosis tubular 

proximal tipo 2 

Análisis molecular gen 

SLC4A4 
        x     x    

Acidosis tubular 

renal distal 

Análisis molecular 

genes ATP6V1B1/ 

ATP6V0A4/SLC4A1 

x       x x     x    

Acidosis tubular renal 

distal autosómica 

dominante 

Análisis molecular gen 

SLC4A1 
        x     x    

Acidosis tubular  

tipo 3 

Análisis molecular gen 

CA2 
        x     x    

Acondroplasia/ 

Hipocondroplasia 

Análisis molecular gen 

FGFR3 
x  x x   x x x x x   x x x x 

Acrodisostosis  

con resistencia 

multihormonal tipo 1 

Análisis molecular gen 

PRKR1A 
             x   x 

Acrodisostosis sin 

resistencia 

multihormonal tipo 2 

Análisis molecular gen 

PDE4D 
             x   x 

Acromatopsia ?            x      

Adenoleucodistria 

ligada al X 

Análisis molecular gen 

ABCD1  
x   x          x    

Adenoma 

Hepatocelular  

(subtipo con 

activación de beta-

catenina) 

Análisis de 

mutaciones gen 

CTNNB1 

             x    

Adenoma 

hipofisiario 

Análisis molecular gen 

AIP 
x   x          x    

Agammaglobulinem

ia de Bruton 

Análisis molecular gen 

BTK 
x       x x x x x x x    
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Tabla 3. Análisis genéticos para patologías hereditarias no oncohematológicas 

disponibles en Cartera de Servicios de las CCAA. Tabla actualizada del informe 

previo de 2013
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Agenesia renal 

Análisis molecular  

> 50 genes implicados 

a anomalías congenitas 

del riñón y el tracto 

urinario (CAKUT): 

RET/EYA1/FGF20/ITG

A8/GRIP1… 

        x     x    

Agenesia unilateral 

de vasos deferentes 

Rastreo de 

mutaciones gen CFTR 
x x x    x x x x x  x x x x  

Albinismo ocular 

tipo 1 

Análisis molecular gen 

TYR 
x   x    x      x    

Alfa-talasemia 

Análisis molecular 

genes HBA1 y HBA2 

de la alfa-globina 

x   x    x x x x   x  x x 

Alopecia universal 

congénita 

Análisis molecular gen 

HR 
       x      x    

Alteraciones del 

desarrollo asociadas 

al gen SHOX 

Análisis molecular gen 

SHOX 
  x x    x x x x  x x x x  

Alteraciones del 

desarrollo Sexual 

Análisis molecular gen 

SRY 
x x  x   x x x x x  x x x x  

Amaurosis 

congénita de Leber 
? x           x  x    

Amelogénesis 

imperfecta 

Análisis molecular gen 

AMELX 
       x      x    

Amiloidosis 

hereditaria 

Análisis molecular gen 

TTR 
       x x   x  x    

Analisis de 

heterocromatina  

por bandas C 

Analisis de 

heterocromatina por 

bandas C 

             x   x 

Androgenismo 
Análisis molecular gen 

WNT4 
       x      x    

Anemia de 

Blackfan-Diamond 

Análisis molecular gen 

RSP19 
   *        *  x    

Anemia de 

Blackfan-Diamond 

Análisis molecular gen 

RSP17 
   *    x    *  x    

Anemia de Fanconi 

Estudio de fragilidad 

cromosómica frente 

agentes clastogénicos 

   x  x      x  x    

Angioedema 

hereditario tipo 3 

Análisis molecular gen 

F12 
   x          x    

Angiopatia cerebral 

amiloidotica 

hereditaria 

Análisis molecular 

exones 16 y 17 del 

gen APP 

             x   x 

Aniridia 
Análisis molecular gen 

PAX6 
x   x        x  x    

Artrogriposis 

screening 

Análisis molecular gen 

TPM2 
x           x  x    
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Tabla 3. Análisis genéticos para patologías hereditarias no oncohematológicas 

disponibles en Cartera de Servicios de las CCAA. Tabla actualizada del informe 

previo de 2013
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Ataxia de Friedreich 

Análisis molecular 

Çde (GAA)n en el gen 

de la frataxina (X25) 

x  x x    x x  x x x x  x  

Ataxia Dentato-

Rubral Pálido 

Luisiana  

Análisis molecular  

de (CAG)n en el gen 

de la atrofina 1  

x  x     x x x x  x x    

Ataxia episódica  

tipo 1 

Análisis molecular gen 

KCNA1 
x           *  x    

Ataxia 

espinocerebelosa 

tipo 1 

Análisis molecular  

de (CAG)n en el gen 

ATXN1 (SCA1) 

x  x    x x x x x * x x    

Ataxia 

espinocerebelosa 

tipo 10 

Análisis molecular  

de (ATTCT)n en el  

gen ATXN10 (SCA10) 

x  x     x x x x * x x    

Ataxia 

espinocerebelosa 

tipo 12  

Análisis molecular  

de (CAG)n en el gen 

PPP2R2B  

x  x     x x x x * x x    

Ataxia 

espinocerebelosa 

tipo 17 

Análisis molecular  

de (CAA/CAG)n en el 

gen TBP 

x  x     x x x x * x x    

Ataxia 

espinocerebelosa 

tipo 2 

Análisis molecular  

de (CAG)n en el gen 

ATXN2 (SCA2) 

x  x    x x x x x * x x    

Ataxia 

espinocerebelosa 

tipo 3 

Análisis molecular  

de (CAG)n en el gen 

ATXN3 (SCA3) 

x  x    x x x x x * x x    

Ataxia 

espinocerebelosa 

tipo 6 

Análisis molecular  

de (CAG)n en el gen 

CACNA1A 

x  x    x x x x x * x x    

Ataxia 

espinocerebelosa 

tipo 7 

Análisis molecular de 

(CAG)n en el gen 

ATXN7 (SCA7) 

x  x    x x x x x * x x    

Ataxia 

espinocerebelosa 

tipo 8 

Análisis molecular  

de (CAG)n en el gen 

ATXN8 (SCA8) 

x  x     x x x x * x x    

Ataxia recesiva 

cerebelosa del 

adulto 

Estudio variantes 

patogenicas 

frecuentes gen SYNE1 

   x        *  x   x 

Ataxia recesiva con 

apraxia oculomotora 

tipo 1 

Análisis molecular gen 

APTX 
   *        *  x    

Ataxia recesiva con 

apraxia oculomotora 

tipo 2 

Análisis molecular gen 

SETX 
   *        *  x    

Ataxia-

Teleangiectasia 

Análisis molecular gen 

ATM 
   x        x  x    

Atrofia clorioretinal 
Análisis molecular  

de gen IMPG1 
       x      x    
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Tabla 3. Análisis genéticos para patologías hereditarias no oncohematológicas 

disponibles en Cartera de Servicios de las CCAA. Tabla actualizada del informe 

previo de 2013
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Atrofia muscular 

espinal 

Análisis molecular gen 

SMN2 
x x  x   x x x  x * x x  x x 

Atrofia muscular 

espinal  

Análisis molecular gen 

SMN1 
x x      x x x x * x x  x x 

Atrofia muscular 

espinal tipo 5/ 

polineuropatía 

sensitivo-motora 

Análisis molecular gen 

GARS 
           *  x   x 

Atrofia Muscular 

Espino-Bulbar o 

Enfermedad de 

Kennedy 

Análisis molecular  

de (CAG)n en el gen 

del receptor de 

andrógeno 

x  x x    x x x x x x x    

Atrofia óptica 
Análisis molecular gen 

OPA1 
x   x    x    x  x    

Atrofia óptica  

de Leber 

Análisis molecular 

genes ND1, ND4, ND6 
x        x     x    

Azoospermia y 

Oligospermia 

Detección de 

microdelecciones en 

las regiones AZFa, 

AZFb y AZFc del 

cromosoma Y 

x x x   x x x x x x  x x x x  

Beta-talasemia 
Análisis molecular gen 

de la beta-globina (HBB) 
x   *    x x x x   x  x  

Braquidactilia 
Análisis molecular 

genes GLI3 y ROR2 
             x   x 

Braquidactilia A1 
Análisis molecular gen 

IHH 
             x   x 

Braquidactilia A1 
Análisis molecular gen 

GDF5 
             x   x 

Braquidactilia A2 
Análisis molecular gen 

GDF5 
             x   x 

Braquidactilia C 
Análisis molecular gen 

GDF5 
             x   x 

Braquidactilia E 
Análisis molecular gen 

HOXD13 
             x   x 

Braquidactilia E  

con estatura baja 

tipo PTHLH 

Análisis molecular gen 

PTHLH 
             x   x 

Braquidactilia E  

con Retraso Mental 

Análisis molecular gen 

HDAC4 
             x   x 

Cadasil 
Análisis molecular gen 

NOTCH3 
x  x *    x x x x x x x  x x 

Candidiasis familiar ?            x      

Catarata Congénita 
Análisis molecular gen 

CTDP1 
       x    x  x    

Cavernomatosis 

Cerebral tipo 1 

Análisis molecular gen 

CCM2 
x   *        *  x    
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Tabla 3. Análisis genéticos para patologías hereditarias no oncohematológicas 

disponibles en Cartera de Servicios de las CCAA. Tabla actualizada del informe 

previo de 2013
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Cavernomatosis 

Cerebral tipo 2 

Análisis molecular gen 

PDCD10 
x   *        *  x    

Cavernomatosis 

Cerebral tipo 3 

Análisis molecular gen 

KRIT1 
x   *        *  x    

Ceroidelipofuscinosis  
Análisis molecular gen 

PPT1 
x           x  x    

Cilindromatosis 

familiar 

Análisis molecular gen 

CYLD 
       x      x    

Cistinosis 
Análisis molecular gen 

CTNS 
x        x     x    

Cistinuria 
Análisis molecular genes 

SLC3A1 y SLC7A9 
       x x x x   x    

Citrulinemia 
Análisis molecular gen 

ASS1 
x             x    

Condrodisplasia 

punctata ligada  

al cromosoma X 

dominante 

Análisis molecular gen 

EBP 
x       x x x x   x    

Condrodisplasia 

tipo Blomstrand/tipo 

Jansen/Enfermedad 

de Ollier y otras 

Análisis molecular gen 

PTH1R 
   x          x   x 

Coproporfiria 

hereditaria 

Análisis molecular gen 

CPOX 
x       x x x x   x    

Corea benigna 

hereditaria 

Análisis molecular gen 

TITF1 (NKX2-1) 
             x    

Corea de 

Huntington 

Análisis molecular gen 

IT15 (HTT) 
x x x    x x x x x x x x  x  

Coroideremia 
Análisis molecular gen 

REP1 
x       x x x x   x    

Craneosinostosis 
Análisis molecular gen 

FGFR2 
   *        x  x   x 

Deficiencia de 3-Beta-

Hidroxiesteroide-

Deshidrogenasa 

Análisis molecular gen 

HSD3B2 
       x x x x   x    

Deficiencia de  

3-Metilcrotonil-CoA-

Carboxilasa  

Análisis molecular gen 

MCCC1 
x             x    

Deficiencia de  

5-Alfa-reductasa 

Análisis molecular gen 

SRD5A2 
   x          x    

Deficiencia de Acil-

Coa Deshidrogenasa 

de Cadena Media 

Detección mutación 

K304E en gen MCAD 
x   x    x x x x   x x   

Deficiencia  

de Adenina 

Fosforibosiltransferasa  

Análisis molecular gen 

APRT 
        x     x    

Deficiencia de Alfa-

1-Antitripsina 

Análisis molecular gen 

SERPINA1 
x  x x   x x x x    x   x 
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Tabla 3. Análisis genéticos para patologías hereditarias no oncohematológicas 

disponibles en Cartera de Servicios de las CCAA. Tabla actualizada del informe 

previo de 2013
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Deficiencia de 

Butirilcolinesterasa 

Análisis molecular gen 

BCHE 
   x    x      x    

Deficiencia de 

Cabamoil Fosfato 

Sintetasa I 

Análisis molecular gen 

CPS1 
   x          x    

Deficiencia de 

Carnitina Palmitoil 

Transferasa II  

Detección de la 

mutación Y628S  

en el gen CPT2 

x       x x x x  x x    

Deficiencia de 

células NK 

Análisis molecular región 

de 12 Mb cromosoma 

8p11.23-q11.21. 

           x      

Deficiencia de 

Fumarasa 

Análisis molecular gen 

FH 
       x      x    

Deficiencia de 

Glucosa 6 Fosfato 

Deshidrogenasa 

Detección de 

mutaciones A376G, 

C563T, G844C, 

G202A, C1360T, 

G1361A, A542T, 

T1153C, G1003A, 

C406T, T143C, 

A209G, C1155G, 

T968C y G1215A  

en el gen G6PD 

x   x    x x x x   x    

Deficiencia de GTP 

Ciclohidrolasa I  

Análisis molecular gen 

GCH1 
x             x    

Deficiencia de 

Hidroxiacil-Coa 

Deshidrogenasa  

de Cadena Larga 

(LCHAD) 

Análisis molecular gen 

HADHA  
x   x    x x x x x  x x   

Deficiencia de 

Hormona del 

crecimiento (GH) 

Análisis molecular gen 

GH1 
x   x     x     x    

Deficiencia de 

Lipoproteinlipasa 

Análisis molecular gen 

LPL 
           x      

Deficiencia de 

Metilentetrahidrofolato 

Reductasa (MTHFR) 

Análisis molecular gen 

MTHFR 
             x   x 

Deficiencia de Ornitin 

Transcarbamilasa 

Análisis molecular gen 

OTC 
   x    x      x    

Deficiencia de 

surfactante B 
?    x          x    

Deficiencia del 

sistema renina-

angiotensina 

Análisis molecular gen 

ECA 
x        x x    x    

Deficiencia 

hipofisiaria 

combinada tipo 1 

Análisis molecular gen 

POU1F1 
   *    x      x    
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Tabla 3. Análisis genéticos para patologías hereditarias no oncohematológicas 

disponibles en Cartera de Servicios de las CCAA. Tabla actualizada del informe 

previo de 2013
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Deficiencia 

hipofisiaria 

combinada tipo 2 

Análisis molecular gen 

PROP1 
   *    x      x    

Deficiencia 

Mioadenilato 

Deaminasa 

Análisis molecular gen 

AMPD1 
       x      x    

Deficiencia múltiple 

de Sulfatasa 

Análisis molecular gen 

SUMF1 
       x      x    

Dehiscencia del canal 

semicircular superior 

Análisis molecular gen 

COCH 
             x   x 

Demencia 

frontotemporal 

Análisis molecular gen 

MAPT 
  x *    x x  x   x  x x 

Demencia 

frontotemporal 

Análisis molecular gen 

GRN 
x  x *    x x x x   x  x x 

Demencia 

frontotemporal 

Análisis de la 

expansión C9ORF72 
x  x *      x    x   x 

Demencia 

frontotemporal 

Análisis molecular gen 

TARDBP/TDP43 
   *          x   x 

Demencia 

frontotemporal/ 

Esclerosis lateral 

amiotrofica 

Secuenciación masiva 

genes demencia fronto-

temporal/Esclerosis 

lateral amiotrofica 

             x   x 

Diabetes insípida 

central 

Análisis molecular gen 

AVP 
        x x    x    

Diabetes insípida 

nefrogénica 

Análisis molecular gen 

AVPR2 
       x x   x  x    

Diabetes 

Mitocondrial 
? x             x    

Diabetes Mody  

tipo 1 

Análisis molecular gen 

HNF4A 
   x    x    *  x    

Diabetes Mody  

tipo 2 

Análisis molecular gen 

GCK 
   x    x    *  x    

Diabetes Mody  

tipo 3 

Análisis molecular gen 

HNF1A 
x x  x    x x x x * x x    

Diabetes neonatal 

transitoria 

Detección disomia 

uniparental/metilación 

region 6q24 (Gen 

PLAG1) 

   *          x   x 

Disbetalipoproteine

mia 

Análisis molecular gen 

APOE 
        x     x    

Discinesia paroxística 

cinesigénica primaria 

Análisis molecular gen 

PRRT2 
   x          x    

Discinesia paroxística 

no cinesigénica 

primaria 

Análisis molecular gen 

MR1 
   x    x      x    

Disgenesia tiroidea 
Análisis molecular gen 

TSHR 
   x    x      x    
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Tabla 3. Análisis genéticos para patologías hereditarias no oncohematológicas 

disponibles en Cartera de Servicios de las CCAA. Tabla actualizada del informe 

previo de 2013
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Disgenesia tiroidea 
Análisis molecular gen 

PAX8 
       x      x    

Disgenesia tiroidea 
Análisis molecular gen 

FOXE1 
       x      x    

Disgenesia tiroidea 
Análisis molecular gen 

NKX2-5 
       x      x    

Disgenesia tubular 

renal 

Análisis molecular 

genes 

ACE/AGT/AGTR1/REN 

        x     x    

Dishormonogénesis 

tiroidea 

Análisis molecular gen 

IYD 
   *    x    *  x    

Dishormonogénesis 

tiroidea 

Análisis molecular gen 

TG 
   *    x    *  x    

Dishormonogénesis 

tiroidea 

Análisis molecular gen 

DUOX2 
   *    x    *  x    

Dishormonogénesis 

tiroidea 

Análisis molecular gen 

SLC5A5 
   *    x    *  x    

Dishormonogénesis 

tiroidea 

Análisis molecular gen 

TPO 
   *    x    *  x    

Dishormonogénesis 

tiroidea 

Análisis molecular gen 

DUOXA2 
   *    x    *  x    

Displasia cranio-

fronto-nasal 

Análisis molecular gen 

EFNB1 
   x          x   x 

Displasia ectodérmica 

hipohidrótica ligada al 

cromosoma X 

Análisis molecular gen 

EDA 
x   *    x    *  x    

Displasia ectodérmica 

síndrome de fragilidad 

cutánea 

Análisis molecular gen 

PKP1 
   *    x    *  x    

Displasia epifisaria ? x             x    

Displasia 

espondiloepifisaria 

Análisis molecular gen 

COL2A1 
x             x    

Displasia 

esquelética fetal 
?            x      

Displasia inmuno 

ósea de Schimke  

Análisis molecular gen 

SMARCAL1 
        x     x    

Displasia 

oculodentodigital 

Análisis molecular gen 

GJA1 
           x      

Displasias óseas ?            x  x    

Displasia renal 

Análisis molecular > 50 

genes implicados a 

anomalías congenitas 

del riñón y el tracto 

urinario (CAKUT): 

HNF1B/PAX2/ GATA3…  

        x     x    

Displasia torácica 

asfixiante 
?              x    
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Tabla 3. Análisis genéticos para patologías hereditarias no oncohematológicas 

disponibles en Cartera de Servicios de las CCAA. Tabla actualizada del informe 

previo de 2013
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Disqueratosis 

congénita 
?            x      

Distonía 
Panel secuenciación 

masiva genes Distonías 
           x  x   x 

Distonía dopa-

sensible autosomica 

dominante 

Análisis molecular gen 

GCH1/DYT5 
x   x          x    

Distonía dopa-sensible 

autosomica dominante 

TH-deficiente 

Análisis molecular gen 

TH/DYT2 
x             x    

Distonía mioclónica 
Análisis molecular gen 

SCGE/DYT11 
x       x      x    

Distonía primaria  

o de torsión 

Análisis molecular gen 

TOR1A/DYT1 
  x x   x x x  x   x  x x 

Distonía primaria  

o de torsión 

Análisis molecular gen 

THAP1/DYT6 
x         x    x   x 

Distrofia corneal  
Análisis molecular gen 

VSX1 
x             x    

Distrofia de conos  

y bastones 

Análisis molecular 

genes CORD 
x       x x x x x x x    

Distrofia macular 

viteliforme tipo 2 

Análisis molecular gen 

PRPH2 
           *  x    

Distrofia macular 

viteliforme tipo 2 

Análisis molecular gen 

BEST1 
       x    *  x    

Distrofia miotónica 

tipo 1 o Enfermedad 

de Steinert 

Análisis molecular gen 

DMPK  
x x x x   x x x x x * x x x x x 

Distrofia miotónica 

tipo 2 

Análisis molecular gen 

ZNF9 
x  x x     x x x * x x    

Distrofia muscular 

de Becker 

Análisis molecular gen 

DMD 
x  x *   x x x x x  x x x x x 

Distrofia muscular 

de cinturas tipo 1A 

Análisis molecular gen 

MYOT 
 x  *     x     x    

Distrofia muscular 

de cinturas tipo 1B  

Análisis molecular gen 

LMNA 
x   x     x     x    

Distrofia muscular 

de cinturas tipo 1C 

(Calveolinopatías) 

Análisis molecular gen 

CAV3 
x  x *    x x x x  x x    

Distrofia muscular 

de cinturas tipo 2A 

(Calpainopatías) 

Análisis molecular gen 

CAPN3 
x  x *    x x x x  x x  x  

Distrofia muscular 

de cinturas tipo 2B 
? x   *          x    

Distrofia muscular 

de cinturas tipo 2C  

Análisis molecular gen 

SGCG 
   *     x     x    

Distrofia muscular 

de cinturas tipo 2D  

Análisis molecular gen 

ADHALIN 
   *     x     x    
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Tabla 3. Análisis genéticos para patologías hereditarias no oncohematológicas 

disponibles en Cartera de Servicios de las CCAA. Tabla actualizada del informe 

previo de 2013
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Distrofia muscular 

de cinturas tipo 2E  

Análisis molecular gen 

SGCB 
   *     x     x    

Distrofia muscular 

de cinturas tipo 2F 

Análisis molecular gen 

SGCD 
   *     x     x    

Distrofia muscular 

de cinturas tipo 2I 

Análisis molecular gen 

FKRP 
x  x *    x x x x  x x    

Distrofia muscular 

de cinturas tipo 2L  

Análisis molecular gen 

ANO5 
   *     x     x    

Distrofia muscular 

de Duchenne 

Análisis molecular gen 

DMD 
x x x *   x x x x x  x x x x x 

Distrofia muscular 

de Emery-Dreifuss 

tipo 2 

Análisis molecular gen 

LMNA 
  x x     x     x    

Distrofia muscular 

facioescapulohumer

al (prenatal) 

? x             x    

Distrofia muscular 

fascioescapulohum

eral 

Análisis molecular  

del microsatélite D4Z4 

en la región 4q35 

(Gen DUX-4) 

x   x    x x x x   x  x  

Distrofia muscular 

oculofaringea 

Análisis molecular gen 

PABPN1 
x  x x    x x x x x  x x x  

Distrofia retinal  

de Doyne 

Análisis molecular gen 

EFEMP1 
       x      x    

Distrofia viteliforme 

de Best 

Análisis molecular gen 

BEST1  
           x      

Eliptocitosis 

hereditaria 
?            x      

Encefalopatia 

epilépitica infantil 

temprana (Síndrome 

de Ohtahara) 

Análisis molecular gen 

STXBP1 
        x   *  x    

Encefalopatía 

epiléptica con punto-

y-onda continua 

durante el sueño 

Análisis molecular gen 

GRIN2A 
        x   *  x    

Encefalopatía 

epiléptica de origen 

neonatal 

Análisis molecular gen 

CDKL5 
        x   *  x    

Encefalopatía 

mioclónica temprana 
?         x     x    

Enfermedad de 

Alzheimer tipo 2  
Genotipo de APOE x x x x    x x x x *  x    

Enfermedad  

de Alzheimer tipo 3 

Análisis molecular 

genes PSEN1, 

PSEN2, APP 

x  x     x    *  x    

Enfermedad  

de Alzheimer tipo 4 

Análisis molecular  

de PSEN2 
x         x  *  x    
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Tabla 3. Análisis genéticos para patologías hereditarias no oncohematológicas 

disponibles en Cartera de Servicios de las CCAA. Tabla actualizada del informe 

previo de 2013
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Enfermedad  

de Behçet 

Detección de versión 

HLA-B*51 gen HLA-B 
        x     x    

Enfermedad de 

Charcott-Marie-

Tooth tipo 1 ligada 

al cromosoma X 

Análisis molecular gen 

GJB1  
x  x   x  x x x x * x x x x  

Enfermedad de 

Charcott-Marie-

Tooth tipo 1A 

Análisis molecular gen 

PMP22 
x x x x  x x x x x x * x x x x x 

Enfermedad de 

Charcott-Marie-

Tooth tipo 1B 

Análisis molecular gen 

MPZ 
x  x   x  x x x x * x x x x  

Enfermedad de 

Charcott-Marie-

Tooth tipo 1D 

Análisis molecular gen 

LITAF 
x           *  x    

Enfermedad de 

Charcott-Marie-

Tooth tipo 2 

Análisis molecular gen 

ARHGEF10 
   x    x    *  x    

Enfermedad de 

Charcott-Marie-

Tooth tipo 2S  

Análisis molecular gen 

IGHMBP2 
        x   *  x    

Enfermedad de 

Charcott-Marie-

Tooth tipo 4A 

Análisis molecular gen 

GDAP1 
x   *        *  x    

Enfermedad de 

Charcott-Marie-

Tooth tipo 4D  

Análisis molecular gen 

NDRG1 
x   *        *  x    

Enfermedad de 

Charcott-Marie-

Tooth tipo 4E 

Análisis molecular gen 

EGR2 
x   *        *  x    

Enfermedad de 

Chediak-Higashi 

Análisis molecular gen 

GSH 
x             x    

Enfermedad de 

Dejerine-Sottas  

Análisis molecular gen 

EGR2 
x   x  x        x    

Enfermedad de 

Dejerine-Sottas  

Análisis molecular gen 

PMP22 
x             x    

Enfermedad de 

Dejerine-Sottas  

Análisis molecular gen 

MPZ 
x     x        x    

Enfermedad de Dent 
Análisis molecular gen 

CLCN5 
        x     x    

Enfermedad de Dent 
Análisis molecular gen 

OCRL 
        x     x    

Enfermedad de 

depósito de glucógeno 

(Enfermedad  

de Danon) 

Análisis molecular gen 

LAMP-2  
        x     x    

Enfermedad de Fabry 
Análisis molecular gen 

GLA 
x  x x    x x x x   x    
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Tabla 3. Análisis genéticos para patologías hereditarias no oncohematológicas 

disponibles en Cartera de Servicios de las CCAA. Tabla actualizada del informe 

previo de 2013
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Enfermedad de Fahr ?            x      

Enfermedad  

de Gaucher 

Análisis molecular gen 

GBA 
x   x    x x x x   x    

Enfermedad 

granulomatosa 

crónica 

?            x      

Enfermedad  

de Hirschsprung  

de tipo 1 

Análisis molecular gen 

RET 
x x x x    x x x x x  x x x  

Enfermedad de 

Huntington 

Análisis molecular gen 

HTT 
   x     x     x   x 

Enfermedad de 

Krabbe  

Análisis molecular gen 

GALC 
x   x          x    

Enfermedad de la 

orina con olor a 

jarabe de arce  

Análisis molecular gen 

BCKDHB 
       x      x    

Enfermedad  

de McArdle 

Análisis molecular gen 

PYGM 
       x    x  x   x 

Enfermedad  

de Menkes 

Análisis molecular gen 

ATP7A 
   x          x    

Enfermedad de 

Niemann-Pick tipo A  
Análisis de Ligamiento x       x  x x   x    

Enfermedad de 

Niemann-Pick tipo A  

Análisis molecular del 

SMPD1 
        x     x    

Enfermedad de 

Niemann-Pick tipo B  
Análisis de Ligamiento x       x x     x    

Enfermedad de 

Niemann-Pick tipo B  

Análisis molecular del 

SMPD1 
        x     x    

Enfermedad de 

Niemann-Pick  

tipo C1 

Análisis molecular gen 

NPC1 
x        x x x *  x   x 

Enfermedad  

de Niemann-Pick  

tipo C2 

Análisis molecular gen 

NPC2 
           *  x   x 

Enfermedad  

de Norrie  

Análisis molecular del 

NDP 
x   x          x    

Enfermedad de 

Ondine o Síndrome 

de hipoventilación 

central congénita 

Análisis molecular gen 

PHOX2B 
x   x    x x x x   x    

Enfermedad de 

Paget 

Análisis molecular del 

OPG/TNFRSF11B 
       x      x    

Enfermedad de 

Paget/Esclerosis 

lateral amiotrófica 

Análisis molecular del 

SQSTM1 
       x      x    

Enfermedad de 

Parkinson autosómica 

dominante 

Análisis molecular gen 

EIF4G1 
*  *      * * * *  x  * x 
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Tabla 3. Análisis genéticos para patologías hereditarias no oncohematológicas 

disponibles en Cartera de Servicios de las CCAA. Tabla actualizada del informe 

previo de 2013
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Enfermedad  

de Parkinson 

autosómica 

dominante 

Análisis molecular gen 

SNCA/PARK1 
*  *     x * * * *  x  * x 

Enfermedad  

de Parkinson 

autosómica 

dominante 

Análisis molecular gen 

VPS35 
*  *      * * * *  x  * x 

Enfermedad  

de Parkinson 

autosómica recesiva 

Análisis molecular gen 

PARK2 
x       x    *  x    

Enfermedad  

de Pompe 

Análisis molecular gen 

GAA 
       x x     x    

Enfermedad  

de Refsum 

Análisis molecular gen 

PHYH 
       x      x    

Enfermedad  

de Sandhoff 

Análisis molecular gen 

HEXB 
   x          x    

Enfermedad  

de sistema de 

Conducción 

(Enfermedad  

de Lev-Lenègre) 

?              x    

Enfermedad de 

Stargardt 

Análisis molecular gen 

ABCA4 
x   x    x x x x  x x    

Enfermedad  

de Tay-Sachs 

(Gangliosidosis 

tipo 1) 

Análisis molecular gen 

HEXA 
x       x x x x   x    

Enfermedad de Von 

Willebrand 

Análisis molecular de 

mutaciones gen VWF 
       x    x  x    

Enfermedad de 

Wilson 

Análisis molecular gen 

ATP7B 
x x x x    x x x x  x x x x x 

Epidermolisis 

bullosa 

Análisis molecular gen 

KRT5 
x   *    x      x    

Epidermolisis 

bullosa 

Análisis molecular gen 

COL7A1 
   *    x      x    

Epilepsia autolimitada 

neonatal Seizures  

y familiar tipo 1 

(Epilepsia neonatal 

benigna) 

Análisis molecular gen 

KCNQ2 
   x     x     x    

Epilepsia autosómica 

dominante lateral del 

lóbulo temporal 

(Epilepsia autosómica 

dominante con 

características 

auditivas) 

Análisis molecular gen 

LGI1 
   x     x     x    
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Tabla 3. Análisis genéticos para patologías hereditarias no oncohematológicas 

disponibles en Cartera de Servicios de las CCAA. Tabla actualizada del informe 

previo de 2013
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Epilepsia beninga 

rolándica con 

espigas centro-

temporales 

(Epilepsia de la 

infancia con puntas 

centrotemporales) 

?         x     x    

Epilepsia con crisis 

mioclónicas-

atónicas (Epilepsia 

Mioclónica astática) 

?         x     x    

Epilepsia de 

ausencias infantil 
?    x     x     x    

Epilepsia de la 

infancia con crisis 

epilépticas focales 

migrantes 

Análisis molecular gen 

SCN1A 
        x     x    

Epilepsia focal 

familiar 
?    x     x     x    

Epilepsia 

fotosensitiva lóbulo 

occipital  

?         x     x    

Epilepsia frontal 

nocturna tipo 1 

Análisis molecular gen 

CHRNA4 
   x    x x     x    

Epilepsia generalizada 

con convulsiones 

febriles plus 

Análisis molecular gen 

SCN1A 
   x          x    

Epilepsia generalizada 

genética 
?    x     x     x    

Epilepsia infantil 

auto-limitada 

familiar y no familiar 

?         x     x    

Epilepsia mioclónica 

de Unverrich y 

Lundborg 

Análisis molecular gen 

DSTB 
        x     x    

Epilepsia mioclónica 

juvenil (Epilepsia 

juvenil con 

convulsiones) 

?    x     x     x    

Epilepsia mioclónica 

progresiva 

(Enfermedad  

de Lafora) 

Análisis molecular gen 

EPM2A 
   x     x     x    

Epilepsia occipital 

infantil tardía o tipo 

Gastaut 

?         x     x    

Epilepsia  

piridoxin-dependiente 

Detección de 

mutaciones en el gen 

ALDH7A1  

   x     x     x    
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Tabla 3. Análisis genéticos para patologías hereditarias no oncohematológicas 

disponibles en Cartera de Servicios de las CCAA. Tabla actualizada del informe 

previo de 2013
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Epilepsia tipo EFMR 

(Síndrome de 

Juberg-Hellman) 

Análisis molecular gen 

PCDH19 
x        x     x    

Eritrocitosis ?            x      

Eritroqueratodermia 

variable 

Análisis molecular gen 

GJB4 
       x      x    

Eritroqueratodermia 

variable 

Análisis molecular gen 

GJB3 
       x      x    

Esclerosis lateral 

amiotrófica 

Análisis molecular gen 

SOD1 
       x x  x *  x  x x 

Esclerosis lateral 

amiotrófica 

Análisis molecular gen 

FUS 
           *  x   x 

Esclerosis lateral 

amiotrófica 

Análisis molecular gen 

VCP 
x         x  *  x   x 

Esclerosis lateral 

amiotrófica 

Análisis molecular gen 

C9ORF72 
        x   *  x   x 

Esclerosis tuberosa 
Análisis molecular gen 

TSC2 
x  x x    x x  x * x x  x x 

Esclerosis tuberosa 
Análisis molecular gen 

TSC1 
x   x    x x x  *  x   x 

Esclerosis tuberosa 
Secuenciacion masiva 

genes TSC1 y TSC2 
           *  x   x 

Esferocitosis 

hereditaria 
?            x      

Espondilitis 

anquilosante 

Detección de la forma 

HLA-B*27 gen HLA-B 
        x     x    

Espondiloencondro

matosis 

Análisis molecular gen 

ACP5 
             x   x 

Esquisencefalia ?            x      

Estados 

protrombóticos 

Análisis molecular gen 

MTHFR 
       x      x    

Exceso aparente de 

mineralocorticoides 

Análisis molecular gen 

HSD11B2 
        x     x    

Fallo ovárico precoz ?            x      

Fenilcetonuria-

Fenialaninemia 

Análisis molecular gen 

PAH 
x   x    x x x x   x    

Feocromocitoma 

Familiar 

Análisis molecular gen 

VHL 
x  x *    x x x x  x x x x  

Feocromocitoma 

Familiar 

Análisis de los exones 

10, 11, 13, 14, 15 y 16 

del gen RET 

x  x *    x x x x  x x x x  

Fibromatosis 

(Tumor desmoide) 

Análisis molecular gen 

CTNNB1 
        x     x    

Fibromatosis 

gingival 1 
?         x     x    

Fibrosis muscular 

congénita 
?            x      
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Tabla 3. Análisis genéticos para patologías hereditarias no oncohematológicas 

disponibles en Cartera de Servicios de las CCAA. Tabla actualizada del informe 

previo de 2013
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Fibrosis Quística 
Rastreo de mutaciones 

en el gen CFTR 
x x x x  x x x x x x  x x x x x 

Fiebre Mediterránea 

Familiar 

Análisis molecular gen 

MEFV 
x       x x x x x x x x  x 

Galactosemia 
Análisis molecular gen 

GALT 
x       x x x x   x x   

Glaucoma congénito ?            x      

Glomeruloesclerosis 

segmentaria y focal 

familiar autosómica 

dominante 

Análisis molecular 

genes: 

WT1/INF2/TRPC6/PAX

2/LMX1B/ACTN4/ANL

N/MYH9/ARHGAP24/C

OL4A3/COL4A4 

   x     x     x    

Glucogenosis  

tipo 1a 

Análisis molecular gen 

G6PC 
x             x    

Glucogenosis  

tipo 1b 

Análisis molecular gen 

SLC37A4 
x             x    

Glucosuria renal 
Análisis molecular gen 

SLC5A2 
        x     x    

Hemocromatosis 

Hereditaria 

Detección mutaciones 

C282Y y H63D en el 

gen HFE 

x x x   x x x x x x x x x  x x 

Hemofilia A 
Análisis molecular gen 

F8 
x   *    x x x x x  x    

Hemofilia B 
Análisis molecular gen 

F9 
x   x    x x x x x  x    

Hemofilia B 

(Detección  

de portadora) 

Análisis molecular gen 

F9 
x             x    

Hemoglobinopatías 

Análisis molecular 

alfas y beta globinas 

(HBB, HBA1, HBA2) 

   x   x  x     x    

Hemostasia y 

trombosis por 

alteración del  

Factor II 

Detección de la 

mutación G20210A en 

el gen F2 

(protrombina) 

x x x   x x  x x x  x x    

Hemostasia y 

trombosis por 

alteración del  

Factor V 

Detección de la 

mutación R506Q en el 

gen F5 (Factor V 

Leyden) 

x x x   x   x x x  x x  x x 

Hemostasia y 

trombosis por 

alteración del  

Factor XII 

Detección del cambio 

C46T en el gen F12 
x  x      x x x  x x  x  

Hernia diafragmática 

congénita 

Análisis molecular gen 

ZFPM2 
           x      

Heterotopia nodular 

ventricular 

Análisis molecular 

genes FLNA 
           x      
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Tabla 3. Análisis genéticos para patologías hereditarias no oncohematológicas 

disponibles en Cartera de Servicios de las CCAA. Tabla actualizada del informe 

previo de 2013
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Hidrocefalia  

ligada a X 

Análisis molecular gen 

L1CAM 
x       x x x x  x x  x  

Hiperaldosteronism

o primario tipo 1 

Análisis molecular gen 

CYP11B1 
           x  x    

Hipercalcemia 

hipocalciurica 

Análisis molecular gen 

GNA11 
   *     x   *  x   x 

Hipercalcemia 

hipocalciurica 

Análisis molecular gen 

AP2S1 
   *     x   *  x   x 

Hipercalcemia 

hipocalciurica 

Análisis molecular gen 

CASR 
   *        *  x   x 

Hipercalcemia 

infantil autosómica 

recesiva 

Análisis molecular gen 

CYP24A1 
        x     x    

Hipercalciuria 

idiopática 

Análisis molecular gen 

ADCY10 
        x     x    

Hipercolesterolemia Lipochip              x   x 

Hipercolesterolemia 

familiar 

Análisis molecular gen 

LDLR 
   x  x   x     x    

Hiperferritinemia 

hereditaria 

Análisis molecular gen 

FTL 
       x      x    

Hiperferritinemia  

y cataratas 

Análisis molecular gen 

FLT3 
             x   x 

Hiperhomocisteine

mia 

Detección de la 

mutación C677T en el 

gen MTHFR 

   x     x     x    

Hiperinsulinismo 

congénito 

Análisis molecular gen 

ABCC8 
           x      

Hiperlisinemia 
Análisis molecular gen 

AASS 
   x          x    

Hipermetiominemia 
Análisis molecular gen 

MAT1A 
x             x    

Hiperoxaluria 

primaria tipo 1 

Análisis molecular 

genes AGXT 
        x     x    

Hiperoxaluria 

primaria tipo 2 

Análisis molecular gen 

GRHPR 
        x     x    

Hiperoxaluria 

primaria tipo 3 

Análisis molecular 

genes HOGA1 
        x     x    

Hiperparatiroidismo 
Análisis molecular gen 

CDKN1A 
           *  x   x 

Hiperparatiroidismo 
Análisis molecular gen 

CDKN2B 
           *  x   x 

Hiperparatiroidismo 
Análisis molecular gen 

CDKN2C 
           *  x   x 

Hiperparatiroidismo 
Análisis molecular gen 

HRPT2 
       x    *  x    

Hiperparatiroidismo 
Análisis molecular gen 

CDC73 
           *  x   x 
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Tabla 3. Análisis genéticos para patologías hereditarias no oncohematológicas 

disponibles en Cartera de Servicios de las CCAA. Tabla actualizada del informe 

previo de 2013
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Hiperparatiroidismo 

neonatal severo 

Análisis molecular gen 

CASR 
           *  x   x 

Hiperplasia adrenal 

congénita por 

deficiencia de  

11-beta-Hidroxilasa 

Análisis molecular gen 

CYP11B1 
x   *    x x x x *  x    

Hiperplasia adrenal 

congénita por 

deficiencia de  

17-Hidroxilasa 

Análisis molecular gen 

CYP17A1 
x   *    x x x x *  x    

Hiperplasia adrenal 

congenita por 

deficiencia de  

21-Hidroxilasa 

Análisis molecular gen 

CYP21A2 
x  x *   x x x x x *  x  x x 

Hiperplasia 

macronodular 

congénita 

Análisis molecular gen 

ARMC5 
       x      x    

Hiperprolinemia  
Análisis molecular gen 

PRODH 
             x    

Hiperqueratosis 

epidermolítica- 

Keratosis palmoplantar 

Análisis molecular gen 

KRT1 
       x      x    

Hiperqueratosis 

epidermolítica- 

Keratosis 

palmoplantar 

Análisis molecular gen 

KRT10 
       x      x    

Hipoacusia 
Panel secuenciacion 

masiva genes hipoacusia 
        x     x   x 

Hipoacusia  

Análisis molecular 

genes frecuentes  

en hipoacusia  

   *  x   x     x   x 

Hipoacusia  
Hipoacusia deleción 

STRC-ddPCR 
   *  x   x     x   x 

Hipoacusia  

Análisis molecular 

genes mitocondriales 

frecuentes en hipoacusia 

             x    

Hipobetalipoproteinemia 
Análisis moleculare 

gen MTTP 
   x        x  x    

Hipocalcemia 

hipercalciurica 

Análisis molecular gen 

CASR 
        x     x   x 

Hipocalcemia 

hipercalciurica 

Análisis molecular gen 

GNA11 
        x     x   x 

Hipofosfatasia 
Análisis molecular gen 

ALPL 
   x     x     x    

Hipofosfatemia 

dominante con 

nefrolitiasis u 

osteoporosis 

Análisis molecular 

genes SLC34A1/ 

SLC9A3R1 

        x     x    
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Tabla 3. Análisis genéticos para patologías hereditarias no oncohematológicas 

disponibles en Cartera de Servicios de las CCAA. Tabla actualizada del informe 

previo de 2013
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Hipofosfatemia 

ligada al X 

Análisis molecular gen 

PHEX 
       x      x    

Hipogonadismo  
Análisis molecular gen 

GnRH1 
x           x  x    

Hipoleptinemia ?            x      

Hipomagnesemia 

con hipercalciuria  

y nefrocalcinosis 

Análisis molecular 

genes CLDN16/ 

CLDN19 

        x     x    

Hipomagnesemia 

primaria autosómica 

dominante con 

hipocalciuria 

Análisis molecular gen 

FXYD2 
        x     x    

Hipoparatiroidismo 
Análisis molecular gen 

PTH 
           x  x   x 

Hipoplasia Adrenal 

Congénita 

Análisis molecular gen 

DAX1 
x             x    

Hipoplasia renal 

Análisis molecular > 50 

genes implicados a 

anomalías congenitas 

del riñón y el tracto 

urinario (CAKUT): 

PAX2/ HNF1B/UPK3A…  

        x     x    

Hiporaratiroidismo 

familiar 

Análisis molecular gen 

TSHR  
x             x   x 

Hipotricosis 

autosómica recesiva  

Análisis molecular gen 

DSG4 
       x      x    

Hipotricosis y 

vesículas cutáneas 

Análisis molecular gen 

DSC3 
       x      x    

Hipouricemia renal 

hereditaria 

Análisis molecular 

genes SLC22A12/ 

SLC2A9 

        x     x    

Holonprosencefalopatía 
Análisis molecular gen 

GLI2 
       x      x    

Holoprosencefalia 
Análisis molecular gen 

CDON 
   x    x    x  x    

Homocistinuria 
Análisis molecular gen 

MMACHC 
x   *    x    *  x    

Homocistinuria 
Mutaciones A1298G  

y C6677T gen MTHFR 
x x x *   x x x x x *  x  x  

Homocistinuria 

Análisis molecular gen 

de la cistationin beta 

sintetasa (CBS) 

x   *    x x x x *  x    

Homocistinuria 

sensible a piridoxina 

Análisis molecular gen 

de la cistationin beta 

sintetasa (CBS) 

x       x x x x   x    

Ictiosis Bullosa de 

Siemens 

Análisis molecular gen 

KRT2 
x       x      x    
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Tabla 3. Análisis genéticos para patologías hereditarias no oncohematológicas 

disponibles en Cartera de Servicios de las CCAA. Tabla actualizada del informe 

previo de 2013
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Ictiosis comgénita 

autosómica recesiva 

tipo 5 

Análisis molecular gen 

CYP4F22 
       x      x    

Ictiosis congénita 

(CEDNIK) 

Análisis molecular gen 

SNAP29 
       x      x    

Ictiosis congénita 

autosómica recesiva 

Análisis molecular gen 

PNPLA1 
       x      x    

Ictiosis congénita 

autosómica recesiva 

tipo 1 (Ictiosis laminar) 

Análisis molecular gen 

TGM1 
x   x    x      x    

Ictiosis congénita 

autosómica recesiva 

tipo 2 

Análisis molecular gen 

ALOX12B 
       x      x    

Ictiosis congénita 

autosómica recesiva 

tipo 3 

Análisis molecular gen 

ALOXE3 
       x      x    

Ictiosis congénita 

autosómica recesiva 

tipo 4 

Análisis molecular gen 

CSTA 
       x      x    

Ictiosis congénita 

autosómica recesiva 

tipo 6 

Análisis molecular gen 

ICHYN (NIPAL4) 
       x      x    

Ictiosis congénita 

autosómica recesiva 

tipo 9 

Análisis molecular gen 

CERS3 
       x      x    

Ictiosis feto arlequín 
Análisis molecular gen 

ABCA12 
   x    x      x    

Ictiosis ligada al 

cromosoma X 

Análisis molecular gen 

STS 
   x    x      x    

ictiosis neonatal-

colangitis esclerosante 

Análisis molecular gen 

CLDN1 
       x      x    

Ictiosis 

prematuridad 

Análisis molecular gen 

SLC27A4 
       x      x    

Ictiosis vulgar 
Análisis molecular gen 

FLG 
       x      x    

Ictiosis, cuadriplejia 

espástica y retraso 

mental 

Análisis molecular gen 

ELOVL4 
       x      x    

Ictiosis-hipotricosis 
Análisis molecular gen 

ST14 
       x      x    

Incontinencia 

pigmenti 

Análisis molecular gen 

NEMO (IKBKG) 
x   x    x    x  x    

Infertilidad 

masculina secretora 

Detección de 

microdelecciones en las 

regiones AZFa, AZFb y 

AZFc del cromosoma Y 

        x     x    

Inmunodeficiencia 
Análisis molecular gen 

IKZF1 
       x      x    
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Tabla 3. Análisis genéticos para patologías hereditarias no oncohematológicas 

disponibles en Cartera de Servicios de las CCAA. Tabla actualizada del informe 

previo de 2013
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Inmunodeficiencia 

combinada severa 

ligada al 

cromosoma X 

Análisis molecular gen 

IL2RG 
           x      

Inmunodeficiencia 

común variable 
?            x      

Insomnio familiar 

fatal 

Análisis molecular gen 

PRP 
x  x     x x x x   x    

Intolerancia a 

estatinas 

Análisis melocular gen 

SLCO1B1 
        x     x    

Intolerancia a la 

fructosa 

Análisis molecular gen 

ALDOB 
   x        x  x    

Intolerancia a la 

lactosa 

Análisis molecular gen 

HCMC 
       x      x    

Keratodermia 

palmoplantar 

Análisis molecular gen 

KRT9 
             x    

Laminopatías ?         x     x    

Leucoencefalopatía 
Análisis molecular gen 

NOTCH3 
       x      x    

Leucodistrofia 

Metacromática 

Análisis molecular gen 

ARSA 
x   x    x x x x   x    

Linfohistiocitosis 

hemofagocítica 

familiar 

?            x      

Lipodistrofia 

congénita 

generalizada tipo 2 

Análisis molecular gen 

BSCL2 
   x    x    x  x    

Lipofuscinosis 

Neuronal Ceroidea 

tipo 1 

Análisis molecular gen 

CLN1 
x             x    

Lipofuscinosis 

Neuronal Ceroidea 

tipo 10  

Análisis molecular gen 

CLN10 
x             x    

Lipofuscinosis 

Neuronal Ceroidea 

tipo 2 

Análisis molecular gen 

CLN2 
x             x    

Lipofuscinosis 

Neuronal Ceroidea 

tipo 3 (Enfermedad 

de Batten) 

Análisis molecular gen 

CLN3 
x             x    

Lipofuscinosis 

Neuronal Ceroidea 

tipo 4 

Análisis molecular gen 

DNAJC5 (CLN4) 
             x   x 

Lipofuscinosis 

Neuronal Ceroidea 

tipo 8  

Análisis molecular gen 

CLN8 
x             x    

Lisencefalia tipo 1 
Análisis molecular gen 

PAFAH1B1 
x   x          x    
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Tabla 3. Análisis genéticos para patologías hereditarias no oncohematológicas 

disponibles en Cartera de Servicios de las CCAA. Tabla actualizada del informe 

previo de 2013
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Macroglobulinemia 

de Waldenstrom/ 

Gammapatías IgM 

Detección de deleción 

17p13.1 en el gen 

TP53 

       x      x    

Macroglobulinemia 

de Waldenstrom/ 

Gammapatías IgM 

Detección de deleción 

6q23 e ne lgen MYB 
     x  x      x    

Macroglobulinemia 

de Waldenstrom/ 

Gammapatías IgM 

Detección de 

mutacion en el gen 

CXCR4 

       x      x    

Macroglobulinemia 

de Waldenstrom/ 

Gammapatías IgM 

Detección de la 

mutación L265P en el 

gen MYD88 

     x  x x     x    

Macroglobulinemia 

de Waldenstrom/ 

Gammapatías IgM 

Mutaciones 

oncogéncias 
       x      x    

Mastocitosis 
Detección de mutación 

D816 en gen KIT 
x  x   x x x x x x   x    

Megaencefalia 

leucodistrofia 

quística 

Análisis molecular gen 

MLC1 
   x          x    

Miastenia congénita ?    x        x  x    

Microftalmia  

tipo Lenz 

Análisis molecular gen 

LRP4 
   x          x    

Migraña hemipléjica 

familiar 
?    x     x   x  x    

Miocardiopatía 

arritmogénica de 

ventriculo derecho  

Secuenciacion masiva 

genes DSC2, DSG2, 

DSP, PKP2, JUP 

             x   x 

Miocardiopatía 

arritmogénica de 

ventriculo derecho 

familiar  

Análisis molecular gen 

LMNA 
   *    x      x    

Miocardiopatía 

arritmogénica de 

ventriculo derecho 

familiar tipo 10 

Análisis molecular gen 

DSG2 
x   x          x   x 

Miocardiopatía 

arritmogénica de 

ventriculo derecho 

familiar tipo 11 

Análisis molecular gen 

DSC2 
x  x *    x x x x  x x   x 

Miocardiopatía 

arritmogénica de 

ventriculo derecho 

familiar tipo 12 

Análisis molecular gen 

JUP 
x   *    x      x   x 

Miocardiopatía 

arritmogénica de 

ventriculo derecho 

familiar tipo 2 

Análisis molecular gen 

RYR2 
x   *    x      x   x 
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Tabla 3. Análisis genéticos para patologías hereditarias no oncohematológicas 

disponibles en Cartera de Servicios de las CCAA. Tabla actualizada del informe 

previo de 2013
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Miocardiopatía 

arritmogénica de 

ventriculo derecho 

familiar tipo 8 

Análisis molecular gen 

DSP 
x   x    x      x   x 

Miocardiopatía 

arritmogénica de 

ventriculo derecho 

familiar tipo 9 

Análisis molecular gen 

PKP2 
x  x x    x x x x  x x   x 

Miocardiopatía 

dilatada familiar 

Gen CRYAB, 

c.152C>T, p. P51L 
   *    x      x    

Miocardiopatía 

dilatada familiar 

Gen DMD, 

c.4328A>G; 

p.Gln1443Arg 

   *    x      x    

Miocardiopatía 

dilatada familiar 

Gen MYH6, 

c.5423A>G 
   *    x      x    

Miocardiopatía 

dilatada familiar 

Gen MYPN, 

c.2642A>T, 

p.Asn881Ille 

   *    x      x    

Miocardiopatía 

dilatada familiar 

Gen FLNC, c.7100delC, 

p.Val2371Sers*53; 

c.977T>C, p.Val326Ala 

   *    x      x    

Miocardiopatía 

dilatada familiar 

Análisis molecular gen 

SCN5A 
x  x *    x x x x  x x    

Miocardiopatía 

dilatada familiar 

Gen RBM20, 

p.Ile921Val; p.D912G 
   *    x      x    

Miocardiopatía 

dilatada familiar 

Gen PKP2, c.193G>T, 

p. A65S 
   *    x      x    

Miocardiopatía 

dilatada familiar 

Análisis molecular gen 

LMNA 
x  x *    x x x x  x x    

Miocardiopatía 

dilatada familiar 

Análisis molecular 

genes MYBPC3, 

TNNI3, TMP1 

x  x *     x x x  x x x x  

Miocardiopatía 

hipertrofica 

Gen TTN, 

c.7057+5G>T, 

c.96068G>A, 

c.66815_66816delTA, 

c.58086C>A, 

c.40019G>A, 

c.3169G>A) 

   x    x      x    

Miocardiopatía 

dilatada familiar 

Análisis moelcular 

genes MYH7 y TNNT2 
x  x *     x x x  x x x x  

Miocardiopatía 

hipertrofica 

Análisis molecular gen 

MYH7 
x  x *    x x x x  x x x x x 

Miocardiopatía 

hipertrofica 

Secuenciacion masiva 

genes MYH7, MYBPC3, 

ACTC1, MYL2, MYL3, 

TNNT2, TNNI3, TPM1, 

TNNC1, TCAP, MYH6 

             x   x 
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Tabla 3. Análisis genéticos para patologías hereditarias no oncohematológicas 

disponibles en Cartera de Servicios de las CCAA. Tabla actualizada del informe 

previo de 2013
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Miocardiopatía 

Hipertrófica 

Análisis molecular gen 

LMNA 
   *          x    

Miocardiopatía 

hipertrofica  

Gen ANK3, c.4736C>T; 

p.Ser1579Leu 
   *    x      x    

Miocardiopatía 

hipertrofica  

Análisis molecular gen 

ACTC1 
   *     x     x   x 

Miocardiopatía 

hipertrofica  

Análisis molecular gen 

MYH6 
   *          x   x 

Miocardiopatía 

hipertrofica  

Análisis molecular gen 

MYL3 
   *    x x     x   x 

Miocardiopatía 

hipertrofica  

Análisis molecular gen 

PRKAG2 
   *     x     x   x 

Miocardiopatía 

hipertrofica  

Análisis molecular gen 

TNNC 
   *     x     x   x 

Miocardiopatía 

hipertrofica  

Análisis molecular gen 

TNNC1 
   *          x   x 

Miocardiopatía 

hipertrofica  

Análisis molecular gen 

TPM1 
   x          x   x 

Miocardiopatía 

hipertrofica  

Análisis molecular gen 

MYL2 
   *     x     x   x 

Miocardiopatía 

hipertrófica  

Análisis molecular gen 

SCN5A 
   *          x    

Miocardiopatía 

hipertrófica  

Análisis molecular gen 

TCAP 
   *    x      x   x 

Miocardiopatía 

hipertrófica  

Análisis molecular gen 

TNNT2 
   *          x   x 

Miocardiopatía 

hipertrófica  

Análisis molecular gen 

MYBPC3 
x  x x    x x x   x x x x x 

Miocardiopatía 

hipertrófica  

Análisis molecular gen 

TNNI3 
   *       x   x   x 

Miocardiopatía  

no compactada 

Gen NKX2-5, 

c,549G>T 
   *          x    

Miocardiopatía  

no compactada 

Análisis molecular 

genes LBD3, MYBPC3, 

MYH7, TNNI3, TNNT2, 

TMP1, ACTC 

  x *    x x x x  x x x x  

Miocardiopatía 

restrictiva 

Análisis molecular 

genes MYH7 y TNNI3 
x  x *    x x x x  x x x x  

Miopatía 

centronuclear 

Análisis molecular gen 

MYH7 
  x *    x      x    

Miopatía con cuerpos 

de inclusión 

Análisis molecular gen 

GNE 
       x      x    

Miopatía Congenita 

del nucleo screening  

Análisis molecular gen 

RYR1 
x             x    

Miopatía de 

Ullrich/Bethlem 

Análisis molecular 

genes COL6A1, 

COL6A2 y COL6A3 

   x          x    
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Tabla 3. Análisis genéticos para patologías hereditarias no oncohematológicas 

disponibles en Cartera de Servicios de las CCAA. Tabla actualizada del informe 

previo de 2013
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Miopatía estructural 

congénita (general) 

Análisis molecular gen 

SEPN1 
        x     x    

Miopatía miofibrilar 
Análisis molecular gen 

DESMINA 
   x     x     x    

Miopatía 

mitocondrial  

Análisis molecular gen 

MTND1 
x             x    

Miopatía 

mitocondrial  

Análisis molecular gen 

MTND4 
x             x    

Miopatía 

mitocondrial  

Análisis molecular gen 

MTND6 
x             x    

Miopatía 

mitocondrial  

Análisis molecular gen 

MTTQ 
x             x    

Miopatía 

mitocondrial  

Análisis molecular gen 

MTTI 
x             x    

Miopatía 

mitocondrial  

Análisis molecular gen 

MTTP 
x             x    

Miopatía 

mitocondrial  

Análisis molecular gen 

MTTS1 
x             x    

Miopatía 

mitocondrial  

Análisis molecular gen 

MTTT 
x             x    

Miopatía 

mitocondrial  

Análisis molecular gen 

MTTD 
x             x    

Miopatía 

mitocondrial 

(MELAS) 

Detección de la 

mutación A3243AG en 

el gen MTTL1 

x  x x    x x x x   x    

Miopatía 

mitocondrial 

(MERRF) 

Detección de la 

mutación mutaciones 

A8344G en el gen 

MTTK 

x  x     x x x x   x    

Miotonía congénita 
Análisis molecular gen 

CLCN1 
       x    x  x   x 

Miotonía de 

Thonsem 

Análisis molecular gen 

CLCN1 
x             x    

Mucopolisacaridosis 

tipo 1H (Enfermedad 

de Hurler) 

Análisis molecular gen 

IDUA 
x       x x x x *  x    

Mucopolisacaridosis 

tipo 3A (Enfermedad 

de Sanfilippo A) 

Análisis molecular gen 

SGSH 
x       x x x x *  x    

Mucopolisacaridosis 

tipo 3B (Enfermedad 

de Sanfilippo B) 

Análisis molecular gen 

NAGLU 
x       x x x x *  x    

Mucopolisacaridosis 

tipo 4B (Enfermedad 

de Morquio) 

Análisis molecular gen 

GLB1 
x       x x x x *  x    

Narcolepsia 
Análisis molecular gen 

HLA-DQB1 
   x        x  x    
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Tabla 3. Análisis genéticos para patologías hereditarias no oncohematológicas 

disponibles en Cartera de Servicios de las CCAA. Tabla actualizada del informe 

previo de 2013
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Nefronoptisis 

Análisis molecular  

19 genes de 

nefroptisis: 

NPHP1/INVS/NPHP3/

NPHP4/IQCB1/CEP29

0/GLIS2/RFPRIP1L/NE

K8/SDCCAG8/TMEM6

7/TTC21B/WDR19/ZN

F423/CEP164/ANKS6/

IFT172/CEP83/DCDC2 

x       x x x x  x x    

Nefropatía  

Túbulo-intersticial 

Autosómica 

Dominante 

Análisis molecular gen 

UMOD 
        x     x   x 

Nefropatía  

Túbulo-intersticial 

Autosómica 

Dominante 

Análisis molecular gen 

HNF1B 
   *     x     x    

Nefropatía  

Túbulo-intersticial 

Autosómica 

Dominante 

Detección mutación 

c.428dupC 

p.(Ala144Serfs*86) 

gen MUC1 

        x     x    

Nefropatía  

Túbulo-intersticial 

Autosómica 

Dominante  

Análisis molecular gen 

REN  
        x     x    

Neurodegeneración 

con acúmulo de 

hierro 

?            x      

Neurofibromatosis 

tipo 1  

Detección de delección 

de 1.5 Mb gen NF1 
x  x *   x x x x x * x x x x x 

Neurofibromatosis 

tipo 2 

Análisis molecular gen 

NF2 
x   *    x x x  * x x x x x 

Neuropatía auditiva 

autosómica dominante 

Análisis molecular gen 

DIAPH3 
       x      x    

Neuropatía Axonal 

gigante gen 6AN 

Análisis molecular gen 

GAN 
x             x    

Neuropatía 

Hereditaria por 

presión 

Detección de la 

delección de 1.5 Mb en 

la región cromosómica 

17p11.2 gen PMP22 

x  x x   x x x x x  x x  x  

Neuropatia motora 

distal tipo 5A 

Análisis molecular gen 

BSCL2 
             x    

Neuropatía Óptica 

de Leber 

Detección de 

mutaciones 11778G>A 

en el gen MT-ND4, 

14484T>C en el gen 

MT-ND6) y 3460G>A 

en el gen MT-ND1 

x  x x    x x x x   x  x x 
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Tabla 3. Análisis genéticos para patologías hereditarias no oncohematológicas 

disponibles en Cartera de Servicios de las CCAA. Tabla actualizada del informe 

previo de 2013
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Neuropatía sensitiva ?            x      

Neutropenia cíclica 
Estudio molecular gen 

ELA2 
x       x x x x *  x  x  

Neutropenia 

congénita severa tipo 1 

Estudio molecular gen 

ELANE 
       x    *  x    

Neutropenia 

congénita severa tipo 3 

Estudio molecular gen 

HAX-1 
x           *  x    

Oftalmoplegía 

externa progresiva  
?            x      

Osteocondromatosis 

hereditaria 

Análisis molecular 

genes EXT1 y EXT2 
   x          x    

Osteogenesis 

imperfecta 

Análisis molecular gen 

COL1A1 
x   *    x  x x * x x  x x 

Osteogenesis 

imperfecta 

Análisis molecular gen 

COL1A2 
x   *    x  x x * x x  x x 

Osteogenesis 

imperfecta 

Panel secuenciacion 

masiva genes 

osteogenesis 

           *  x   x 

Osteogénesis 

imperfecta tipo 7 

Análisis molecular gen 

LEPRE1 
   *    x    *  x    

Osteogénesis 

imperfecta tipo 7 

Análisis molecular gen 

CRTAP 
   *    x    *  x    

Osteopetrosis ?            x      

Osteoporosis 

Acelerada  

Detección de 

polimorfismos B/B del 

Receptor de la 

Vitamina D (VDR) 

x             x    

Pancreatitis cronica 

hereditaria 

Análisis molecular gen 

CTRC 
   *  x      *  x   x 

Pancreatitis cronica 

hereditaria 

Análisis molecular gen 

PRSS1 
   *  x      *  x   x 

Pancreatitis cronica 

hereditaria 

Análisis molecular gen 

SPINK1 
   *  x      *  x   x 

Panhipopituitarismo 

congénito 
?            x      

Paquinioquia 

congénita tipo 2 

Análisis molecular gen 

KRT6A 
       x    *  x    

Paquinioquia 

congénita tipo 2 

Análisis molecular gen 

KRT6B 
       x    *  x    

Paquioniquia 

congénita tipo 1 

Análisis molecular gen 

KRT17 
       x    *  x    

Paquioniquia 

congénita tipo 1 

Análisis molecular gen 

KRT16 
       x    *  x    

Parálisis periódica ?            x      

Paramiotonía 

congenita de  

Von Eulenburg 

Análisis molecular gen 

SCN4A 
x        x     x    
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Tabla 3. Análisis genéticos para patologías hereditarias no oncohematológicas 

disponibles en Cartera de Servicios de las CCAA. Tabla actualizada del informe 

previo de 2013
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Paraparesia 

espástica familiar 

tipo 3 

Análisis molecular gen 

SPG3 (ATL1) 
x  x *    x x  x * x x  x  

Paraparesia 

espastica familiar 

tipo 4 

Análisis molecular gen 

SPG4 (APST) 
x   x    x  x x * x x  x  

Paraparesia 

espástica familiar 

tipo 7 

Análisis molecular gen 

SPG7 
x   *    x x  x * x x  x  

Paraparesia 

espastica Pelizaeus 

Merzbacher  

Análisis molecular gen 

PLP1 
x           *  x    

Peeling Síndrome 

de la piel 

Análisis molecular gen 

CDSN 
       x      x    

Peeling Síndrome 

de la piel tipo 2 

Análisis molecular gen 

TGM5 
   x    x      x    

Peeling Síndrome de 

la piel/Leuconiquia/ 

Queratosis punctata/ 

Quielitis/Nódulos de 

Garrod 

Análisis molecular gen 

CAST 
       x      x    

Picnodisostosis 
Análisis molecular gen 

CTSK 
x       x      x    

Piebaldismo 
análisis molecular 

genes KIT y SNAI2 
           x      

Polidactilia 
Análisis molecular gen 

GLI3 
       x      x    

Poliendrocrinopatia 

Autoinmune tipo 1 

Análisis molecular gen 

AIRE 
x             x    

Polineuropatía 

amiloidótica familiar 

Análisis molecular gen 

TTR 
x x x x    x x x x  x x x x  

Poliposis 

adenomatosa 

familiar 

Secuenciacion masiva 

genes APC y MUTYH 
             x   x 

Poliposis 

adenomatosa familiar 

(síndrome de Gardner) 

Análisis molecular gen 

APC 
x x x x    x x x x  x x x x x 

Poliposis 

adenomatosa 

familiar atenuada 

Análisis molecular gen 

MUTYH 
x x x     x x x x  x x x x x 

Poliposis juvenil  
Estudio molecular gen 

SMAD4 
       x      x    

Poliquistosis renal 

autosómica 

dominante 

Análisis molecular gen 

PKD1 
*  x *    x x x *   x  *  

Poliquistosis renal 

autosómica 

dominante 

Análisis molecular gen 

PKD2 
*   *    x x x *   x  *  
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Tabla 3. Análisis genéticos para patologías hereditarias no oncohematológicas 

disponibles en Cartera de Servicios de las CCAA. Tabla actualizada del informe 

previo de 2013
1
. Continuación 

Enfermedad Análisis genético 

A
n

d
a

l
u

c
í
a
 

A
r
a

g
ó

n
 

A
s
t
u

r
i
a

s
 

B
a

l
e

a
r
e

s
 

C
a
n

a
r
i
a

s
 

C
a
n

t
a

b
r
i
a

 

C
.
 
L

a
 
M

a
n

c
h

a
 

C
a
s
t
i
l
l
a

-
L

e
ó

n
 

C
a
t
a

l
u

ñ
a

 

C
.
 
V

a
l
e

n
c
i
a

n
a
 

E
x
t
r
e

m
a

d
u

r
a

 

G
a
l
i
c
i
a

 

L
a

 
R

i
o

j
a

 

M
a

d
r
i
d

 

M
u

r
c
i
a

 

N
a

v
a

r
r
a

 

P
a

í
s
 
V

a
s
c
o

 

Poliquistosis renal 

autosómica recesiva 

Análisis molecular gen 

PKHD1 
x   *    x x x x   x  x  

Porfiria aguda 

hepática 

Análisis molecular gen 

ALAD 
x   *    x x x x *  x    

Porfiria aguda 

intermitente 

Análisis molecular gen 

HMBS 
x   *    x x x x *  x x   

Porfiria cutánea 

tarda 

Análisis molecular gen 

UROD 
x   *    x x x x *  x    

Porfiria eritropoyética 

congénita 

Análisis molecular gen 

UROS 
x   *    x x x x *  x    

Predisposición a 

celiaquía 

Estudio genético 14 

genotipos HLA 
 x            x    

Predisposición a 

celiaquía 

Análisis molecular HLA-

DQA1 y HLA-DQB1 
        x     x    

Predisposición a la 

hipertrigliceridemia 

poligénica 

Análisis molecular genes 

ZPR-1, apo A5, GCKR, 

LPL, BAZ 1B y TRIB 

        x     x    

Prionopatia 
Análisis molecular gen 

PRNP 
             x   x 

Pronóstico hepatitis C 
Análisis molecular gen 

IL28B 
        x     x   x 

Proteinosis lipoide 
Análisis molecular 

ECM1 
x       x  x    x    

Protoporfiria 

eritropoyética  

Análisis molecular gen 

FECH 
          x   x    

Pseudohermafrodisti

smo (Síndrome de 

Morris) 

Análisis molecular gen 

receptor de 

andrógenos (AR) 

   x          x    

Pseudohipoaldoster

onismo tipo 1 

Análisis molecular genes 

SCNN1A/SCNN1B/ 

SCNN1G/NR3C2 

        x   *  x    

Pseudohipoaldoster

onismo tipo 2  

o enfermedad  

de Gordon  

Análisis molecular 

genes CUL3/KLHL3/ 

WNK1/WNK4 

x           *  x    

Pseudohipoparatiroi

dismo/Pseudopseu

dohipoparatiroidism

o/Heteroplasia osea 

progresiva 

Análisis molecular gen 

GNAS 
x             x   x 

Pseudoxantoma 

elástico 

Análisis molecular gen 

ABCC6 
   x          x    

Púrpura trombótica 

trombocitopénica 

familiar 

Análisis molecular gen 

ADAMTS13 
           x      

Queratoderma 

palmoplantar 

Análisis molecular gen 

DSG1 
       x      x    
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Tabla 3. Análisis genéticos para patologías hereditarias no oncohematológicas 

disponibles en Cartera de Servicios de las CCAA. Tabla actualizada del informe 

previo de 2013
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Queratoderma 

palmoplantar 

Análisis molecular gen 

MBTPS2 
       x      x    

Queratoderma 

palmoplantar  

y alopecia 

Análisis molecular gen 

GJA1 
       x      x    

Quistes renales  

con hiperuricemia 

Análisis molecular gen 

UMOD 
       x      x    

Rabdomiolisis 

persistente 
Panel de 261 genes              x    

Raquitismo 

hipocalcémico 

resistente a la 

vitamina D tipo 1 

Análisis molecular gen 

CYP27B1 
x             x    

Raquitismo 

hipocalcémico 

resistente a la 

vitamina D tipo 2 

Análisis molecular gen 

VDR 
        x     x    

Raquitismo 

hipofosfatémico 

autosómico 

dominante 

Análisis molecular gen 

FGF23 
       x    *  x    

Raquitismo 

hipofosfatémico 

hereditario con 

hipercalciuria 

Análisis molecular gen 

SLC34A3 
        x   *  x    

Raquitismo 

hipofosfatémico 

ligado a X 

Análisis molecular gen 

PHEX 
        x   *  x    

Reflujo 

vesicoureteral 

familiar 

Análisis molecular 

genes 

ROBO2/SOX17… 

> 50 genes 

implicados a 

anomalías congenitas 

del riñón  

y el tracto urinario 

(CAKUT) 

        x     x    

Resistencia a 

hormonas tiroideas 

Análisis molecular gen 

TIMP3 
       x    *  x    

Resistencia a 

hormonas tiroideas 

Análisis molecular gen 

THRB 
       x x   *  x    

Resistencia 

androgénica 

Análisis molecular gen 

receptor andrógenos 

(AR) 

x        x     x    

Resistencia 

corticoides 

Análisis molecular gen 

NR3C1 
        x     x    
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Tabla 3. Análisis genéticos para patologías hereditarias no oncohematológicas 

disponibles en Cartera de Servicios de las CCAA. Tabla actualizada del informe 

previo de 2013
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Retinosis 

Pigmentaria 

Autosómica 

Dominante 

Análisis molecular 

genes BEST1, CA4, 

CRX, FSCN2, 

GUCA1B, IMPDH1, 

KLHL7, NR2E3, NRL, 

PRPF3, PRPF6, 

PRPF8, PRPF31, 

PRPH2, RDH12, RHO, 

ROM1, RP1, RP9, 

SEMA4A, SNRNP200 

y TOPORS 

x   *    x x x x * x x    

Retinosis 

Pigmentaria 

Autosómica 

Recesiva 

Análisis molecular 

genes ABCA4, BEST1, 

C2ORF71, CERKL, 

CLRN1, CNGA1, 

CNGB1, CRB1, 

DHDDS, EYS, 

FAM161A, IDH3B, 

IMPG2, LRAT, MERTK, 

NR2E3, NRL, PDE6A, 

PDE6B, PDE6G, PRCD, 

PROM1, RBP3, RGR, 

RHO, RLBP1, RP1, 

RPE65, SAG, SPATA7, 

TTC8, TULP1, USH2A  

y ZNF513 

x   *    x x x x * x x    

Retinosis 

Pigmentaria Ligada 

a X (tipo 2 y tipo 3 

Análisis molecular 

genes RP2 y RPGR 
x   *    x x x x * x x    

Retinosquisis 

Juvenil 

Análisis molecular gen 

RS1 (c.461A>G, 

p.Gln154Arg) 

       x      x    

Schwannomatosis 

Familiar 

Análisis molecular 

genes LZTR1, 

SMARCB1 

   x     x     x    

Síndrome 

autoinflamatorio 

Análisis molecular gen 

TNFRSF1A 
       x      x    

Síndrome branquio-

oto-renal 

Panel secuenciacion 

masiva genes 

síndrome branquio-

oto-renal 

             x   x 

Síndrome branquio-

oto-renal tipo 1 

Análisis molecular 

genes EYA1/SIX1 
        x   *  x   x 

Síndrome branquio-

oto-renal tipo 2 

Análisis molecular 

genes EYA1/SIX5 
        x   *  x   x 

Síndrome CACH 
Análisis molecular gen 

EIF2B5 
   x          x    

Síndrome cardio-

facio-cutáneo 
?    x     x     x    
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Tabla 3. Análisis genéticos para patologías hereditarias no oncohematológicas 

disponibles en Cartera de Servicios de las CCAA. Tabla actualizada del informe 

previo de 2013
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Síndrome CHARGE 
Análisis molecular gen 

CHD7 
   x    x x   x  x    

Síndrome CHILD 

(hemidisplasia 

congénita con nevo 

ictiosiforme y 

defectos en las 

extremidades) 

Análisis molecular gen 

NSDHL 
       x x     x    

Síndrome de 

Aarskog-Scott 

Análisis molecular gen 

FGD1 
   x     x     x    

Síndrome de 

Adams-Oliver 
?         x     x    

Síndrome de 

agenesia/hipoplasia 

cerebrorrenogenitou

rinaria fetal letal 

Análisis molecular gen 

KIF14 
        x     x    

Síndrome de Aicardi-

Goutieres tipo 1  

Análisis molecular gen 

TREX1 
x           x  x    

Síndrome de 

Alagille tipo 1  

Estudio de 

mutaciones en gen 

JAG1 

x   *     x   *  x    

Síndrome de 

Alagille tipo 2 

Análisis molecular gen 

NOTCH2 
x   *     x   *  x    

Síndrome de Alpers 
Análisis molecular gen 

POLG 
        x     x    

Síndrome de Alpers 
Análisis molecular gen 

C10ORF2 (POLG) 
        x     x    

Síndrome de Alport 

Panel secuenciacion 

masiva genes 

síndrome de Alport 

             x   x 

Síndrome de Alport 

autosómico recesivo 

Análisis molecular gen 

COL4A4 
x   x    x x     x   x 

Síndrome de Alport 

autosómico recesivo 

y autosómico 

dominante 

Análisis molecular gen 

COL4A3 
       x x x    x   x 

Síndrome de Alport 

ligado al cromosoma X 

Análisis molecular gen 

COL4A5 
x       x x  x  x x  x x 

Síndrome de 

amelogénesis 

imperfecta-

nefrocalcinosis 

Análisis molecular gen 

FAM20A 
        x x    x    

Síndrome  

de Angelman 

Análisis de molecular de 

la región 15q11-q13 
x x x *   x x x x x  x x x x x 

Síndrome  

de Angelman 

Análisis molecular gen 

UBE3A 
x   x    x x x x  x x  x x 

Síndrome de Apert 
Análisis de codones 252 

y 253 del gen FGFR2 
        x     x    
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Tabla 3. Análisis genéticos para patologías hereditarias no oncohematológicas 

disponibles en Cartera de Servicios de las CCAA. Tabla actualizada del informe 

previo de 2013
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Síndrome de 

Axenfeld-Rieger Tipo 1 

Análisis molecular gen 

PITX2 
           x      

Síndrome  

de Bangstad 
?    x          x    

Síndrome de 

Bardet-Biedl 

Análisis molecular  

19 genes: BBS1/BBS2/ 

ARL6/BBS4/BBS5/MKK

S/BBS7/TTC8/BBS9/BB

S10/TRIM32/BBS12/MK

S1/CEP290/WDPCP/SD

CCAG8/LZTFL1/ 

BBiP1/IFT27 

x       x x x x   x    

Síndrome de Barsy 
Análisis molecular gen 

PYCR1 
             x   x 

Síndrome de Barth 
Análisis molecular gen 

TAZ 
        x     x    

Síndrome de Bartter 

Análisis molecular 

genes SLC12A1/ 

KCNJ1/CLCNKB/BSN

D/CLCNKA/CASR 

        x   *  x    

Síndrome de Bartter 

tipo 3 

Análisis molecular gen 

CLCNKB 
       x      x   x 

Síndrome de Beals  
Análisis molecular gen 

FBN2 
   x          x    

Síndrome de 

Beckwith-Wiedemann 

Análisis molecular gen 

CDKN1C 
*  * *    *  * *   x * * x 

Síndrome de 

Beckwith-Wiedemann 

Análisis molecular 

region 11p15 
*  * *    * x * *   x * * x 

Síndrome de 

Beckwith-Wiedemann 

-like 

Análisis molecular 

region 14q32 
             x   x 

Síndrome de 

Bernard-Soulier 

Análisis molecular gen 

GP1BA 
       x      x    

Síndrome de Birt-

Hogg-Dube 

Análisis molecular gen 

FLCN 
       x      x   x 

Síndrome de Blau  
Análisis molecular gen 

NOD2 
x             x    

Síndrome de 

Bosley-Salih-

Alorainy 

Análisis molecular gen 

HOXA1 
        x     x    

Síndrome de 

Bowen-Conradi 

Análisis molecular gen 

EMG1 
   x          x    

Síndrome  

de Brugada 

GenHCN4, c.1123C>T; 

p.Arg375Cys; FHOD3, 

c.1701C>A, 

p.Phe567Leu; gen DSP, 

c,4632G>T, 

p.Arg1544Ser 

       x      x    
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Tabla 3. Análisis genéticos para patologías hereditarias no oncohematológicas 

disponibles en Cartera de Servicios de las CCAA. Tabla actualizada del informe 

previo de 2013
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Síndrome  

de Brugada 

Análisis molecular gen 

SCN5A 
x  x x    x x x x  x x x x  

Síndrome de 

Buschke-Ollendorff 

Análisis molecular gen 

LEMD3 
       x      x    

Síndrome  

de Carney 

Análisis molecular gen 

PRKAR1A 
           x  x   x 

Síndrome de 

Cefalopolisindactilia 

de Greig 

Análisis molecular gen 

GLI3 
   x          x    

Síndrome de 

Chanarin-Dorfman 

Análisis molecular gen 

ABHD5 
       x      x    

Síndrome de 

Chotzen 

Análisis molecular gen 

TWIST1 
   x          x   x 

Síndrome de Coffin-

Lowry 

Análisis molecular gen 

RPS6KA3 
           x      

Síndrome de Coffin-

Siris 
?            x      

Síndrome de Cohen 
Detección de la delecion 

TT en el gen VSP13B 
             x   x 

Síndrome de 

Cornelia de Lange 

Análisis molecular gen 

HDAC8 
   *     *   *  x   x 

Síndrome de 

Cornelia de Lange 

Análisis molecular gen 

SMC1A 
   *     *   *  x   x 

Síndrome de 

Cornelia de Lange 

Análisis molecular gen 

NIPBL 
x   *     *   *  x   x 

Síndrome de 

Costello 

Análisis molecular gen 

HRAS 
        x     x    

Síndrome de 

Cowden/Discapacid

ad Intelectual 

Análisis molecular gen 

PTEN 
x             x   x 

Síndrome  

de Crouzon 

Análisis molecular gen 

FGFR2 
       x    x  x    

Síndrome  

de Curradino 

Análisis molecular gen 

HLXB9 
   x          x    

Síndrome  

de Cushing 

Análisis molecular gen 

PRKACA 
             x   x 

Síndrome de Darier 
Análisis molecular gen 

ATP2A2 
       x    x  x    

Síndrome de De 

Toni- Debré-Fanconi 

Análisis molecular genes 

SLC34A1/EHHADH 
        x     x    

Síndrome de 

deficiencia creatina 

cerebral tipo 1 

Análisis molecular gen 

SLC6A8 
             x   x 

Síndrome de Denys-

Drash 

Análisis molecular gen 

WT1  
        x     x    

Síndrome  

de Di George 

Análisis molecular gen 

DGCR 
x x x x   x x x x x   x x x  
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Tabla 3. Análisis genéticos para patologías hereditarias no oncohematológicas 

disponibles en Cartera de Servicios de las CCAA. Tabla actualizada del informe 

previo de 2013
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Síndrome de Dravet 
Análisis molecular gen 

SCN1A 
x   x    x x x x  x x  x  

Síndrome de Dubin 

Johnson 

Análisis molecular gen 

ABCC2 
           x      

Síndrome de Dursus ?         x     x    

Síndrome de Ehlers-

Danlos 

Panel secuenciacion 

masiva genes Síndrome 

de Ehler-Danlos 

        x     x   x 

Síndrome de Ehlers-

Danlos forma 

clásica 

Análisis molecular gen 

COL5A1 
x   x        *  x   x 

Síndrome de Ehlers-

Danlos tipo 2 

Análisis molecular gen 

COL5A2 
           *  x   x 

Síndrome de Ehlers-

Danlos tipo 4 vascular 

Análisis molecular gen 

COL3A1 
x       x    *  x    

Síndrome de Ellis-

Van Creveld 

Análisis molecular 

genes EVC1 y EVC2 
        x     x    

Síndrome de 

Fanconi y 

nefrocalcinosis 

Análisis molecular gen 

HNF4A 
   x     x     x    

Síndrome de 

Fechner 

Análisis molecular gen 

MYH9 
       x      x    

Síndrome de Fiebre 

periódica hereditaria 

Análisis molecular gen 

NLRP12 
             x    

Síndrome de 

Floating Harbor 

Análisis molecular gen 

SRCAP 
             x   x 

Síndrome de Frasier 
Análisis molecular gen 

WT1  
x        x     x    

Síndrome  

de Galloway-Mowat  

Análisis molecular 

genes: 

OSGEP/LAGE3/TP53R

K/TPRKB/GON7/WDR

73 

        x     x    

Síndrome de Gilbert 
Análisis molecular gen 

UGT1A1 
   x    x      x   x 

Síndrome  

de Gitelman 

Análisis molecular gen 

SLC12A3 
   x    x x   x  x   x 

Síndrome de Goltz 
Análisis molecular gen 

PORCN 
x             x    

Síndrome de Gorlin 
Análisis molecular gen 

BOC 
       x      x    

Síndrome de Gorlin 
Análisis molecular gen 

SMO 
   *    x      x    

Síndrome de Gorlin 
Análisis molecular gen 

PTCH 
   *    x      x    

Síndrome de Grebe 
Análisis molecular gen 

GDF5 
   *          x    
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Tabla 3. Análisis genéticos para patologías hereditarias no oncohematológicas 

disponibles en Cartera de Servicios de las CCAA. Tabla actualizada del informe 

previo de 2013
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Síndrome  

de Hay-Wells 

Análisis molecular gen 

TP63 
           x      

Síndrome  

de Heterotaxia 

Análisis molecular 

genes ZIC3 y CFC1 
x             x    

Síndrome  

de Hiper-IgD 

Detección de las 

mutaciones I298T y 

V377I en el gen MVK 

x       x x x x  x x    

Síndrome  

de Hiper-IgE 

Análisis molecular gen 

STAT3 
           x      

Síndrome  

de Holt-Oram 

Análisis 

reordenamientos gen 

TBX5 

x   x    x x   x  x    

Síndrome de 

Hunter-Thompson 

Análisis molecular gen 

GDF5 
             x   x 

Síndrome de 

Hutchinson-Gilford 

Análisis molecular gen 

LMNA 
   x          x    

Síndrome de 

insensibilidad al 

dolor con anhidrosis 

Análisis molecular gen 

NTRK1 
             x   x 

Síndrome de Jeune ?            x      

Síndrome  

de Joubert 

Análisis molecular  

20 genes: NPHP1/ 

CEP290/RFPRIP1L/TMEM

67/TTC21B/ZNF423/INPP

5E/TMEM216/AHI1/CC2D

2A/TMEM237/CEP41/TM

EM138/CTORF42/TCTN3/

TMEME231/CSPP1/PDE6

D/TCTN2/CEP104 

        x   *  x    

Síndrome  

de Joubert 

Análisis molecular gen 

NPHP1 
       x      x    

Síndrome de Kabuki 
Análisis molecular gen 

KDM6A 
   *        *  x   x 

Síndrome de Kabuki 
Análisis molecular gen 

MLL2 
   *        *  x   x 

Síndrome de Kabuki 

Secuenciacion masiva 

genes KMT2D/MLL2 y 

KDM6A 

             x   x 

Síndrome  

de Kagami-Ogata 

Análisis molecular 

14q32 
             x   x 

Síndrome de 

Kallmann tipo 1 

Análisis molecular gen 

KAL1 
x   x    x x   x  x    

Síndrome  

de Kartagener 
? x             x    

Síndrome  

de Kearn-Sayre 
Genoma mitocondrial    x          x    

Síndrome  

de Kelley-Seegmiller 

Análisis molecular gen 

HPRT1 
        x     x    
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Tabla 3. Análisis genéticos para patologías hereditarias no oncohematológicas 

disponibles en Cartera de Servicios de las CCAA. Tabla actualizada del informe 

previo de 2013
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Síndrome de King-

Denborough 

Análisis molecular gen 

RYR1 
   x          x    

Síndrome de 

Landau-Kleffner  

Análisis molecular gen 

GRIN2A 
        x     x    

Síndrome de 

Langer-Giedion 

Detección de la 

microdelección en la 

región cromosómica 

8q24.12, implicando los 

genes TRPS1 y EXT1 

x x      x x x x   x  x  

Síndrome de Laron  
Análisis molecular gen 

GHR 
x             x    

Síndrome  

de Larsen-like 
?         x     x    

Síndrome de Legius 
Análisis molecular gen 

SPRED1 
        x     x    

Síndrome de Leigh  
Análisis molecular gen 

SDHA 
x   x    x      x    

Síndrome de Lenox 

gastaut 
?         x     x    

Síndrome  

de Leopard tipo 1 

Análisis molecular de 

los exones 7, 12 y 13 

gen PTPN11 

x   *    x x x x   x x x  

Síndrome  

de Leri-Well 

Análisis molecular gen 

SHOX 
x             x    

Síndrome  

de Lesh-Nyhan 

Análisis molecular gen 

HPRT1 
             x   x 

Síndrome de Liddle 

Análisis molecular 

genes SCNN1B/ 

SCNN1G 

        x     x    

Síndrome de Li-

Fraumeni 

Análisis molecular gen 

TP53 
x   x    x      x    

Síndrome de Loeys-

Dietz tipo 1 

Análisis molecular gen 

TGFBR1 
x  x *    x x x x  x x  x  

Síndrome de Loeys-

Dietz tipo 2 

Análisis molecular gen 

TGFBR2 
x  x     x x x x  x x  x  

Síndrome de Loeys-

Dietz tipo 3 (Síndrome 

de aneurismas/ 

osteoartritis) 

Análisis molecular gen 

SMAD3 
   x          x    

Síndrome de Lowe 
Análisis molecular gen 

OCRL  
x        x     x    

Síndrome de Lynch 

Análisis de inestabilidad 

de microsatélites 

(BAT25, BAT26, NR21, 

NR24 y MONO27) 

        x     x   x 

Síndrome de Lynch 

Detección de 

delección del extremo 

3 en el gen EPCAM  

x  x     x x x x   x  x  
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Tabla 3. Análisis genéticos para patologías hereditarias no oncohematológicas 

disponibles en Cartera de Servicios de las CCAA. Tabla actualizada del informe 

previo de 2013
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Síndrome de Lynch 

Secuenciacion masiva 

genes MLH1, MSH2, 

MSH6, PMS2 y EPCAM 

             x   x 

Síndrome de Lynch  
Análisis molecular gen 

MSH6 
       x      x   x 

Síndrome de Lynch  
Análisis molecular gen 

PMS2 
       x      x   x 

Síndrome de Lynch  
Análisis molecular gen 

MLH1 
   x    x x     x   x 

Síndrome de Lynch  
Análisis molecular gen 

MSH2 
   x    x      x   x 

Síndrome de Marfan 
Análisis molecular gen 

FBN1 
x  x *    x x x x x x x  x x 

Síndrome de Marfan 

Secuenciacion masiva 

genes FBN1, TGFBR1 

y TGFBR2 

       x      x   x 

Síndrome de 

Marinesco-Sjögren 

Análisis molecular gen 

SIL1 
   x          x    

Síndrome de 

McCune-Albright 

Estudio variantes 

patogenicas frecuentes 

gen GNAS 

   x          x   x 

Síndrome de 

McKusick-Kaufman 

Análisis molecular genes 

MKKS, BBS1, BBS2. 
        x     x    

Síndrome de 

Meckel-Gruber 

Análisis molecular  

12 genes: MKS1/ 

TMEM216/TMEM67/ 

CEP290/RFPRIP1L/ 

CC2D2A/NPHP3/TCT

N2/B9D1/B9D2/TMEM

231/ KIF14 

        x     x    

Síndrome de 

Microdeleccion 15q24 

Detección de la 

delección 15q24 
x  x x   x x x x x  x x  x  

Síndrome de 

Microdeleccion 17q21 

Detección de la 

microdelección 17q21 
x  x x   x x x x x  x x  x  

Síndrome de 

Microdelección 1p36 

Detección de la 

delección 1p36 
x  x x   x x x x x  x x x x x 

Síndrome de 

Microdelección 2p16 

Detección de la 

microdelección 2p16 
x  x x   x x x x x  x x  x  

Síndrome de 

Microdeleccion 3q29 

Detección de la 

microdelección 3q29 
x  x x   x x x x x  x x  x  

Síndrome de 

Microdeleccion 9q22.3 

Detección de la 

microdelección 9q22.3 
x  x x   x x x x x  x x  x  

Síndrome de 

Microdeleccion NF1 

Detección de delección 

de 1.5 Mb gen NF1 
x  x x   x x x x x  x x x x x 

Síndrome de 

Microduplicación Xq28 

Detección de la 

duplicación Xq28 
x  x x   x x x x x  x x x x  

Síndrome  

de Miller-Dieker 

Detección de delección 

en la región 17p13.3 
x x x    x x x x x  x x x x x 
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Tabla 3. Análisis genéticos para patologías hereditarias no oncohematológicas 

disponibles en Cartera de Servicios de las CCAA. Tabla actualizada del informe 

previo de 2013
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Síndrome de Milroy 
Análisis molecular gen 

FLT4 
           x      

Síndrome de 

mioclonías-nefropatía 

Análisis molecular gen 

SCARB2 
        x     x    

Síndrome  

de De Mosier 
? x           x  x    

Síndrome  

de Muerte Súbita 

del Lactante/Infantil 

?    x     x     x    

Síndrome  

de Muir-Torre 

Análisis de inestabilidad 

de microsatélites 

(BAT25, BAT26, NR21, 

NR24 y MONO27) 

        x     x    

Síndrome  

de Myhre o LAPS  

Estudio variante 

patogenica frecuente 

gen SMAD4 

         x    x    

Síndrome  

de Netterton 

Análisis molecular gen 

SPINK5 
       x      x    

Síndrome  

de Noonan tipo 1 

Análisis molecular de 

los exones 2, 3, 8, 9, 

13 gen PTPN11 

x  x *    x x  x *  x x x  

Síndrome  

de Noonan tipo 3 

Análisis molecular gen 

KRAS 
       x    *  x    

Síndrome de Ochoa 
Análisis molecular gen 

HPSE2 
        x   x  x    

Síndrome de Opitz 
Análisis molecular gen 

MID1 
x       x x x x   x  x  

Síndrome  

de Pallister-Hall 

Análisis molecular gen 

GLI3 
        x     x    

Síndrome  

de Parkes-Weber 

Análisis molecular gen 

RASA1 
   x          x    

Síndrome  

de Pelizaeus-

Merzbacher 

Análisis molecular gen 

PLP1 
x             x    

Síndrome  

de Pendred 

(Dishormonogénesis 

tiroidea ligada al 

cromosoma X) 

Análisis molecular gen 

SLC26A4 
x       x    x  x   x 

Síndrome  

de Pendred 

(Dishormonogénesis 

tiroidea ligada al 

cromosoma X) 

Panel secuenciacion 

masiva genes 

síndrome de Pendred 

             x   x 

Síndrome  

de Peutz-Jeghers  

Análisis molecular gen 

STK11 
x       x      x    

Síndrome de Pfeifer 
Análisis molecular gen 

FGFR2 
x             x    
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Tabla 3. Análisis genéticos para patologías hereditarias no oncohematológicas 

disponibles en Cartera de Servicios de las CCAA. Tabla actualizada del informe 

previo de 2013
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Síndrome  

de Phelan-McDermid 

Detección de la 

delección 22q13 
x      x x x x x   x x x x 

Síndrome  

de Pierson 

Análisis molecular gen 

LAMB2 
        x     x    

Síndrome  

de Pitt-Hopkins 

Análisis molecular gen 

TCF4 
        x     x    

Síndrome  

de Prader-Willi 

Análisis molecular 

región 15q11-q13 
x x x x   x x x x x  x x x x x 

Síndrome  

de Prader-Willi 

Análisis molecular gen 

SNRPN 
x x      x x x x  x x  x  

Síndrome  

de Prader-Willi-like 

Análisis molecular 

región 14q32 
             x   x 

Síndrome  

de Proteus 

Análisis molecular gen 

AKT1 
   x          x    

Síndrome de 

quistes renales  

y diabetes (Diabetes 

Mody tipo 5) 

Análisis molecular gen 

HNF1B 
   *     x     x    

Síndrome de 

Rendu-Osler-Weber 

(Teleangiectasia 

hemorrágica 

hereditaria) 

Análisis molecular gen 

ACVRL1 
*  * *  *  x *  *  * x   x 

Síndrome de 

Rendu-Osler-Weber 

(Teleangiectasia 

hemorrágica 

hereditaria) 

Análisis molecular gen 

ENG 
*  * *  *  x *  *  * x   x 

Síndrome de Rett  
Análisis molecular gen 

CDKL5 
x           *  x    

Síndrome de Rett  
Análisis molecular gen 

MECP2 
x   x    x x x x * x x  x  

Síndrome de 

Roberts 

Análisis molecular gen 

ESCO2 
        x     x    

Síndrome de Rotor ?            x      

Síndrome de Rotura 

de Nijmegen 

Análisis molecular gen 

NBN 
           x      

Síndrome de Roturas 

Cromosómicas 

Fragilidad Cromosómica 

Inducida por 

Diepoxibutano 

x      x x x x x   x  x  

Síndrome  

de Rousy-Levy 

Detección de la 

duplicación de 1.5 Mb en 

la región cromosómica 

17p11.2  

   x          x    

Síndrome  

de Rubinstein-Taybi 

Detección de 

delecciones en el gen 

CREBBP 

x x  x   x x x x x  x x x  x 

Síndrome  

de Schinzel-Giedion 

Detección de mutaciones 

en el gen SETBP1 
x             x    
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Tabla 3. Análisis genéticos para patologías hereditarias no oncohematológicas 

disponibles en Cartera de Servicios de las CCAA. Tabla actualizada del informe 

previo de 2013
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Síndrome  

de Schopf-Schulz-

Passarg (SSPS) 

Análisis molecular gen 

WNT10A 
       x      x    

Síndrome  

de Schwartz-Jampel 

Análisis molecular gen 

HSPG2 
   x          x    

Síndrome  

de Senior-Loken 

Análisis molecular  

8 genes: NPHP1/ 

NPHP4/CEP290/SDC

CAG8/WDR19/IFT54/ 

IQCB1/TRAF3IP1 

        x   x  x    

Síndrome  

de Silver-Russell 

Análisis molecular 

región 7p11-p13, 7q31 
x x * *    * * * *   x *  x 

Síndrome  

de Silver-Russell 

Análisis molecular 

región 11p15 
x x * *    * * * *   x *  x 

Síndrome de 

Simpson-Golabi-

Behmel 

Análisis molecular gen 

GPC3 
  x x     x     x    

Síndrome de 

sinostosis multiple 

tipo 1 y 2 

Análisis molecular gen 

GDF5 
             x   x 

Síndrome de 

Sjogren-Larsson 

Análisis molecular gen 

ALDH3A2 
       x      x    

Síndrome de Smith-

Lemli-Opitz 

Análisis molecular gen 

DHCR7 
   x     x     x    

Síndrome  

de Smith-Magenis 

Detección de 

delección intersticial 

de 3,7Mb en la región 

17p11.2 8 (Gen RAI1) 

x x x     x x x x  x x x x x 

Síndrome  

de Smith-McCort 

Análisis molecular gen 

DYM 
           x      

Síndrome de Sotos 
Análisis molecular gen 

NSD1 
x  x *   x x x x x x  x x x x 

Síndrome  

de Stickler 

Panel secuenciacion 

masiva genes 

síndrome de Stickler 

             x   x 

Síndrome  

de Stickler  

Análisis molecular gen 

COL2A1 
   *        *  x   x 

Síndrome  

de Stickler  

Análisis molecular gen 

COL11A1 
   *        *  x   x 

Síndrome de Stüve-

Wiedemann 

Análisis molecular gen 

LIFR 
   x          x    

Síndrome  

de Tangier 

Análisis molecular gen 

ABCA1 
           x      

Síndrome  

de Temple 

Análisis molecular 

región 14q32 
             x   x 

Síndrome  

de Townes-Brocks 

Análisis molecular gen 

SALL4 
   *        *  x   x 

Síndrome  

de Townes-Brocks 

Análisis molecular gen 

SALL1 
   *     x   *  x   x 
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Tabla 3. Análisis genéticos para patologías hereditarias no oncohematológicas 

disponibles en Cartera de Servicios de las CCAA. Tabla actualizada del informe 

previo de 2013
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Síndrome de 

Treacher-Collins 
?    x          x    

Síndrome de Uña-

Rótula (Nail-Patella) 

Análisis molecular gen 

LMX1B 
        x     x    

Síndrome de Usher 

tipo 1B 

Análisis molecular gen 

MyoVIIa 
x   *    x x x x * x x    

Síndrome de Usher 

tipo 1C 

Análisis molecular gen 

Harmonin 
x   *    x x x x * x x    

Síndrome de Usher 

tipo 1D 

Análisis molecular gen 

Otocadherin 
x   *    x x x x * x x    

Síndrome de Usher 

tipo 1F 

Análisis molecular gen 

PCDH15 
x   *    x x x x * x x    

Síndrome de Usher 

tipo 1G 

Análisis molecular gen 

SANS 
x   *    x x x x * x x    

Síndrome de Usher 

tipo 2A 

Análisis molecular gen 

Usherin 
x   *    x x x x * x x    

Síndrome de Usher 

tipo 2C 

Análisis molecular gen 

VLGR1 
x   *    x x x x * x x    

Síndrome de Usher 

tipo 3 

Análisis molecular gen 

Clarin 1 
x   *    x x x x * x x    

Síndrome  

de Vohwinkel 

Análisis molecular gen 

LOR 
       x      x    

Síndrome de  

Von Hippel-Lindau 

Análisis molecular gen 

VHL 
x x x *    x x x x  x x x x x 

Síndrome  

de Waardenburg  

tipo 1 y 3 

Análisis molecular gen 

PAX3 
x   *          x   x 

Síndrome de 

Waardenburg tipo 5 

Análisis molecular 

genes SOX10, EDN3 y 

EDNRB 

   *    x x x x   x    

Síndrome  

de Walker-Warburg 
?    x        x  x    

Síndrome  

de Weaver 

Análisis molecular gen 

EZH2 
x             x    

Síndrome  

de Werner 

Análisis molecular gen 

WRN 
   x    x      x    

Síndrome de West ?         x     x    

Síndrome  

de Williams  

Detección de la 

deleción de la región 

7q11.23 

x x x    x x x x x  x x x x x 

Síndrome  

de Wiskot-Aldrich 

Análisis molecular gen 

WAS 
           x      

Síndrome de Wolff-

Parkinson-White 

Secuenciación gen 

PRKAG2 
        x     x    

Síndrome de Wolf-

Hirschhorn 

Análisis de la 

delección de la región 

4p16,3 (gen WHSC1) 

x  x    x x x x x  x x x x x 
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Tabla 3. Análisis genéticos para patologías hereditarias no oncohematológicas 

disponibles en Cartera de Servicios de las CCAA. Tabla actualizada del informe 

previo de 2013
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Síndrome  

de Wolfram 

Estudio molecular gen 

WFS1 
x   x        x  x   x 

Síndrome de X frágil 
Análisis molecular gen 

FMR2 
        x     x    

Síndrome de X frágil 
Análisis molecular gen 

FMR1 
x x x x    x x x x  x x x x x 

Síndrome  

de Zellweger 

Análisis molecular gen 

PEX1 
   x          x    

Síndrome del Maullido 

de Gato (Síndrome Cri 

du chat) 

Detección de la 

delección 5p15 
x x x    x x x x x  x x x x x 

Síndrome del QT 

Corto 

Análisis molecular gen 

SCN5A 
        x     x    

Síndrome del QT 

Corto 

Análisis molecular gen 

KCNJ2 
x  x     x x x x  x x    

Síndrome del QT 

Corto 

Análisis molecular gen 

KCNQ1 
x  x *    x x x x  x x    

Síndrome del QT 

Corto 

Análisis molecular gen 

KCNH2 
x  x     x x x x  x x    

Síndrome del QT 

Largo 

Análisis molecular gen 

KCNH2 
x  x     x x x x  x x   x 

Síndrome del QT 

Largo 

Análisis molecular gen 

KCNQ1 
x  x *    x x x x  x x   x 

Síndrome del QT 

largo tipo 3 

Análisis molecular gen 

SCN5A 
x  x     x x x x  x x    

Síndrome del QT 

largo tipo 5 

Análisis molecular gen 

KCNE1 
x       x  x    x   x 

Síndrome del QT 

largo tipo 6 

Análisis molecular gen 

KCNE2 
x         x    x   x 

Síndrome del QT 

largo/Síndrome de 

Brugada 

Secuenciacion masiva 

genes SCN5A, KCNQ1, 

KCNH2, KCNE1, 

KCNE2, CAV3 

             x   x 

Síndrome del seno 

enfermo 

Análisis molecular gen 

SCN5A 
        x     x    

Síndrome Du Pan 
Análisis molecular gen 

GDF5 
             x   x 

Síndrome HANAC  
Análisis molecular gen 

COL4A1 
        x     x    

Síndrome HELLP ?    x          x    

Síndrome 

Hipereosinofílico 

Análisis molecular 

genes FIP1L1-

PDGFRα, PDGFRB, 

FGFR1 

   x    x      x    

Síndrome IPEX 

(inmunodesregulación 

- poliendocrinopatía - 

enteropatía ligada a X) 

Análisis molecular gen 

FOXP3 
   x          x    
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Tabla 3. Análisis genéticos para patologías hereditarias no oncohematológicas 

disponibles en Cartera de Servicios de las CCAA. Tabla actualizada del informe 

previo de 2013
1
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A
n

d
a

l
u

c
í
a
 

A
r
a

g
ó

n
 

A
s
t
u

r
i
a

s
 

B
a

l
e

a
r
e

s
 

C
a
n

a
r
i
a

s
 

C
a
n

t
a

b
r
i
a

 

C
.
 
L

a
 
M

a
n

c
h

a
 

C
a
s
t
i
l
l
a

-
L

e
ó

n
 

C
a
t
a

l
u

ñ
a

 

C
.
 
V

a
l
e

n
c
i
a

n
a
 

E
x
t
r
e

m
a

d
u

r
a

 

G
a
l
i
c
i
a

 

L
a

 
R

i
o

j
a

 

M
a

d
r
i
d

 

M
u

r
c
i
a

 

N
a

v
a

r
r
a

 

P
a

í
s
 
V

a
s
c
o

 

Síndrome KBG 
Estudio molecular gen 

ANKRD11 
   x          x   x 

Síndrome KID 
Análisis molecular gen 

GJB2 
       x      x    

Síndrome KLICK 
Análisis molecular gen 

POMP 
       x      x    

Síndrome 

Linfoproliferativo 

Autoimmune 

Análisis molecular gen 

FAS 
        x     x    

Síndrome MEDNIK 
Análisis molecular gen 

AP1S1 
       x      x    

Síndrome 

Melanoma-

Astrocitoma 

Análisis molecular gen 

CDKN2A 
       x      x    

Síndrome nefrótico 

congénito 

Análisis molecular 

genes: NPHS1/ 

NPHS2/WT1/PLCE1/M

AGI2 

x   x     x   x  x   x 

Síndrome nefrótico 

córtico-dependiente/ 

córtico-sensible 

familiar 

Análisis molecular 

genes: KANK1/ 

KANK2/EMP2 

        x     x    

Síndrome nefrótico 

córtico-resistente 

Análisis molecular 

genes: WT1/INF2/ 

TRPC6/PAX2/LMX1B/

COQ8B/ACTN4/ANLN/

MYO1E/ARHGAP24/C

UBN 

        x     x    

Síndrome Oro-facio-

digital  

Análisis molecular 

genes: OFD1/TCTN3/ 

C5ORF42 

        x     x    

Síndrome periódico 

asociado al receptor 

de necrosis tumoral 

(TRAPS) 

Análisis de los exones 

2,3 y 4 gen TNFRF1A 
x       x x x x  x x    

Síndrome 

poliglandular 

autoinmune 

?            x      

Síndrome Renal-

coloboma 

Análisis molecular gen 

PAX2 
        x     x    

Síndrome SeSAME 
Análisis molecular gen 

KCNJ10 
   x          x    

Síndrome Trico-rino-

falangico 

Análisis molecular gen 

TRPS1 
             x   x 

Síndrome Triple A 
Análisis molecular gen 

AAAS 
   x        x  x    

Síndrome urémico-

hemolítico 
?            x      
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Tabla 3. Análisis genéticos para patologías hereditarias no oncohematológicas 

disponibles en Cartera de Servicios de las CCAA. Tabla actualizada del informe 

previo de 2013
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Síndrome WARG 

(Wilms-Aniridia-

anomalías 

Genitourinarias-

Retraso mental) 

Detección de la 

microdelección en la 

región cromosómica 

11p13 (genes PAX6  

y WT1) 

x       x x x x   x x   

Síndromes 

autoinflamatorios 
?            x      

Síndromes de 

hipercrecimiento 
?            x      

Sinostosis 

radiocubital 

congénita 

?    x          x    

Sordera 

Neurosensorial 

Autosómica 

Recesiva tipo 1A 

Análisis delección 

342kb gen GJB6 
x       x x x X  x x  x  

Sordera 

Neurosensorial 

Autosómica 

Recesiva tipo 1A y 

3A 

Análisis molecular gen 

GJB2 
x       x x x x  x x x x  

Sordera 

Neurosensorial 

Mitocondrial 

Detección de la 

mutación 1555G>A 

mitocondrial en el gen 

MT-R12S 

x     x        x    

Sordera por 

Aminoglucosidos 

Detección de la 

mutación 1494 C>T  

en el gen MT-RNR1 

x     x        x    

Taquicardia 

ventricular 

catecolaminérgica 

polimórfica tipo 1 

Análisis molecular gen 

RYR2 
        x x    x    

Taquicardia 

ventricular 

catecolaminérgica 

polimórfica tipo 1 

Análisis molecular gen 

CPVT1 
x       x x  x  x x    

Tetralogía de Fallot ?         x     x    
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Tabla 3. Análisis genéticos para patologías hereditarias no oncohematológicas 

disponibles en Cartera de Servicios de las CCAA. Tabla actualizada del informe 

previo de 2013
1
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Trastorno 

plaquetario 

congénito 

(trombocitopenias y 

trombocitopatías 

hereditarias) 

Análisis molecular de 

mutaciones genes 

CYCS, FLI1, GATA1, 

GFI1B, HOXA11, MPL, 

RBM8A, RUNX1, 

STIM1, USF1, P2RX1, 

P2RY1, P2RY12, 

TBXA2R, ADRA2A, 

GP6, CD36, ITGA2, 

GP1BA, GP1BB, GP5, 

GP9, ITGA2B, ITGB3, 

NBEAL2, PLAU, HPS1, 

HPS3, HPS4, HPS5, 

HPS6, LYST, MLPH, 

BLOC1S3, BLOC1S6, 

DTNBP1, AP3B1, 

VIPAS39, VPS33B, 

RAB27A, MYO5A, 

PRF1, UNC13D, 

STX11, STXBP2, 

ANO6, ACTN1, WAS, 

MYH9, FLNA, 

ANKRD26, ABCA1, 

FERMT3, MASTL, 

TUBB1, PRKACG, 

ABCG5, ABCG8, 

GNAI3, GNAQ, GNAS, 

PLA2G4, TBXAS1, 

PTGS1, PLCB2, PTS, 

DPAGT1, DHCR24, 

RGS2, RASGRP2 

       x    x  x    

Trastornos de la 

creatina 
?         x     x    

Trastornos 

fibrinolisis 

Análisis molecular de 

mutaciones en los 

genes PLAT, PLAUR, 

PLG, PLGRKT, TFPI 

       x      x    

Trastornos raros de 

la coagulacion 

Análisis molecular de 

mutaciones en los 

genes F11, F2, F5, F7, 

F10, MCFD2, LMAN1, 

GGCX, VKORC1, 

F13A1, F13B, FGA, 

FGB, FGG  

       x      x    

Tricodistrofia 
Análisis molecular gen 

GTF2H5/TTDA 
       x      x    

Tricotiodistrofia  
Análisis molecular gen 

ERCC2 
x             x    

Trimetilaminuria 
Análisis molecular gen 

FMO3 
       x      x    
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Tabla 3. Análisis genéticos para patologías hereditarias no oncohematológicas 

disponibles en Cartera de Servicios de las CCAA. Tabla actualizada del informe 

previo de 2013
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Xantinuria tipo 1 
Análisis molecular gen 

XDH 
        x   x  x    

Xeroderma 

pigmentoso 

(Síndrome 

Cockayne) 

Análisis molecular gen 

ERCC2 
       x    *  x    

Xeroderma 

pigmentoso 

(Síndrome 

Cockayne) 

Análisis molecular gen 

ERCC3 
       x    *  x    

* La Comunidad Autónoma ha informado de que realiza algún análisis genético para la patología en cuestión pero no 

ha informado de cual es, por tanto, se han marcado todas las pruebas recogidas en la Cartera de Servicios para 

dicha patología, pero con una marca diferente.  

? Alguna Comunidad Autónoma ha informado de que realiza algún análisis genético para una patología en cuestión 

pero no ha informado de cual, y no se ha podido determinar qué prueba es, debido a que hay varios genes 

implicados en la patología o los genes causantes no han podido ser identificados. 

Tabla 4. Análisis genéticos para patologías oncohematológicas disponibles en 

Cartera de Servicios de las CCAA. Tabla actualizada del informe previo de 2013
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Cáncer 

Análisis molecular de 

mutaciones en los genes 

ABL1, AKT1, ALK, APC, ATME, 

BRAF, CDH1, CDKN2A, 

CSF1R, CTNNB1, EGFR, 

ERBB2, ERBB4, 

FBXW7,FGFR1, FGFR2, 

FGFR2, FLT3, GNA11, GNAQ, 

GNAS, HNF1A, HRAS, IDH1, 

JAK2, JAK3, KDR, KIT, KRAS, 

MET, MLH1, MPL, NOTCH1, 

NPM1, NRAS, PDGFRA, 

PIK3CA, PTEN, PTPN11, RB1, 

RET, SMAD4, SMARCB1, 

SMO, SRC, STK11, TP53, VHL 

             x           x       

Cáncer de 

colon 

Detección de mutaciones en 

el gen BRAF 
x   x     x x x x x x * x x   x   

Cáncer de 

colon 

Hipermetilación promotor 

MLH1 
x   x         x x x x * x x   x   

Cáncer de 

colon 

Secuenciación masiva genes 

cáncer de cólon 
      x               *   x       

Cáncer de 

colon  

Detección de mutaciones  

en el gen KRAS 
x   x     x   x x x x * x x   x   
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Tabla 4. Análisis genéticos para patologías oncohematológicas disponibles en 

Cartera de Servicios de las CCAA. Tabla actualizada del informe previo de 2013
1
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Cancer  

de colon/ 

Cáncer de 

endometrio 

Análisis de inestabilidad de 

microsatélites (BAT25, 

BAT26, NR21, NR24 y 

MONO27) 

x   x     x x x x x x   x x x x   

Cáncer  

de endometrio 
Análisis molecular gen PMS2 x x x         x x x x     x x x   

Cáncer  

de endometrio 
Análisis molecular gen MSH2 x x x         x x x x   x x x x   

Cáncer  

de endometrio 
Análisis molecular gen MLH1 x x x         x x x x   x x x x   

Cáncer de 

endometrio  
Análisis molecular gen MSH6 x x x         x x x x   x x x x   

Cáncer  

de endometrio 

familiar 

Determinación mediante 

panel 
  x           x x x x     x   x   

Cáncer  

de estómago 

familiar  

Análisis molecular gen CDH1               x x         x       

Cáncer de mama ampl HER2 x   x     x   x x x x     x       

Cáncer de mama ampl CCND1 x   x         x x x x     x       

Cáncer de mama del 16q22 x   x         x x x x     x       

Cáncer de mama 
Secuenciación masiva genes 

cáncer de mama 
      x                   x       

Cáncer de mama 

(detección 

micrometástasis 

ganglio centinela) 

Análisis molecular gen 

OSNA/CK19 
x   x         x x x x     x       

Cáncer de mama 

familiar/Cáncer 

de ovario familiar 

Análisis molecular gen 

CHEK2 
                x x   x   x     x 

Cancer  

de mama/ 

Cáncer de 

pulmón 

ampl c*MYC x             x   x x     x       

Cancer  

de mama/ 

Cáncer de 

pulmón 

ampl EGFR x   x     x   x   x x   x x       

Cáncer  

de próstata 

Secuenciación masiva genes 

cáncer de próstata 
      x                   x       

Cáncer de 

próstata familiar 

Determinación mediante 

panel 
x x           x x x x     x   x   

Cáncer  

de pulmón 

Análisis de reordenamientos 

gen ALK 
                x         x       

Cáncer  

de pulmón 

Análisis de traslocaciones 

gen ROS1 
                x         x       

Cáncer  

de pulmón 

Análisis de amplificación gen 

MET 
x               x x       x       
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Tabla 4. Análisis genéticos para patologías oncohematológicas disponibles en 

Cartera de Servicios de las CCAA. Tabla actualizada del informe previo de 2013
1
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Cáncer  

de pulmón 

Análisis molecular gen 

OSNA/CK19 
                x         x       

Cáncer  

de pulmón 

Análisis de mutaciones gen 

BRAF 
                x         x       

Cáncer  

de pulmón 

Análisis de mutaciones gen 

KRAS 
                x         x       

Cáncer  

de pulmón 

Análisis de mutaciones gen 

EGFR 
          x   x     x   x x       

Cáncer  

de vejiga 

Detección de aneuploidía en 

los cromosomas 3, 7 y 17, y 

delección de la región 9p21 

              x x   x     x       

Cáncer  

de vejiga 
Análisis molecular gen EGFR x               x x       x       

Cáncer 

femenino 

familiar 

Determinación mediante 

panel 
x x       x   x   x x     x   x   

Cáncer gástrico 
Análisis de presencia de 

expresión gen CEA 
                x         x       

Cáncer gástrico 
Análisis de presencia de 

expresión gen CK20 
                x x       x       

Cáncer 

hereditario  

y somático 

Determinación mediante 

panel 
x x       x   x           x       

Cáncer masculino 

familiar 

Determinación mediante 

panel 
x x           x x x x     x   x   

Cáncer medular 

de tiroides 

Análisis de los exones 10, 11, 

13, 14, 15 y 16 gen RET 
              x           x   x   

Cáncer medular 

de tiroides familiar 

Determinación mediante 

panel  
x x       x     x   x   x x   x   

Cáncer 

neuroendocrino 

familiar 

Determinación mediante 

panel 
x x           x x x x     x   x   

Cáncer renal 

familiar 

Análisis molecular genes 

VHL/MET/FLCN/SDHD/SDHB 
                x x       x       

Cáncer renal 

familiar 

Determinación mediante 

panel 
x x           x x   x     x   x   

Carcinoma de 

colon hereditario 

no asociado a 

poliposis 

Análisis de inestabilidad  

de microsatélites (BAT25, 

BAT26, NR21, NR24  

y MONO27) 

                x         x       

Carcinoma de 

colon hereditario 

no asociado a 

poliposis 

Análisis molecular gen MSH6 x x x     x   x x x x   x x x     

Carcinoma de 

colon hereditario 

no asociado a 

poliposis 

Análisis molecular gen MLH1 x x x     x   x x x x   x x x     



102 INFORMES, ESTUDIOS E INVESTIGACIÓN 

Tabla 4. Análisis genéticos para patologías oncohematológicas disponibles en 

Cartera de Servicios de las CCAA. Tabla actualizada del informe previo de 2013
1
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Carcinoma de 

colon hereditario 

no asociado a 

poliposis 

Análisis molecular gen MSH2 x x x     x   x x x x   x x x     

Carcinoma de 

colon hereditario 

no asociado a 

poliposis 

Análisis molecular gen PMS2 x x x     x   x x x x   x x x     

Carcinoma de 

colon hereditario 

no asociado a 

poliposis 

Determinación mediante 

panel 
                          x   x   

Carcinoma 

de mama/ 

Carcinoma  

de ovario 

Análisis molecular gen 

BRCA2 
x x x     x   x x x x   x x x     

Carcinoma 

de mama/ 

Carcinoma  

de ovario 

Determinación mediante 

panel 
                          x   x   

Carcinoma 

de mama/ 

Carcinoma  

de ovario 

Análisis molecular gen 

BRCA1 
x x x     x   x x x x   x x x     

Carcinoma 

papilar de 

tiroides 

Análisis de mutaciones gen 

BRAF 
                x         x       

Condrosarcoma 

familiar 

Determinación mediante 

panel 
x x           x   x x     x   x   

Glioblastoma Análisis molecular gen IDH1               x           x       

Glioblastoma/ 

Cáncer de 

mama  

Análisis del 10q23 PTEN x   x         x x x x     x       

Glioblastoma/ 

Cáncer de 

vejiga/Cáncer 

de pulmón 

Análisis del 9q21 P16 x             x x x x     x       

Gliomas 
Análisis de mutaciones gen 

IDH2 
                x         x       

Gliomas 
Hipermetilación promotor 

MGMT 
                x         x       

Gliomas 
Análisis de mutaciones gen 

IDH1 
                x         x       

Gliomas 
Análisis de delecciones en 

los cromosomas 1p/19q 
                x         x       

Hepatoblastoma Albúmina x             x x   x     x       
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Tabla 4. Análisis genéticos para patologías oncohematológicas disponibles en 

Cartera de Servicios de las CCAA. Tabla actualizada del informe previo de 2013
1
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Leucemia Aguda 

Linfoblástica 

Análisis molecular de fusiones 

y/o mutaciones genes ABL1, 

ABL2, BCL11B, BCL2, BCL6, 

BCR, BRAF, CHD1, CREBBP, 

CRLF2, CSF1R, DNM2, EBF1, 

EPOR, ETV6, EZH2, FBXW7, 

FGFR1, FLT3, IDH1, IDH2, 

IKZF1, IKZF2, IKZF3, IL7R, 

JAK1, JAK2, JAK3, KDM6A, 

KLF2, KMT2A, KRAS, MLLT4, 

MPL, MYC, NF1, NOTCH1, 

NRAS, NT5C2, NTRK3, 

NUP214, NUP98, P2RY8, 

PAG1, PAX5, PBX1, 

PDCD1LG2, PDGFRA, 

PDGFRB, PICALM, PTK2B, 

PTPN11, RUNX1, SEMA6A, 

SETD2, SH2B3, STAT3, 

STAT5B, STIL, TAL1, TCF3, 

TYK2, WT1, ZCCHC7 

                          x       

Leucemia Aguda 

Linfoblástica 
Análisis molecular gen IKZF1           x   x           x       

Leucemia Aguda 

Linfoblástica 

Cuantificación de transcritos 

BCR-ABL p190 
x   x     x x   x x x     x       

Leucemia Aguda 

Linfoblástica 

Cuantificación de transcritos 

BCR-ABL p210 
x   x     x x   x x x     x   x   

Leucemia Aguda 

Linfoblástica 

Cuantificación de tránscritos 

E2A-PBX1 
x   x     x     x x x     x       

Leucemia Aguda 

Linfoblástica 

Cuantificación de tránscritos 

MLL-AF4 
x   x     x     x x x     x       

Leucemia Aguda 

Linfoblástica 

Cuantificación de tránscritos 

TEL-AML1 
x   x     x x   x x x     x       

Leucemia Aguda 

Linfoblástica 
Deleción 6q23 (gen MYB) x   x       x x x x x     x   x   

Leucemia Aguda 

Linfoblástica 
Deleción p16 (9p21) x   x         x x x x     x   x   

Leucemia Aguda 

Linfoblástica 

t(1;19)(q23;p13.3); E2A-

PBX1 (TCF3-PBX1) 
x   x     x x x x x x     x   x x 

Leucemia Aguda 

Linfoblástica 

t(12;21)(p13;q22); TEL-AML1 

(ETV6-RUNX1) 
x   x     x x x x x x     x   x x 

Leucemia Aguda 

Linfoblástica 

t(4;11)(q21;q23); 

KMT2A/AFF1 
              x           x       

Leucemia Aguda 

Linfoblástica 
t(8;14)(q24;q32); C-MYC-IgH x   x       x   x x x     x   x x 

Leucemia Aguda 

Linfoblástica 

t(8;22)(q24.1;q11.2) IGL-MYC; 

t(2;8)(p11.2;q24.1) IGK-MYC 
x   x           x x x     x   x   

Leucemia Aguda 

Linfoblástica 
t(9;22)(q34;q11.2); BCR-ABL1 x   x       x x x x x     x   x x 
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Tabla 4. Análisis genéticos para patologías oncohematológicas disponibles en 

Cartera de Servicios de las CCAA. Tabla actualizada del informe previo de 2013
1
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Leucemia Aguda 

Linfoblástica 

t(v;11q23); reordenamientos 

gen MLL 
x           x x x x x     x   x x 

Leucemia Aguda 

Linfoblástica 

Análisis molecular de 

fusiones y/o mutaciones 

genes ABL1, ABL2, BCL11B, 

BCL2, BCL6, BCR, BRAF, 

CHD1, CREBBP, CRLF2, 

CSF1R, DNM2, EBF1, EPOR, 

ETV6, EZH2, FBXW7, 

FGFR1, FLT3, IDH1, IDH2, 

IKZF1, IKZF2, IKZF3, IL7R, 

JAK1, JAK2, JAK3, KDM6A, 

KLF2, KMT2A, KRAS, MLLT4, 

MPL, MYC, NF1, NOTCH1, 

NRAS, NT5C2, NTRK3, 

NUP214, NUP98, P2RY8, 

PAG1, PAX5, PBX1, 

PDCD1LG2, PDGFRA, 

PDGFRB, PICALM, PTK2B, 

PTPN11, RUNX1, SEMA6A, 

SETD2, SH2B3, STAT3, 

STAT5B, STIL, TAL1, TCF3, 

TYK2, WT1, ZCCHC7 

              x           x       

Leucemia Aguda 

Linfoblástica B 
Reordenamiento IGH(14q32)      x     x               x       

Leucemia Aguda 

Linfoblástica B 
Reordenamiento CRLF2           x               x       

Leucemia Aguda 

Linfoblástica B 
Reordenamiento JAK2     x     x               x       

Leucemia Aguda 

Linfoblástica B 
Reordenamiento PDGFRB     x     x               x       

Leucemia Aguda 

Linfoblástica T 

Panel mieloide (Perfil 

mutacional similar) 
          x               x       

Leucemia Aguda 

Linfoblástica T 
Reordenamiento del ABL1           x               x       

Leucemia Aguda 

Linfoblástica T/ 

Linfoma 

Linfoblastico T 

Traslocación gen TCR A/ 

D 14q11,2 
x   x     x   x x x x     x   x   

Leucemia Aguda 

Linfoblástica T/ 

Linfoma 

Linfoblastico T 

Cuantificación 

reordenamiento SIL-TAL  
          x               x       

Leucemia Aguda 

Linfoblástica T/ 

Linfoma 

Linfoblastico T 

Aneuploidías del cromosoma 

7 y deleción 7q31 
          x               x       
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Tabla 4. Análisis genéticos para patologías oncohematológicas disponibles en 

Cartera de Servicios de las CCAA. Tabla actualizada del informe previo de 2013
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Leucemia Aguda 

Mieloblástica 

Análisis molecular genes ABL1, 

ADARB2, ASMTL, BRAF, 

CDKN2A, CREBBP, CRLF2, 

DNM2, DNMT3A, ECT2L, EED, 

EP300, ETV6, EZH2, EZH2, 

EZH2, FBXW7, FLT3, GATA3, 

IDH1, IDH2, IKZF3, IL7R, JAK1, 

JAK2, JAK3, KDM6A, KMT2D, 

KRAS, LEF1, MAPK1, MYBL2, 

NF1, NOTCH1, NR3C1, NRAS, 

PAX5, PHF6, PTEN, PTPN11, 

RB1, RELN, RUNX1, SAE1, 

SETD2, SH2B3, SLC25A6, 

STAG2, SUZ12, TBL1XR1, 

TCF3, TP53, WHSC1, WT1 

                x         x       

Leucemia Aguda 

Mieloblástica 
Aneuploidías del cromosoma 8  x   x     x x   x x x     x   x   

Leucemia Aguda 

Mieloblástica 

Cuantificación de transcritos 

AML1/ETO 
x   x     x x x x x x     x       

Leucemia Aguda 

Mieloblástica 

Cuantificación de tránscritos 

CBFB-MYH11 
x   x     x x x x x x     x       

Leucemia Aguda 

Mieloblástica 

Cuantificación de tránscritos 

de genes: Gene Expression 

Profiling 

              x           x       

Leucemia Aguda 

Mieloblástica 

Cuantificación de tránscritos 

PML-RARA 
x   x     x x x   x x     x       

Leucemia Aguda 

Mieloblástica 

Deleción 17p13.1; 

DeleciónTP53 
              x           x     x 

Leucemia Aguda 

Mieloblástica 

inv(16) (p13.1q22) o t(16;16) 

(p13.1;q22); CBFB*MYH11  
x   x     x x x x x x     x   x x 

Leucemia Aguda 

Mieloblástica 

Monosomía cromosoma 5  

y deleción de 5q31 
              x           x       

Leucemia Aguda 

Mieloblástica 

Monosomía del cromosoma 

7 y deleción 7q31 
x   x     x x x x x x     x   x   

Leucemia Aguda 

Mieloblástica 
Mutación FLT3/ITD x   x     x x x   x x     x   x   

Leucemia Aguda 

Mieloblástica 
Mutación NPM1 x   x       x x x x x     x   x   

Leucemia Aguda 

Mieloblástica 
Mutaciones stat3                 x         x       

Leucemia Aguda 

Mieloblástica 
Mutaciones deTP53       *       x           x     x 

Leucemia Aguda 

Mieloblástica 
Mutaciones en el gen CEBPA x   x     x   x x x x     x       

Leucemia Aguda 

Mieloblástica 

Mutaciones puntuales  

de genes mieloides 
              x           x       

Leucemia Aguda 

Mieloblástica 

Reordenamiento gen EVI-1 

(3q21) 
              x           x     x 
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Tabla 4. Análisis genéticos para patologías oncohematológicas disponibles en 

Cartera de Servicios de las CCAA. Tabla actualizada del informe previo de 2013
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Leucemia Aguda 

Mieloblástica 

t(11;17) (q23;q21) 

PLZF/RARA y t(5;17) 

(q32;q12) NPM/RARA 

x   x     x x x   x x     x   x x 

Leucemia Aguda 

Mieloblástica 

t(15;17) (q22;q12); PML-

RARA 
x         x x   x   x     x   x x 

Leucemia Aguda 

Mieloblástica 

t(8;21) (q22;q22); RUNX1-

RUNX1T1; RUNX1 (o AML1 o 

CBFA) y RUNX1T1 (ETO) 

x   x x   x x x x x x     x   x x 

Leucemia Aguda 

Mieloblástica 

t(v;11q23); reordenamientos 

gen MLL 
x   x     x x   x x x     x     x 

Leucemia Aguda 

Mieloblástica 
Trisomía del cromosoma 8                x           x       

Leucemia Aguda 

Mieloblástica 
Panel de patología mieloide            x               x       

Leucemia Aguda 

Mieloblástica 

MECOM t(3;3) inv(3) 

(3q213q26) 
          x               x       

Leucemia Aguda 

Mieloblástica 

DEK-NUP214 t(6;9) 

(p23;q34) DC DF 
          x               x       

Leucemia Aguda 

Mieloblástica 

Análisis molecular gen 

GATA2 
          x               x       

Leucemia Aguda 

Mieloblástica 

Análisis molecular genes 

ABL1, ADARB2, ASMTL, 

BRAF, CDKN2A, CREBBP, 

CRLF2, DNM2, DNMT3A, 

ECT2L, EED, EP300, ETV6, 

EZH2, EZH2, EZH2, FBXW7, 

FLT3, GATA3, IDH1, IDH2, 

IKZF3, IL7R, JAK1, JAK2, 

JAK3, KDM6A, KMT2D, 

KRAS, LEF1, MAPK1, 

MYBL2, NF1, NOTCH1, 

NR3C1, NRAS, PAX5, PHF6, 

PTEN, PTPN11, RB1, RELN, 

RUNX1, SAE1, SETD2, 

SH2B3, SLC25A6, STAG2, 

SUZ12, TBL1XR1, TCF3, 

TP53, WHSC1, WT1 

              x           x       

Leucemia de 

células peludas 
BRAF mutation V600E           x   x           x       
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Tabla 4. Análisis genéticos para patologías oncohematológicas disponibles en 

Cartera de Servicios de las CCAA. Tabla actualizada del informe previo de 2013
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Leucemia 

Linfoide Crónica 

Análisis molecular de 

mutaciones en los genes 

ARID1A, ASXL1, ATM, ATRX, 

BAX, BAZ2A, BCL2, BCOR, 

BIRC3, BLC6, BRAF, BTK, 

CARD11, CCND2, CD19, 

CHD2, DDX3X, EGR2, FBXW7, 

FUBP1, HIST1H1B, HIST1H1E, 

IGLL5, IKZF3, IRF4, KLHL6, 

KRAS, MAP2K1, MED12, MGA, 

MYD88, NFKBIE, NOTCH1, 

NRAS, NXF1, PAX5, PIK3CD, 

PLCG2, POT1, PTPN11, 

RPS15, SAMHD1, SETD2, 

SF3B1, TP53, TRAF3, XPO1, 

ZMYM3, ZNF292 

              x           x       

Leucemia 

Linfoide Crónica 

Aneuploidías del  

cromosoma 12 
x   x     x x x x x x     x   x   

Leucemia 

Linfoide Crónica 

Clonalidad B y Mutaciones 

gen IGVH 
              x           x       

Leucemia 

Linfoide Crónica 

Cuantificación de tránscritos 

de genes: Gene Expression 

Profiling 

              x           x       

Leucemia 

Linfoide Crónica 

Deleción 11q22; Deleción 

ATM 
x   x     x x x x x x     x   x   

Leucemia 

Linfoide Crónica 

Deleción 17p13.1; 

DeleciónTP53 
x x x     x x x x x x     x   x x 

Leucemia 

Linfoide Crónica 
Deleción 6q23 (gen MYB) x   x     x x x x x x     x   x   

Leucemia 

Linfoide Crónica 
Deleción de 13q14 x   x     x x   x x x     x   x   

Leucemia 

Linfoide Crónica 
Deleción de 13q34 x   x       x x x x x     x   x   

Leucemia 

Linfoide Crónica 
Mutaciones TP53       *   x x             x     x 

Leucemia 

Linfoide Crónica 

Reordenamiento de IGH 

(14q32) 
          x   x           x       

Leucemia 

Mieloide Crónica 

Mutaciones del dominio  

ABL kinasa 
              x           x       

Leucemia 

Mieloide Crónica 

t(9;22)(q34;q11.2); BCR-

ABL1 
              x           x       

Linfoma 

Anaplásico de 

Células Grandes, 

Linfoma CD30+ 

t(2;5)(p23;5q35);ALK x   x     x     x x x     x   x x 

Linfoma B 

agresivo con 

traslocación  

de IRF4 

Traslocación de IRF4     x                     x       
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Tabla 4. Análisis genéticos para patologías oncohematológicas disponibles en 

Cartera de Servicios de las CCAA. Tabla actualizada del informe previo de 2013
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Linfoma B difuso 

de Células 

Grandes 

Deleción 17p13.1; 

DeleciónTP53 
              x           x     x 

Linfoma B difuso 

de Células 

Grandes 

Mutaciones deTP53       *   x   x           x     x 

Linfoma B difuso 

de Células 

Grandes 

t(14;18)(q32;q21); BCL-2-IgH x   x     x x x x x x     x   x x 

Linfoma B difuso 

de Células 

Grandes 

t(8;14)(q24;q32); C-MYC-IgH     x     x   x x         x     x 

Linfoma B difuso 

de Células 

Grandes 

Traslocación gen BCL6 3q27 x   x     x x x x   x     x   x x 

Linfoma B difuso 

de Células 

Grandes 

Fusión IGH/BCL2 t(14;18) x   x       x   x x x     x   x x 

Linfoma B difuso 

de Células 

Grandes/Linfom

a de Burkitt 

Fusión IGH/MYC t(8;14) x   x     x x   x x x     x   x   

Linfoma de 

Burkitt/Leucemia 

Traslocación gen IGH 

14q32.3 
x   x       x x   x x     x   x   

Linfoma de 

Burkitt/Leucemia 
t(2;8)(p11.2;q24.1) IGK-MYC               x           x       

Linfoma de 

Burkitt/Leucemia

/Linfoma 

Linfoblastico T 

Traslocación gen c-MYC 

8q24 
x   x     x x x x x x     x   x x 

Linfoma de 

Burkitt/Linfoma 

Linfoblastico T 

Análisis molecular gen 

NOTCH1 
          x               x       

Linfoma de 

Células T 

Análisis del receptor beta 

gen TCR 
                x         x       

Linfoma  

del Manto 
Fusión IGH/CCND1 t(11;14) x   x     x x   x x x     x   x   

Linfoma  

del Manto 

Reordenamiento BCL1/IGH 

(región MTC) 
x   x     x x   x x x     x   x   

Linfoma  

del Manto 

t(11;14)(q13;q32); BCL-1-IgH 

(BCL1 o CCND1) 
x   x     x x x x x x     x   x x 

Linfoma  

del Manto 

Análisis molecular gen 

NOTCH 
          x               x       

Linfoma  

del Manto 

Análisis molecular gen 

CARD11 
          x               x       

Linfoma  

del Manto/ 

Mieloma/Cáncer 

de mama 

Traslocación gen CCND1 

11q13 
x   x     x x   x x x     x   x x 
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Tabla 4. Análisis genéticos para patologías oncohematológicas disponibles en 

Cartera de Servicios de las CCAA. Tabla actualizada del informe previo de 2013
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Linfoma Folicular 
Aneuploidías del  

cromosoma 12 
x   x       x x x x x     x   x   

Linfoma Folicular Aneuploidías del cromosoma 3 x   x       x x x x x     x   x   

Linfoma Folicular 
Reordenamiento IGH/BCL2 

(regiones MBR, MBR' y mcr) 
x   x     x x     x x     x   x x 

Linfoma Folicular t(14;18)(q32;q21); BCL-2-IgH x   x     x x x   x x     x   x x 

Linfoma Folicular t(8;14)(q24;q32); C-MYC-IgH x   x     x x   x x x     x   x x 

Linfoma Folicular 
t(v;3q27); Reordenamientos 

de BCL6 (3q27) 
x   x     x x   x x x     x   x x 

Linfoma Folicular Fusión IGH/BCL2 t(14;18) x   x       x   x x       x   x x 

Linfoma 

Linfoplasmocitico 
L265P MYD88             x             x       

Linfoma MALT Fusión API2/MALT1 t(11;18) x           x x x x x     x   x   

Linfoma MALT t(11;18)(q21;q21);API2/MALT1 x   x     x x x x x x     x   x x 

Linfoma T de 

células grandes 

anaplásico  

t(2;5)(p23;5q35)               x           x       

Linfoma T de 

células grandes 

anaplásico  

Traslocación gen ALK 2p23                x           x       

Linfoma T 

Periférico 

Análisis molecular gen 

IRF4/MUM1 (6p25) 
          x               x       

Linfomas IgA x             x x x x     x       

Linfomas IgG x             x x x x     x       

Linfomas tipo B Reordenamiento IgH  x   x       x   x x x   x x       

Linfomas tipo T Reordenamiento TCR x   x       x   x x x   x x       

Liposarcoma 

mixoide 

Traslocación gen CHOP 

12q13 
x   x       x x x x x     x       

Liposarcoma 

mixoide, Sarcoma 

fibromixoide bajo 

grado, 

Histiocitoma 

Traslocación gen FUS 16p11 x   x       x x x x x     x       

Liposarcoma 

pleomórfico 
ampl MDM2 x   x     x x x x x x     x       

Meduloblastoma Análisis molecular gen SUFU               x           x       

Melanoma  
Análisis molecular genes 

CEP6/MYB/RREB1/CCND1 
x     *       x x x x     x       

Melanoma  
Detección de la deleción 

6q23 en el gen MYB 
x     *       x x x x     x       

Melanoma familiar Determinación mediante panel x x           x   x x     x   x   

Melanoma 

metastásico 

Análisis de mutaciones gen 

BRAF 
                x         x       

Melanoma 

Uveal 

Análisis de alteraciones en 

los cromosomas 1,3, 6 y 8 
                x         x       
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Tabla 4. Análisis genéticos para patologías oncohematológicas disponibles en 

Cartera de Servicios de las CCAA. Tabla actualizada del informe previo de 2013
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Melanoma 

Uveal 

Análisis de mutaciones gen 

GNA11 
                x         x       

Melanoma 

Uveal 

Análisis de mutaciones gen 

GNAQ 
                x         x       

Melanomas 

lentiginosos 

acrales y 

mucosas 

Análisis de mutaciones gen 

CKIT 
                x         x       

Melanomas 

lentiginosos 

acrales y 

mucosas 

Análisis molecular gen  

Gen AIP 
                x         x       

Mielodisplasia 
Detección de mutaciones  

en el gen SF3B1 
                          x       

Mieloma Múltiple 

y Gammapatías 

Monoclonales 

Aneuploidías y estudio  

de 1p/1q 
x     x   x x x x x x     x   x   

Mieloma Múltiple 

y Gammapatías 

Monoclonales 

Cuantificación de tránscritos 

de genes: Gene Expression 

Profiling 

              x           x       

Mieloma Múltiple 

y Gammapatías 

Monoclonales 

Deleción 17p13.1; 

DeleciónTP53 
  x x     x   x           x     x 

Mieloma Múltiple 

y Gammapatías 

Monoclonales 

Deleción 1p32/Ganancia 1q21               x           x       

Mieloma Múltiple 

y Gammapatías 

Monoclonales 

Deleción de 13q14.3 x   x       x x x x x     x   x x 

Mieloma Múltiple 

y Gammapatías 

Monoclonales 

Deleción deTP53 x   x *     x   x x x     x   x   

Mieloma Múltiple 

y Gammapatías 

Monoclonales 

t(11;14) (q13;q32); BCL-1-IgH x   x     x x x x x x     x   x   

Mieloma Múltiple 

y Gammapatías 

Monoclonales 

t(14;16)(q32;q23); IgH/C-MAF x   x     x x x x x x     x   x x 

Mieloma Múltiple 

y Gammapatías 

Monoclonales 

t(4;14)(p16;q32);  

FGFR-MMSET/IgH 
x   x     x x x x x x     x   x x 
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Tabla 4. Análisis genéticos para patologías oncohematológicas disponibles en 

Cartera de Servicios de las CCAA. Tabla actualizada del informe previo de 2013
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Mieloma Múltiple 

y Gammapatías 

Monoclonales 

t(5;12)(q31*q33;p12); ETV6-

PDGFRB 
x           x   x x x     x   x   

Mieloma Múltiple 

y Gammapatías 

Monoclonales 

t(8;14)(q24;q32); C-MYC-IgH x         x x x x x x     x   x   

Mieloma Múltiple 

y Gammapatías 

Monoclonales 

t(8;22)(q24.1;q11.2);  

IGL-MYC y t(2;8) 

(p11.2;q24.1) IGK-MYC 

x x         x   x x x     x   x   

Mieloma Múltiple 

y Gammapatías 

Monoclonales 

t(v;14q32);reordenamientos 

de IgH 
x   x     x x   x x x     x   x   

Mieloma Múltiple 

y Gammapatías 

Monoclonales 

t(v;3q27); BCL-6 x           x   x x x     x   x   

Mieloma 

Múltiple/Linfomas 
EBER x         x   x x x x     x       

Mieloma 

Múltiple/Linfomas 
Kappa x         x   x x x x     x       

Mieloma 

Múltiple/Linfomas 
Lambda x         x   x x x x     x       

Nefroma 

mesoblástico 

celular/Fibrosar

coma congénito 

Detección de la traslocación 

12p13 en el gen ETV6 
x             x x x x     x       

Neoplasia 

endocrina 

multiple tipo 1 

Análisis molecular gen 

CDKN1B 
      *               *   x     x 

Neoplasia 

endocrina 

multiple tipo 1 

Análisis molecular gen MEN1 x     x   x   x x x x * x x x x x 

Neoplasia 

Endocrina 

múltiple tipo 2A  

Análisis de los exones 10, 11, 

13, 14, 15 y 16 gen RET 
x x x *   x   x x x x * x x x x x 

Neoplasia 

Endocrina 

Múltiple tipo 2B 

Análisis de los exones 15 y 

16 gen RET  
x x x *   x   x x x x * x x x x x 

Neoplasia T 

Madura 
Análisis molecular gen TP63           x               x       

Neoplasia T 

Madura 

Análisis molecular gen 

IRF4/MUM1 (6p25) 
          x               x       

Neoplasias 

linfoides y 

mieloides con 

eosinofilia 

Deleción intersticial críptica 

4q12; FIP1L1*PDGFRA 
x   x     x x x x x x     x   x   
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Tabla 4. Análisis genéticos para patologías oncohematológicas disponibles en 

Cartera de Servicios de las CCAA. Tabla actualizada del informe previo de 2013
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Neoplasias 

mieloides 

Detección de mutaciones en 

el gen MPL 
                x         x       

Neoplasias 

mieloides 

Detección de mutaciones en 

el gen CALR 
                x         x       

Neuroblastoma ampl n-MYC x             x x x x     x       

Neuroblastoma 
Detección sobreexpresión 

gen Tirosina Hidroxilasa (TH) 
x             x x x x     x       

Oligodendroglioma 
Detección de la delección en 

la región 19q13 
x   x     x   x x x x     x       

Oligodendroglioma

/Meningioma/ 

Neuroblastoma 

Detección de la delección en 

la región 1p36 
x   x     x   x x x x     x     x 

Paraganglioma 

tipo 1/ 

feocromocitoma  

Análisis molecular gen SDHD       *       x x     *   x     x 

Paraganglioma 

tipo 2/ 

feocromocitoma 

Análisis molecular gen 

SDHAF2 
      *               *   x     x 

Paraganglioma 

tipo 3/ 

feocromocitoma  

Análisis molecular gen SDHC       *       x x     *   x     x 

Paraganglioma 

tipo 4/ 

feocromocitoma  

Análisis molecular gen SDHB x     *       x x     *   x     x 

Paraganglioma 

tipo 5/ 

feocromocitoma 

Análisis molecular gen SDHA       *       x       *   x     x 

Paraganglioma/ 

feocromocitoma 
Análisis molecular gen MAX       *       x       *   x     x 

Paraganglioma/ 

feocromocitoma 

Análisis molecular gen 

TMEM127 
      *       x       *   x     x 

Rabdomiosarco

ma alveolar 
t(1;13)/ t(2;13) FKHR  x   x         x x x x     x       

Rabdomiosarco

ma embrionario 

Detección de la deleción 

11p15.5 en el gen RMSE 
x             x x x x     x       

Retinoblastoma Análisis molecular gen RB1 x     *       x       *   x     x 

Retinoblastoma Secuenciacion masiva gen RB1 x                     *   x     x 

Sarcoma Ewing, 

PNET, Tumor 

desmoplásico  

de celulás 

pequeñas 

Detección de la traslocación 

22q12 en el gen EWSR1 
x   x       x x x x x     x     x 

Sarcoma 

sinovial 

Análisis de traslocaciones 

gen SS18 (SYT) 
x   x       x x x x x     x       

Síndromes 

linfoproliferativo

s B de cualquier 

tipo 

Estudios de clonalidad IgH, 

IgVL, IgVK 
              x       *   x       
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Tabla 4. Análisis genéticos para patologías oncohematológicas disponibles en 

Cartera de Servicios de las CCAA. Tabla actualizada del informe previo de 2013
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Síndromes 

linfoproliferativos T 

de cualquier tipo 

Estudios de clonalidad TRB, 

TRG, TRD 
              x       *   x       

Síndromes 

Mielodisplásicos 

Análisis molecular de 

mutaciones en los genes 

ABL1, AEBP2, ARID2, ASXL1, 

ATRX, BCAS1, BCOR, 

BCORL1, BCR, BMI1, BRAF, 

CALR, CBFB, CBL, CBLB, 

CBLC, CD177, CDH13, 

CDH23, CDH3, CDK2, 

CDKN2A, CEBPA, CREBBP, 

CSF3R, CSNK1A1, CTCF, 

CTNNA1, CUX1, DNMT3A, 

UBR5, EGFR, EIF2AK2, ENG, 

EP300, ETV6, EZH2, FBXW7, 

FLT3, G3BP1, GATA1, GATA2, 

GCAT, GNAS, GNB1, HRAS, 

IDH1, IDH2, IKZF1, IL3, IRF1, 

JAK1, JAK2, JAK3, JARID2, 

JKAMP, KDM6A, KIT, KRAS, 

LUC7L2, MECOM, KMT2A, 

KMT2D, MPL, MTOR, NF1, 

NOTCH1, NPM1, NRAS, 

NR2F6, NTRK1, NUP98, 

PBRM1, PDGFRA, PDGFRB, 

PHF19, PHF6, PHLPP1, PTEN, 

PTPN1, PTPN11, RAD21, 

RARA, RET, RPS14, RUNX1, 

SALL4, SBDS, SETBP1, 

SETD2, SF1, SF3A1, SF3B1, 

SFPQ, SH2B3, SMC1A, SMC3, 

SPARC, SRSF2, STAG1, 

STAG2, SUZ12, TCL1B, TERC, 

TERT, TET2, TGM2, TIMM50, 

TNFAIP3, TP53, TYK2, U2AF1, 

UMODL1, USB1, WASF3, 

WT1, ZRSR2 

              x           x     x 

Síndromes 

Mielodisplásicos 

Aneuploidías del cromosoma 

5 y deleción de 5q31 
x   x     x x x x x x     x   x x 

Síndromes 

Mielodisplásicos 

Aneuploidías del cromosoma 

7 y deleción 7q31 
x   x     x x x x x x     x   x x 

Síndromes 

Mielodisplásicos 
Aneuploidías del cromosoma 8 x   x     x x x x x x     x   x x 

Síndromes 

Mielodisplásicos 
Aneuploidías del cromosoma Y               x           x     x 

Síndromes 

Mielodisplásicos 

Deleción 17p13.1; 

DeleciónTP53 
          x   x           x       

Síndromes 

Mielodisplásicos 
Deleción de 20q x   x     x x x x x x     x   x x 
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Tabla 4. Análisis genéticos para patologías oncohematológicas disponibles en 

Cartera de Servicios de las CCAA. Tabla actualizada del informe previo de 2013
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Síndromes 

Mieloproliferativos 

crónicos (LMC, 

otros SMPC) 

Análisis molecular de 

mutaciones en los genes 

ABL1, AEBP2, ARID2, ASXL1, 

ATRX, BCAS1, BCOR, 

BCORL1, BCR, BMI1, BRAF, 

CALR, CBFB, CBL, CBLB, 

CBLC, CD177, CDH13, 

CDH23, CDH3, CDK2, 

CDKN2A, CEBPA, CREBBP, 

CSF3R, CSNK1A1, CTCF, 

CTNNA1, CUX1, DNMT3A, 

UBR5, EGFR, EIF2AK2, ENG, 

EP300, ETV6, EZH2, FBXW7, 

FLT3, G3BP1, GATA1, GATA2, 

GCAT, GNAS, GNB1, HRAS, 

IDH1, IDH2, IKZF1, IL3, IRF1, 

JAK1, JAK2, JAK3, JARID2, 

JKAMP, KDM6A, KIT, KRAS, 

LUC7L2, MECOM, KMT2A, 

KMT2D, MPL, MTOR, NF1, 

NOTCH1, NPM1, NRAS, 

NR2F6, NTRK1, NUP98, 

PBRM1, PDGFRA, PDGFRB, 

PHF19, PHF6, PHLPP1, PTEN, 

PTPN1, PTPN11, RAD21, 

RARA, RET, RPS14, RUNX1, 

SALL4, SBDS, SETBP1, 

SETD2, SF1, SF3A1, SF3B1, 

SFPQ, SH2B3, SMC1A, SMC3, 

SPARC, SRSF2, STAG1, 

STAG2, SUZ12, TCL1B, TERC, 

TERT, TET2, TGM2, TIMM50, 

TNFAIP3, TP53, TYK2, U2AF1, 

UMODL1, USB1, WASF3, 

WT1, ZRSR2 

              x           x       

Síndromes 

Mieloproliferativos 

crónicos (LMC, 

otros SMPC) 

Aneuploidías del cromosoma 8 x   x     x x x x x x     x   x x 

Síndromes 

Mieloproliferativos 

crónicos (LMC, 

otros SMPC) 

Cuantificación de transcritos 

BCR-ABL p190 
x   x     x x   x x x     x     x 

Síndromes 

Mieloproliferativos 

crónicos (LMC, 

otros SMPC) 

Cuantificación de transcritos 

BCR-ABL p210 
x   x     x x   x x x   x x   x   

Síndromes 

Mieloproliferativos 

crónicos (LMC, 

otros SMPC) 

Estudio de la mutación 

V617F gen JAK2  
x   x     x x x x x x   x x   x   
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Tabla 4. Análisis genéticos para patologías oncohematológicas disponibles en 

Cartera de Servicios de las CCAA. Tabla actualizada del informe previo de 2013
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Síndromes 

Mieloproliferativos 

crónicos (LMC, 

otros SMPC) 

JAK-2 exon 12 y exon 14           x x x           x       

Síndromes 

Mieloproliferativos 

crónicos (LMC, 

otros SMPC) 

Mutación en el gen CALR             x x           x       

Síndromes 

Mieloproliferativos 

crónicos (LMC, 

otros SMPC) 

Mutación en el gen MPL           x x x           x       

Síndromes 

Mieloproliferativos 

crónicos (LMC, 

otros SMPC) 

t(9;22)(q34;q11.2); BCR-ABL1 x   x     x x x x x x     x   x   

Síndromes 

Mieloproliferativos 

crónicos (LMC, 

otros SMPC) 

PDGFRA (4q12)     x     x               x       

Síndromes 

Mieloproliferativos 

crónicos (LMC, 

otros SMPC) 

PDGFRB (5q33)     x     x               x       

Síndromes 

Mieloproliferativos 

crónicos (LMC, 

otros SMPC) 

Reordenamientos FGFR1 

(8p11-12) 
    x     x               x       

Síndromes 

Mieloproliferativos 

crónicos (LMC, 

otros SMPC) 

Reordenamiento JAK2     x     x               x     x 

Tumor de células 

germinales 

Análisis de la presencia del 

isocromosoma 12p 
                x         x       

Tumor de 

Wilms tipo 1 
Análisis molecular gen WT1        x         x         x       

Tumor 

Desmoplásico 

de Células 

Pequeñas y 

Redondas 

Análisis de traslocaciones 

gen EWSR1 
                x         x       

Tumor Hipofisario/ 

Acromegalia 
Análisis molecular gen AIP                           x     x 

Tumor Teratoide/ 

Rabdoide 

Detección de la delecióndel 

22q11.2 en el gen INI1 
x             x x x x     x   x x 

Tumores  

del Sistema 

Nervioso 

Central 

Análisis molecular gen GLI1               x           x       
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Tabla 4. Análisis genéticos para patologías oncohematológicas disponibles en 

Cartera de Servicios de las CCAA. Tabla actualizada del informe previo de 2013
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Tumores 

Gastrointestinales 

(GIST) 

Análisis mutaciones de 

GAPDH 
                x         x     x 

Tumores 

Gastrointestinales 

(GIST) 

Análisis de mutaciones gen 

PDGFRA 
                x         x       

Tumores 

Gastrointestinales 

(GIST) 

Análisis molecular de 

mutaciones en los exones  

9, 11, 13 y 17 gen CKIT 

x               x         x       

* La Comunidad Autónoma ha informado de que realiza algún procedimiento o prueba genética para la patología en 

cuestión, pero no ha informado de cual es, por tanto se han marcado todas las pruebas recogidas en la Cartera de 

Servicios para dicha patología, pero con una marca diferente.  

? Alguna Comunidad Autónoma ha informado de que realiza algún procedimiento o prueba genética para una 

patología en cuestión, pero no ha informado de cúal es, y no se ha podido determinar qué prueba es debido a que 

hay varios genes implicados en la patología o los genes implicados no han podido ser determinados. 
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Tabla 5. Fármacos en los que es necesario un análisis genético para su utilización 

Fármaco Enfermedad 
Procedimiento  

o prueba genética 

Abacavir Infección por VIH HLA-B*5701 

Ácido Carglúmico Hiperuricemia por deficiencia de NAGS NAGS 

Afatinib Cáncer de pulmón no microcítico EGFR 

Alectinib Cáncer de pulmón no microcítico ALK 

Anastrozol Cáncer de mama 
Receptor estrogénico  

y progestagénico 

Atezolizumab Cáncer de pulmón no microcítico PD-L1 

Atezolizumab Cáncer de pulmón no microcítico EGFR 

Atezolizumab Cáncer de pulmón no microcítico ALK 

Bevacizumab Cáncer de pulmón no microcítico EGFR  

Bevacizumab Cáncer de mama HER2 

Bosutinib Leucemia Mieloblástica Aguda BCR-ABL1  

Brentuximab Linfoma de Hodgkin, Linfoma cutáneo de células T CD30 

Cabozantinib Cáncer de tiroides RET 

Cetuximab  Cáncer de colon EGFR 

Cetuximab  Cáncer de colon KRAS 

Cobimetinib Melanoma metastásico BRAF 

Crizotinib  Cáncer de pulmón no microcítico ALK 

Crizotinib Cáncer de pulmón no microcítico ROS1 

Dabrafenib Melanoma metastásico BRAF 

Dasatinib 
Leucemia Mieloblástica Crónica, Leucemia 

Linfoblástica Aguda 
BCR-ABL1  

Eliglustat Enfermedad de Gaucher tipo 1 CYP2D6 

Erlotinib Cáncer de pulmón no microcítico EGFR 

Everólimus  Cáncer de mama ERBB2 (HER2) 

Everólimus Cáncer de mama ESR  

Exemestano Cáncer de mama 
Receptor estrogénico 

y progestagénico 

Fulvestrant  Cáncer de mama ERBB2 (HER2)  

Fulvestrant Cáncer de mama 
Receptor estrogénico 

y progestagénico 

Gefitinib Cáncer de pulmón no microcítico EGFR 

Imatinib  Tumores gastrointestinales (GIST) KIT 

Imatinib  
Leucemia Mieloblástica Crónica, Leucemia 

Linfoblástica Aguda 
BCR-ABL1  

Imatinib  Sindromes mieloproliferativos/mielodisplásicos PDGFRB 

Imatinib  Síndrome hipereosinofílico FIP1L1-PDGFRA 

Imiglucerasa alfa Enfermedad de Gaucher tipo 1 GBA 

Ivacaftor Fibrosis quística CFTR 

Lapatinib Cáncer de mama ERBB2 (HER2)  

Lapatinib Cáncer de mama 
Receptor estrogénico 

y progestagénico 
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Tabla 5. Fármacos en los que es necesario un análisis genético para su utilización 

Fármaco Enfermedad 
Procedimiento  

o prueba genética 

Letrozol Cáncer de mama 
Receptor estrogénico 

y progestagénico 

Maraviroc Infección por VIH CCR5 (No CXCR4) 

Nilotinib Leucemia Mieloblástica Aguda BCR-ABL1  

Nivolumab Melanoma metastásico CD274 (PD-L1)  

Olaparib Cáncer de ovario BRCA 

Palbociclib Cáncer de mama ESR  

Palbociclib Cáncer de mama ERBB2 (HER2)  

Panitumumab Cáncer de colon RAS 

Pembrolizumab Cáncer de pulmón no microcítico ALK 

Pembrolizumab Cáncer de pulmón no microcítico EGFR 

Pembrolizumab Cáncer de pulmón no microcítico CD274 (PD-L1)  

Pertuzumab Cáncer de mama ERBB2 (HER2)  

Pertuzumab Cáncer de mama 
Receptor estrogénico 

y progestagénico 

Ponatinib Leucemia Linfoblástica Aguda BCR-ABL1  

Ponatinib 
Leucemia Mieloblástica Crónica, Leucemia 

Linfoblástica Aguda 
T3l5I 

Ribociclib Cáncer de mama ESR, PGR  

Ribociclib Cáncer de mama ERBB2 (HER2)  

Rituximab Linfoma No Hodking CD20 

Trametinib Melanoma metastásico BRAF 

Trastuzumab Cáncer de mama ERBB2 (HER2)  

Trastuzumab 

Emtansine 
Cáncer de mama ERBB2 (HER2)  

Tretinoin Leucemia Promielocítica Aguda PML-RARA 

Trióxido de arsénico Leucemia Promielocítica Aguda PML-RARA 

Velaglucerasa alfa Enfermedad de Gaucher tipo 1 GBA 

Vemurafenib Melanoma metastásico BRAF 

Venetoclax Leucemia Linfoblástica Crónica 
Del 17p o mutación 

TP53 
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Tabla 6. Análisis genéticos para enfermedades raras incluidos en Cartera de 

Servicios validados por NHS
7
 

Enfermedad Análisis genético 

Acidemia Glutárica tipo 1 
Detección de la mutación A293T  

en el gen GCDH 

Acidemia metilmalónica Análisis molecular gen MMAA 

Acidemia Propiónica Análisis molecular genes PCCA y PCCB 

Acidosis tubular renal distal 
Análisis molecular genes 

ATP6V1B1/ATP6V0A4/SLC4A1 

Acidosis tubular renal distal autosómica dominante Análisis molecular gen SLC4A1 

Acondroplasia/Hipocondroplasia Análisis molecular gen FGFR3 

Acrodisostosis con resistencia multihormonal tipo 1 Análisis molecular gen PRKR1A 

Acrodisostosis sin resistencia multihormonal tipo 2 Análisis molecular gen PDE4D 

Adenoleucodistria ligada al X Análisis molecular gen ABCD1 

Adenoma Hepatocelular  

(subtipo con activación de beta-catenina) 
Análisis de mutaciones gen CTNNB1 

Adenoma hipofisiario Análisis molecular gen AIP 

Agammaglobulinemia de Bruton Análisis molecular gen BTK 

Alfa-talasemia 
Análisis molecular genes HBA1 y HBA2 

de la alfa-globina 

Alteraciones del desarrollo asociadas al gen SHOX Análisis molecular gen SHOX 

Alteraciones del desarrollo Sexual Análisis molecular gen SRY 

Amelogénesis imperfecta Análisis molecular gen AMELX 

Amiloidosis hereditaria Análisis molecular gen TTR 

Anemia de Fanconi 
Estudio de fragilidad cromosómica 

frente agentes clastogénicos 

Angioedema hereditario tipo 3 Análisis molecular gen F12 

Aniridia Análisis molecular gen PAX6 

Artrogriposis screening Análisis molecular gen TPM2 

Ataxia de Friedreich 
Análisis molecular de (GAA)n en el gen 

de la frataxina (X25) 

Ataxia episódica tipo 1 Análisis molecular gen KCNA1 

Ataxia espinocerebelosa tipo 1 
Análisis molecular de (CAG)n en el gen 

ATXN1 (SCA1) 

Ataxia espinocerebelosa tipo 12 
Análisis molecular de (CAG)n en el gen 

PPP2R2B 

Ataxia espinocerebelosa tipo 17 
Análisis molecular de (CAA/CAG)n  

en el gen TBP 

Ataxia espinocerebelosa tipo 2 
Análisis molecular de (CAG)n en el gen 

ATXN2 (SCA2) 

Ataxia espinocerebelosa tipo 6 
Análisis molecular de (CAG)n en el gen 

CACNA1A 

Ataxia espinocerebelosa tipo 7 
Análisis molecular de (CAG)n en el gen 

ATXN7 (SCA7) 

Ataxia-Teleangiectasia Análisis molecular ge ATM 

Atrofia muscular espinal Análisis molecular gen SMN2 
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Atrofia muscular espinal Análisis molecular gen SMN1 

Atrofia Muscular Espino-Bulbar o Enfermedad de Kennedy 
Análisis molecular de (CAG)n en el gen 

del receptor de andrógeno 

Atrofia óptica Análisis molecular gen OPA1 

Atrofia óptica de Leber Análisis molecular genes ND1, ND4, ND6 

Beta-talasemia 
Análisis molecular gen de la beta-

globina (HBB) 

Braquidactilia Análisis molecular genes GLI3 y ROR2 

Braquidactilia E Análisis molecular gen HOXD13 

Cadasil Análisis molecular gen NOTCH3 

Cavernomatosis Cerebral tipo 1 Análisis molecular gen CCM2 

Cavernomatosis Cerebral tipo 2 Análisis molecular gen PDCD10 

Cavernomatosis Cerebral tipo 3 Análisis molecular gen KRIT1 

Ceroidelipofuscinosis Análisis molecular gen PPT1 

Cilindromatosis familiar Análisis molecular gen CYLD 

Cistinosis Análisis molecular gen CTNS 

Cistinuria 
Análisis molecular genes SLC3A1  

y SLC7A9 

Citrulinemia Análisis molecular gen ASS1 

Condrodisplasia punctata ligada al cromosoma X dominante Análisis molecular gen EBP 

Coproporfiria hereditaria Análisis molecular gen CPOX 

Corea de Huntington Análisis molecular gen IT15 (HTT) 

Craneosinostosis Análisis molecular gen FGFR2 

Deficiencia de 3-Beta-Hidroxiesteroide-Deshidrogenasa Análisis molecular gen HSD3B2 

Deficiencia de Alfa-1-Antitripsina Análisis molecular gen SERPINA1 

Deficiencia de Cabamoil Fosfato Sintetasa I Análisis molecular gen CPS1 

Deficiencia de Fumarasa Análisis molecular gen FH 

Deficiencia de Glucosa 6 Fosfato Deshidrogenasa 

Detección de mutaciones A376G, 

C563T, G844C, G202A, C1360T, 

G1361A, A542T, T1153C, G1003A, 

C406T, T143C, A209G, C1155G, T968C 

y G1215A en el gen G6PD 

Deficiencia de GTP Ciclohidrolasa I Análisis molecular gen GCH1 

Deficiencia de Hidroxiacil-Coa Deshidrogenasa de Cadena 

Larga (LCHAD) 
Análisis molecular gen HADHA 

Deficiencia de Metilentetrahidrofolato Reductasa (MTHFR) Análisis molecular gen MTHFR 

Deficiencia de Ornitin Transcarbamilasa Análisis molecular gen OTC 

Deficiencia de Lipoproteinlipasa Análisis molecular gen LPL 

Deficiencia de Mioadenilato Deaminasa Análisis molecular gen AMPD1 

Deficiencia hipofisiaria combinada tipo 2 Análisis molecular gen PROP1 

Deficiencia múltiple de Sulfatasa Análisis molecular gen SUMF1 

Demencia frontotemporal Análisis molecular gen MAPT 

Demencia frontotemporal Análisis molecular gen GRN 

Demencia frontotemporal Análisis de la expansión C9ORF72 

Demencia frontotemporal Análisis molecular gen TARDBP/TDP43 

Diabetes insípida central Análisis molecular gen AVP 

Diabetes insípida nefrogénica Análisis molecular gen AVPR2 

Diabetes Mody tipo 1 Análisis molecular gen HNF4A 
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Diabetes Mody tipo 2 Análisis molecular gen GCK 

Diabetes Mody tipo 3 Análisis molecular gen HNF1A 

Diabetes neonatal transitoria 
Detección disomia uniparental/ 

metilación region 6q24 (Gen PLAG1) 

Disbetalipoproteinemia Análisis molecular gen APOE 

Discinesia paroxística cinesigénica primaria Análisis molecular gen PRRT2 

Displasia cranio-fronto-nasal Análisis molecular gen EFNB1 

Displasia ectodérmica hipohidrótica ligada al cromosoma X Análisis molecular gen EDA 

Displasia espondiloepifisaria Análisis molecular gen COL2A1 

Distonía dopa-sensible autosomica dominante Análisis molecular gen GCH1/DYT5 

Distonía mioclónica Análisis molecular gen SCGE/DYT11 

Distonía primaria o de torsión Análisis molecular gen THAP1/DYT6 

Distrofia macular viteliforme tipo 2 Análisis molecular gen BEST1 

Distrofia miotónica tipo 1 o Enfermedad de Steinert Análisis molecular gen DMPK 

Distrofia muscular de Becker Análisis molecular gen DMD 

Distrofia muscular de cinturas tipo 1B Análisis molecular gen LMNA 

Distrofia muscular de Duchenne Análisis molecular gen DMD 

Distrofia muscular de Emery-Dreifuss tipo 2 Análisis molecular gen LMNA 

Distrofia muscular fascioescapulohumeral 
Análisis molecular del microsatélite 

D4Z4 en la región 4q35 (Gen DUX-4) 

Distrofia muscular oculofaringea Análisis molecular gen PABPN1 

Distrofia retinal de Doyne Análisis molecular gen EFEMP1 

Encefalopatía epiléptica de origen neonatal Análisis molecular gen CDKL5 

Encefalopatia epiléptica infantil temprana  

(Síndrome de Ohtahara) 
Análisis molecular gen STXBP1 

Enfermedad de Alzheimer tipo 3 
Análisis molecular genes PSEN1, 

PSEN2, APP 

Enfermedad de Charcott-Marie-Tooth tipo 1  

ligada al cromosoma X 
Análisis molecular gen GJB1 

Enfermedad de Charcott-Marie-Tooth tipo 1A Análisis molecular gen PMP22 

Enfermedad de Charcott-Marie-Tooth tipo 1B Análisis molecular gen MPZ 

Enfermedad de Charcott-Marie-Tooth tipo 1D Análisis molecular gen LITAF 

Enfermedad de Charcott-Marie-Tooth tipo 4A Análisis molecular gen GDAP1 

Enfermedad de Dejerine-Sottas Análisis molecular gen MPZ 

Enfermedad de Fabry Análisis molecular gen GLA 

Enfermedad de Gaucher Análisis molecular gen GBA 

Enfermedad de Hirschsprung de tipo 1 Análisis molecular gen RET 

Enfermedad de Huntington Análisis molecular gen HTT 

Enfermedad de Krabbe Análisis molecular gen GALC 

Enfermedad de la orina con olor a jarabe de arce Análisis molecular gen BCKDHB 

Enfermedad de McArdle Análisis molecular gen PYGM 

Enfermedad de Menkes Análisis molecular gen ATP7A 

Enfermedad de Niemann-Pick tipo A Análisis molecular del SMPD1 

Enfermedad de Niemann-Pick tipo B Análisis molecular del SMPD1 

Enfermedad de Niemann-Pick tipo C1 Análisis molecular gen NPC1 

Enfermedad de Niemann-Pick tipo C2 Análisis molecular gen NPC2 

Enfermedad de Parkinson autosómica recesiva Análisis molecular gen PARK2 
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Enfermedad de Sandhoff Análisis molecular gen HEXB 

Enfermedad de Tay-Sachs (Gangliosidosis tipo 1) Análisis molecular gen HEXA 

Enfermedad de Von Willebrand Análisis molecular de mutaciones gen VWF 

Enfermedad de Wilson Análisis molecular gen ATP7B 

Epidermolisis bullosa Análisis molecular gen COL7A1 

Epilepsia autolimitada neonatal Seizures y familiar tipo 1 

(Epilepsia neonatal benigna) 
Análisis molecular gen KCNQ2 

Epilepsia piridoxin-dependiente 
Detección de mutaciones en el gen 

ALDH7A1 

Epilepsia tipo EFMR (Síndrome de Juberg-Hellman) Análisis molecular gen PCDH19 

Esclerosis lateral amiotrófica Análisis molecular gen FUS 

Esclerosis lateral amiotrófica Análisis molecular gen VCP 

Esclerosis lateral amiotrófica Análisis molecular gen C9ORF72 

Esclerosis tuberosa Análisis molecular gen TSC2 

Esclerosis tuberosa Análisis molecular gen TSC1 

Fenilcetonuria-Fenialaninemia Análisis molecular gen PAH 

Fibrosis Quística Rastreo de mutaciones en el gen CFTR 

Galactosemia Análisis molecular gen GALT 

Glucogenosis tipo 1a Análisis molecular gen G6PC 

Glucogenosis tipo 1b Análisis molecular gen SLC37A4 

Hemocromatosis Hereditaria 
Detección mutaciones C282Y y H63D  

en el gen HFE 

Hemofilia A Análisis molecular gen F8 

Hemofilia B Análisis molecular gen F9 

Hemostasia y trombosis por alteración del Factor II 
Detección de la mutación G20210A  

en el gen F2 (protrombina) 

Hemostasia y trombosis por alteración del Factor V 
Detección de la mutación R506Q  

en el gen F5 (Factor V Leyden) 

Hemostasia y trombosis por alteración del Factor XII Detección del cambio C46T en el gen F12 

Heterotopia nodular ventricular Análisis molecular gen FLNA 

Hiperaldosteronismo primario tipo 1 Análisis molecular gen CYP11B1 

Hipercalcemia hipocalciurica Análisis molecular gen AP2S1 

Hipercalcemia hipocalciurica Análisis molecular gen CASR 

Hipercolesterolemia familiar Análisis molecular gen LDLR 

Hiperferritinemia hereditaria Análisis molecular gen FTL 

Hiperoxaluria primaria tipo 1 Análisis molecular genes AGXT 

Hiperoxaluria primaria tipo 2 Análisis molecular gen GRHPR 

Hiperoxaluria primaria tipo 3 Análisis molecular genes HOGA1 

Hiperparatiroidismo Análisis molecular gen CDC73 

Hiperparatiroidismo neonatal severo Análisis molecular gen CASR 

Hiperplasia adrenal congénita por deficiencia  

de 11-beta-Hidroxilasa 
Análisis molecular gen CYP11B1 

Hiperplasia adrenal congénita por deficiencia  

de 17-Hidroxilasa 
Análisis molecular gen CYP17A1 

Hiperplasia adrenal congenita por deficiencia  

de 21-Hidroxilasa 
Análisis molecular gen CYP21A2 

Hiperqueratosis epidermolítica- Keratosis palmoplantar Análisis molecular gen KRT1 

Hiperqueratosis epidermolítica- Keratosis palmoplantar Análisis molecular gen KRT10 
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Hipofosfatemia ligada al X Análisis molecular gen PHEX 

Hipoparatiroidismo Análisis molecular gen PTH 

Hiporaratiroidismo familiar Análisis molecular gen TSHR 

Homocistinuria 
Análisis molecular gen de la cistationin 

beta sintetasa (CBS) 

Homocistinuria sensible a piridoxina 
Análisis molecular gen de la cistationin 

beta sintetasa (CBS) 

Ictiosis Bullosa de Siemens Análisis molecular gen KRT2 

Ictiosis comgénita autosómica recesiva tipo 5 Análisis molecular gen CYP4F22 

Ictiosis congénita autosómica recesiva tipo 2 Análisis molecular gen ALOX12B 

Ictiosis congénita autosómica recesiva tipo 3 Análisis molecular gen ALOXE3 

Ictiosis congénita autosómica recesiva tipo 6 Análisis molecular gen ICHYN (NIPAL4) 

Ictiosis ligada al cromosoma X Análisis molecular gen STS 

Incontinencia pigmenti Análisis molecular gen NEMO (IKBKG) 

Intolerancia a la fructosa Análisis molecular gen ALDOB 

Keratodermia palmoplantar Análisis molecular gen KRT9 

Leucodistrofia Metacromática Análisis molecular gen ARSA 

Linfoma B difuso de Células Grandes/Linfoma de Burkitt Fusión IGH/MYC t(8;14) 

Lipodistrofia congénita generalizada tipo 2 Análisis molecular gen BSCL2 

Lipofuscinosis Neuronal Ceroidea tipo 1 Análisis molecular gen CLN1 

Lipofuscinosis Neuronal Ceroidea tipo 2 Análisis molecular gen CLN2 

Lipofuscinosis Neuronal Ceroidea tipo 3  

(Enfermedad de Batten) 
Análisis molecular gen CLN3 

Lipofuscinosis Neuronal Ceroidea tipo 8 Análisis molecular gen CLN8 

Lisencefalia tipo 1 Análisis molecular gen PAFAH1B1 

Miocardiopatía arritmogénica de ventriculo derecho 

familiar tipo 10 
Análisis molecular gen DSG2 

Miocardiopatía arritmogénica de ventriculo derecho 

familiar tipo 11 
Análisis molecular gen DSC2 

Miocardiopatía arritmogénica de ventriculo derecho 

familiar tipo 8 
Análisis molecular gen DSP 

Miocardiopatía arritmogénica de ventriculo derecho 

familiar tipo 9 
Análisis molecular gen PKP2 

Miocardiopatía dilatada familiar Análisis molecular gen LMNA 

Miocardiopatía dilatada familiar Análisis moelcular genes MYH7 y TNNT2 

Miocardiopatía hipertrofica Análisis molecular gen MYH7 

Miocardiopatía hipertrófica Análisis molecular gen TNNT2 

Miocardiopatía hipertrófica Análisis molecular gen MYBPC3 

Miocardiopatía hipertrófica Análisis molecular gen TNNI3 

Miopatía de Ullrich/Bethlem 
Análisis molecular genes COL6A1, 

COL6A2 y COL6A3 

Miopatía mitocondrial (MELAS) 
Detección de la mutación A3243AG  

en el gen MTTL1 

Miopatía mitocondrial (MERRF) 
Detección de la mutación mutaciones 

A8344G en el gen MTTK 

Mucopolisacaridosis tipo 1H (Enfermedad de Hurler) Análisis molecular gen IDUA 

Mucopolisacaridosis tipo 3A (Enfermedad de Sanfilippo A) Análisis molecular gen SGSH 

Mucopolisacaridosis tipo 3B (Enfermedad de Sanfilippo B) Análisis molecular gen NAGLU 
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Mucopolisacaridosis tipo 4B (Enfermedad de Morquio) Análisis molecular gen GLB1 

Nefropatía Túbulo-intersticial Autosómica Dominante Análisis molecular gen UMOD 

Neoplasia endocrina multiple tipo 1 Análisis molecular gen MEN1 

Neoplasia Endocrina múltiple tipo 2A 
Análisis de los exones 10, 11, 13, 14, 15 

y 16 gen RET 

Neoplasia Endocrina Múltiple tipo 2B Análisis de los exones 15 y 16 gen RET 

Neurofibromatosis tipo 1 Detección de delección de 1.5 Mb gen NF1 

Neurofibromatosis tipo 2 Análisis molecular gen NF2 

Neuropatía Hereditaria por presión 
Detección de la delección de 1.5 Mb en la 

región cromosómica 17p11.2 gen PMP22 

Neuropatia motora distal tipo 5A Análisis molecular gen BSCL2 

Neuropatía Óptica de Leber 

Detección de mutaciones 11778G>A  

en el gen MT-ND4, 14484T>C en el gen 

MT-ND6) y 3460G>A en el gen MT-ND1 

Neutropenia cíclica Estudio molecular gen ELA2 

Osteogenesis imperfecta Análisis molecular gen COL1A1 

Osteogenesis imperfecta Análisis molecular gen COL1A2 

Osteogénesis imperfecta tipo VII Análisis molecular gen CRTAP 

Pancreatitis cronica hereditaria Análisis molecular gen PRSS1 

Pancreatitis cronica hereditaria Análisis molecular gen SPINK1 

Paquinioquia congénita tipo 2 Análisis molecular gen KRT6A 

Paquinioquia congénita tipo 2 Análisis molecular gen KRT6B 

Paquioniquia congénita tipo 1 Análisis molecular gen KRT17 

Paquioniquia congénita tipo 1 Análisis molecular gen KRT16 

Paraganglioma tipo 1/feocromocitoma Análisis molecular gen SDHD 

Paraganglioma tipo 3/feocromocitoma Análisis molecular gen SDHC 

Paraganglioma tipo 4/feocromocitoma Análisis molecular gen SDHB 

Paraparesia espástica familiar tipo 3 Análisis molecular gen SPG3 (ATL1) 

Paraparesia espastica familiar tipo 4 Análisis molecular gen SPG4 (APST) 

Paraparesia espástica familiar tipo 7 Análisis molecular gen SPG7 

Paraparesia espastica Pelizaeus Merzbacher Análisis molecular gen PLP1 

Peeling Síndrome de la piel tipo 2 Análisis molecular gen TGM5 

Polidactilia Análisis molecular gen GLI3 

Poliendrocrinopatia Autoinmune tipo 1 Análisis molecular gen AIRE 

Poliposis adenomatosa familiar (síndrome de Gardner) Análisis molecular gen APC 

Poliposis adenomatosa familiar atenuada Análisis molecular gen MUTYH 

Poliposis juvenil Estudio molecular gen SMAD4 

Poliquistosis renal autosómica dominante Análisis molecular gen PKD1 

Poliquistosis renal autosómica dominante Análisis molecular gen PKD2 

Poliquistosis renal autosómica recesiva Análisis molecular gen PKHD1 

Porfiria aguda intermitente Análisis molecular gen HMBS 

Porfiria cutánea tarda Análisis molecular gen UROD 

Porfiria eritropoyética congénita Análisis molecular gen UROS 

Protoporfiria eritropoyética Análisis molecular gen FECH 

Pseudohipoparatiroidismo/Pseudopseudohipoparatiroidis

mo/ Heteroplasia ósea progresiva 
Análisis molecular gen GNAS 

Raquitismo hipofosfatémico autosómico dominante Análisis molecular gen FGF23 
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Raquitismo hipofosfatémico hereditario con hipercalciuria Análisis molecular gen SLC34A3 

Raquitismo hipofosfatémico ligado a X Análisis molecular gen PHEX 

Reflujo vesicoureteral familiar 

Análisis molecular genes 

ROBO2/SOX17… > 50 genes 

implicados a anomalías congenitas del 

riñón y el tracto urinario (CAKUT) 

Resistencia a hormonas tiroideas Análisis molecular gen THRB 

Resistencia androgénica 
Análisis molecular gen receptor 

andrógenos (AR) 

Retinoblastoma Análisis molecular gen RB1 

Retinosis Pigmentaria Ligada a X (tipo 2 y tipo 3 Análisis molecular genes RP2 y RPGR 

Retinosquisis Juvenil 
Análisis molecular gen RS1 (c.461A>G, 

p.Gln154Arg) 

Schwannomatosis Familiar Análisis molecular genes LZTR1, SMARCB1 

Síndrome branquio-oto-renal tipo 1 Análisis molecular genes EYA1/SIX1 

Síndrome branquio-oto-renal tipo 2 Análisis molecular genes EYA1/SIX5 

Síndrome CHARGE Análisis molecular gen CHD7 

Síndrome CHILD (hemidisplasia congénita con nevo 

ictiosiforme y defectos en las extremidades) 
Análisis molecular gen NSDHL 

Síndrome de Aarskog-Scott Análisis molecular gen FGD1 

Síndrome de Alagille tipo 1 Estudio de mutaciones en gen JAG1 

Síndrome de Alagille tipo 2 Análisis molecular gen NOTCH2 

Síndrome de Alpers Análisis molecular gen POLG 

Síndrome de Alpers 
Análisis molecular gen C10ORF2 

(POLG) 

Síndrome de Alport autosómico recesivo Análisis molecular gen COL4A4 

Síndrome de Alport autosómico recesivo y autosómico 

dominante 
Análisis molecular gen COL4A3 

Síndrome de Alport ligado al cromosoma X Análisis molecular gen COL4A5 

Síndrome de Angelman Análisis molecular gen UBE3A 

Síndrome de Apert 
Análisis de codones 252 y 253 del gen 

FGFR2 

Síndrome de Axenfeld-Rieger Tipo 1 Análisis molecular gen PITX2 

Síndrome de Barth Análisis molecular gen TAZ 

Síndrome de Bartter tipo 3 Análisis molecular gen CLCNKB 

Síndrome de Beckwith-Wiedemann Análisis molecular gen CDKN1C 

Síndrome de Beckwith-Wiedemann Análisis molecular region 11p15 

Síndrome de Birt-Hogg-Dube Análisis molecular gen FLCN 

Síndrome de Brugada Análisis molecular gen SCN5A 

Síndrome de Carney Análisis molecular gen PRKAR1A 

Síndrome de Cefalopolisindactilia de Greig Análisis molecular gen GLI3 

Síndrome de Chotzen Análisis molecular gen TWIST1 

Síndrome de Coffin-Lowry Análisis molecular gen RPS6KA3 

Síndrome de Cornelia de Lange Análisis molecular gen NIPBL 

Síndrome de Costello Análisis molecular gen HRAS 

Síndrome de Cowden/Discapacidad Intelectual Análisis molecular gen PTEN 

Síndrome de Crouzon Análisis molecular gen FGFR2 

Síndrome de Denys-Drash Análisis molecular gen WT1 
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Síndrome de Dravet Análisis molecular gen SCN1A 

Síndrome de Ehlers-Danlos forma clásica Análisis molecular gen COL5A1 

Síndrome de Ehlers-Danlos tipo 2 Análisis molecular gen COL5A2 

Síndrome de Ehlers-Danlos tipo 4 vascular Análisis molecular gen COL3A1 

Síndrome de Ellis-Van Creveld Análisis molecular genes EVC1 y EVC2 

Síndrome de Fechner Análisis molecular gen MYH9 

Síndrome de Frasier Análisis molecular gen WT1 

Síndrome de Gilbert Análisis molecular gen UGT1A1 

Síndrome de Gitelman Análisis molecular gen SLC12A3 

Síndrome de Gorlin Análisis molecular gen PTCH 

Síndrome de Hay-Wells Análisis molecular gen TP63 

Síndrome de Heterotaxia Análisis molecular genes ZIC3 y CFC1 

Síndrome de Hiper-IgD 
Detección de las mutaciones I298T  

y V377I en el gen MVK 

Síndrome de hiper-IgE Análisis molecular gen STAT3 

Síndrome de Holt-Oram Análisis reordenamientos gen TBX5 

Síndrome de Hutchinson-Gilford Análisis molecular gen LMNA 

Síndrome de insensibilidad al dolor con anhidrosis Análisis molecular gen NTRK1 

Síndrome de Joubert Análisis molecular gen NPHP1 

Síndrome de Kagami-Ogata Análisis molecular 14q32 

Síndrome de Kearn-Sayre Genoma mitocondrial 

Síndrome de Legius Análisis molecular gen SPRED1 

Síndrome de Leigh Análisis molecular gen SDHA 

Síndrome de Leopard tipo 1 
Análisis molecular de los exones 7, 12  

y 13 gen PTPN11 

Síndrome de Leri-Well Análisis molecular gen SHOX 

Síndrome de Lesh-Nyhan Análisis molecular gen HPRT1 

Síndrome de Liddle 
Análisis molecular genes 

SCNN1B/SCNN1G 

Síndrome de Li-Fraumeni Análisis molecular gen TP53 

Síndrome de Loeys-Dietz tipo 1 Análisis molecular gen TGFBR1 

Síndrome de Loeys-Dietz tipo 2 Análisis molecular gen TGFBR2 

Síndrome de Loeys-Dietz tipo 3  

(Síndrome de aneurismas/osteoartritis) 
Análisis molecular gen SMAD3 

Síndrome de Lynch Análisis molecular gen MSH2 

Síndrome de Marfan Análisis molecular gen FBN1 

Síndrome de McKusick-Kaufman 
Análisis molecular genes MKKS, BBS1, 

BBS2. 

Síndrome de Netterton Análisis molecular gen SPINK5 

Síndrome de Noonan tipo 1 
Análisis molecular de los exones 2, 3, 8, 

9, 13 gen PTPN11 

Síndrome de Noonan tipo 3 Análisis molecular gen KRAS 

Síndrome de Pallister-Hall Análisis molecular gen GLI3 

Síndrome de Pelizaeus-Merzbacher Análisis molecular gen PLP1 

Síndrome de Pendred  

(Dishormonogénesis tiroidea ligada al cromosoma X) 
Análisis molecular gen SLC26A4 

Síndrome de Peutz-Jeghers Análisis molecular gen STK11 

Síndrome de Pfeifer Análisis molecular gen FGFR2 
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Tabla 6. Análisis genéticos para enfermedades raras incluidos en Cartera de 

Servicios validados por NHS
7
. Continuación 

Enfermedad Análisis genético 

Síndrome de Pitt-Hopkins Análisis molecular gen TCF4 

Síndrome de Prader-Willi Análisis molecular región 15q11-q13 

Síndrome de Prader-Willi Análisis molecular gen SNRPN 

Síndrome de quistes renales y diabetes  

(Diabetes Mody tipo 5) 
Análisis molecular gen HNF1B 

Síndrome de Rendu-Osler-Weber  

(Teleangiectasia hemorrágica hereditaria) 
Análisis molecular gen ACVRL1 

Síndrome de Rendu-Osler-Weber  

(Teleangiectasia hemorrágica hereditaria) 
Análisis molecular gen ENG 

Síndrome de Rett Análisis molecular gen MECP2 

Síndrome de Rotura de Nijmegen Análisis molecular gen NBN 

Síndrome de Rubinstein-Taybi 
Detección de delecciones en el gen 

CREBBP 

Síndrome de Schopf-Schulz-Passarg (SSPS) Análisis molecular gen WNT10A 

Síndrome de Silver-Russell Análisis molecular región 7p11-p13, 7q31 

Síndrome de Silver-Russell Análisis molecular región 11p15 

Síndrome de Simpson-Golabi-Behmel Análisis molecular gen GPC3 

Síndrome de sinostosis multiple tipo 1 y 2 Análisis molecular gen GDF5 

Síndrome de Smith-Lemli-Opitz Análisis molecular gen DHCR7 

Síndrome de Smith-Magenis 
Detección de delección intersticial de 

3,7Mb en la región 17p11.2 8 (Gen RAI1) 

Síndrome de Sotos Análisis molecular gen NSD1 

Síndrome de Stickler Análisis molecular gen COL2A1 

Síndrome de Stickler Análisis molecular gen COL11A1 

Síndrome de Townes-Brocks Análisis molecular gen SALL1 

Síndrome de Uña-Rótula (Nail-Patella) Análisis molecular gen LMX1B 

Síndrome de Vohwinkel Análisis molecular gen LOR 

Síndrome de Waardenburg tipo 1 y 3 Análisis molecular gen PAX3 

Síndrome de Weaver Análisis molecular gen EZH2 

Síndrome de Wiskot-Aldrich Análisis molecular gen WAS 

Síndrome de Wolfram Estudio molecular gen WFS1 

Síndrome de X frágil Análisis molecular gen FMR1 

Síndrome del QT Corto Análisis molecular gen SCN5A 

Síndrome del QT Corto Análisis molecular gen KCNJ2 

Síndrome del QT Corto Análisis molecular gen KCNQ1 

Síndrome del QT Largo Análisis molecular gen KCNH2 

Síndrome del QT Largo Análisis molecular gen KCNQ1 

Síndrome IPEX  

(inmunodesregulación-poliendocrinopatía-enteropatía 

ligada a X) 

Análisis molecular gen FOXP3 

Síndrome KBG Estudio molecular gen ANKRD11 

Síndrome KID 

Síndrome Linfoproliferativo Autoimmune Análisis molecular gen FAS 

Síndrome SeSAME Análisis molecular gen KCNJ10 

Síndrome WARG (Wilms-Aniridia-anomalías 

Genitourinarias-Retraso mental) 

Detección de la microdelección en la región 

cromosómica 11p13 (genes PAX6 y WT1) 

Sordera Neurosensorial Autosómica Recesiva tipo 1A Análisis delección 342kb gen GJB6 

Sordera Neurosensorial Autosómica Recesiva tipo 1A y 3A Análisis molecular gen GJB2 
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Tabla 6. Análisis genéticos para enfermedades raras incluidos en Cartera de 

Servicios validados por NHS
7
. Continuación 

Enfermedad Análisis genético 

Taquicardia ventricular catecolaminérgica polimórfica tipo 1 Análisis molecular gen RYR2 

Taquicardia ventricular catecolaminérgica polimórfica tipo 1 Análisis molecular gen CPVT1 

Tumor de Wilms tipo 1 Análisis molecular gen WT1 

Tumor Hipofisario/Acromegalia Análisis molecular gen AIP 

ghttp://www.ingesa.msssi.gob.es/organizacion/presentacion/home.htm
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Tabla 7. Mapa de análisis genéticos realizados en Ceuta 

Análisis genético 

Array parental 

Ataxia espinocerebelosa 

CGH 180K 

CGH Array 180 K 

CGH Array 60 K 

CGH array 60K 

CGH array post 60k 

Charcot Marie Tooth tipo 1A 

Comparative Genomic Hybridization 180k 

Delección región D4Z4 del gen DUX4 

Delección región D4Z4 del gen DUX4 por Shouthern blot. 

Enfermedad de Alpers 

Enfermedad de Alzheimer 

Enfermedad de Charcot Marie Tooth 

Estudio genetico de epilepsia con crisis febriles plus genes SCN1A, SCN1B, SCN2A, GABRG2, 

SCN9A, GABRD 

Gen de la Tirosina Hidrosilasa y GCH1 

Genes BCRA1 y 2, array CGH 60 K (OncoNIM) 

Genes BRCA1 y 2, y estudio de duplicaciones y delecciones por array 60K 

Mamaprint 

Oncostrat&goCUP 

Panel de enfermedades mitocondriales 

Poliquistosis renal autosomica dominante 

Rabdomiolisis persistente. Panel de 261 genes 

Secuenciación BCRA 1 y 2 y estudio de duplicaciones y delecciones 

Secuenciación de 44 genes relacionados con la miocardiopatía hipertrófica familiar 

Secuenciación de BRCA 1 y 2 y estudio MLPA 

Secuenciación de genes relacionados con Miocardiopatía Hipertrófica 

Secuenciación del gen APC 

Secuenciación del gen CLCN1, miopatía congénita autosómica dominante 

SECUENCIACIÓN EHLER DANLOS 

Secuenciación gen Notch3 (Cadasil) y genes MTTL1 y UUR (Melas) 

Secuenciación masiva del gen ATM 

Secuenciación y duplicaciones y delecciones del gen VHL 

Sindrome de Noonan 

Síndrome de Rett 

Xeroderma pigmentosa 
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Anexo 2. Listado final con enfermedades y/o análisis genéticos incluidos en 

Cartera de Servicios recopilados de las CCAA. Tabla actualizada del informe 

previo de 2013
1
 

Enfermedad Procedimiento o prueba genética 

Acidemia Glutárica tipo 1  Detección de la mutación A293T en el gen GCDH 

Acidemia metilmalónica Análisis molecular gen MMAA 

Acidemia Propiónica Análisis molecular genes PCCA y PCCB 

Acidosis tubular proximal tipo 2 Análisis molecular gen SLC4A4 

Acidosis tubular renal distal Análisis molecular genes ATP6V1B1/ATP6V0A4/SLC4A1 

Acidosis tubular renal distal 

autosómica dominante 
Análisis molecular gen SLC4A1 

Acidosis tubular tipo 3 Análisis molecular gen CA2 

Acondroplasia/Hipocondroplasia Análisis molecular gen FGFR3 

Acrodisostosis con resistencia 

multihormonal tipo 1 
Análisis molecular gen PRKR1A 

Acrodisostosis sin resistencia 

multihormonal tipo 2 
Análisis molecular gen PDE4D 

Acromatopsia ? 

Adenoleucodistria ligada al X Análisis molecular gen ABCD1  

Adenoma Hepatocelular  

(subtipo con activación de beta-catenina) 
Análisis de mutaciones gen CTNNB1 

Adenoma hipofisiario Análisis molecular gen AIP 

Agammaglobulinemia de Bruton Análisis molecular gen BTK 

Agenesia renal 

Análisis molecular > 50 genes implicados a anomalías 

congenitas del riñón y el tracto urinario (CAKUT): 

RET/EYA1/FGF20/ITGA8/GRIP1… 

Agenesia unilateral de vasos 

deferentes 
Rastreo de mutaciones gen CFTR 

Albinismo ocular tipo 1 Análisis molecular gen TYR 

Alfa-talasemia Análisis molecular genes HBA1 y HBA2 de la alfa-globina 

Alopecia universal congénita Análisis molecular gen HR 

Alteraciones del desarrollo asociadas al 

gen SHOX 
Análisis molecular gen SHOX 

Alteraciones del desarrollo Sexual Análisis molecular gen SRY 

Amaurosis congénita de Leber ? 

Amelogénesis imperfecta Análisis molecular gen AMELX 

Amiloidosis hereditaria Análisis molecular gen TTR 

Analisis de heterocromatina por bandas C Analisis de heterocromatina por bandas C 

Androgenismo Análisis molecular gen WNT4 

Anemia de Blackfan-Diamond Análisis molecular gen RSP19 

Anemia de Blackfan-Diamond Análisis molecular gen RSP17 

Anemia de Fanconi Estudio de fragilidad cromosómica frente agentes clastogénicos 

Aneuplodia cromosomas  

1, 2, 3, 4, 5, 6, 8, 8, 9, 11, 12, 13, 14, 

15, 16, 17, 18, 19 

Detección de aneuplodia cromosomas  

1, 2, 3, 4, 5, 6, 8, 8, 9, 11, 12, 13, 14, 15, 16, 17, 18, 19 

Aneuploidías cromosómicas 
Detección de aneuploidías de los cromosomas  

13, 18, 21, X e Y 
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Anexo 2. Listado final con enfermedades y/o análisis genéticos incluidos en 

Cartera de Servicios recopilados de las CCAA. Tabla actualizada del informe 

previo de 2013
1
. Continuación 

Enfermedad Procedimiento o prueba genética 

Angioedema hereditario tipo 3 Análisis molecular gen F12 

Angiopatia cerebral amiloidotica 

hereditaria 
Análisis molecular exones 16 y 17 del gen APP 

Aniridia Análisis molecular gen PAX6 

Anomalia brazo corto cromosomas  

1, 2, 3, 4, 5, 6, 7, 8, 9, 10, 11, 12, 16, 

17, 18, 19, 20, X 

Detección de anomalia brazo corto cromosomas  

1, 2, 3, 4, 5, 6, 7, 8, 9, 10, 11, 12, 16, 17, 18, 19, 20, X 

Anomalia brazo largo cromosomas  

1, 2, 3, 4, 5, 6, 7, 8, 9, 10, 11, 12, 16, 

17, 18, 19, 20, X 

Detección de anomalia brazo largo cromosomas  

1, 2, 3, 4, 5, 6, 7, 8, 9, 10, 11, 12, 16, 17, 18, 19, 20, X 

Anomalías númericas cromosómicas CEP 1,3, 7,8,11,13,16,17,18,21 

Artrogriposis screening Análisis molecular gen TPM2 

Ataxia de Friedreich Análisis molecular de (GAA)n en el gen de la frataxina (X25) 

Ataxia Dentato-Rubral Pálido Luisiana  Análisis molecular de (CAG)n en el gen de la atrofina 1  

Ataxia episódica tipo 1 Análisis molecular gen KCNA1 

Ataxia espinocerebelosa tipo 1 Análisis molecular de (CAG)n en el gen ATXN1 (SCA1) 

Ataxia espinocerebelosa tipo 10 Análisis molecular de (ATTCT)n en el gen ATXN10 (SCA10) 

Ataxia espinocerebelosa tipo 12  Análisis molecular de (CAG)n en el gen PPP2R2B  

Ataxia espinocerebelosa tipo 17 Análisis molecular de (CAA/CAG)n en el gen TBP 

Ataxia espinocerebelosa tipo 2 Análisis molecular de (CAG)n en el gen ATXN2 (SCA2) 

Ataxia espinocerebelosa tipo 3 Análisis molecular de (CAG)n en el gen ATXN3 (SCA3) 

Ataxia espinocerebelosa tipo 6 Análisis molecular de (CAG)n en el gen CACNA1A 

Ataxia espinocerebelosa tipo 7 Análisis molecular de (CAG)n en el gen ATXN7 (SCA7) 

Ataxia espinocerebelosa tipo 8 Análisis molecular de (CAG)n en el gen ATXN8 (SCA8) 

Ataxia recesiva cerebelosa del adulto Estudio variantes patogenicas frecuentes gen SYNE1 

Ataxia recesiva con apraxia 

oculomotora tipo 1 
Análisis molecular gen APTX 

Ataxia recesiva con apraxia 

oculomotora tipo 2 
Análisis molecular gen SETX 

Ataxia-Teleangiectasia Análisis molecular ge ATM 

Atrofia clorioretinal Análisis molecular de gen IMPG1 

Atrofia muscular espinal Análisis molecular gen SMN2 

Atrofia muscular espinal  Análisis molecular gen SMN1 

Atrofia muscular espinal tipo 

5/polineuropatía sensitivo-motora 
Análisis molecular gen GARS 

Atrofia Muscular Espino-Bulbar  

o Enfermedad de Kennedy 

Análisis molecular de (CAG)n en el gen del receptor  

de andrógeno 

Atrofia óptica Análisis molecular gen OPA1 

Atrofia óptica de Leber Análisis molecular genes ND1, ND4, ND6 

Azoospermia y Oligospermia 
Detección de microdelecciones en las regiones AZFa, 

AZFb y AZFc del cromosoma Y 

Beta-talasemia Análisis molecular gen de la beta-globina (HBB) 

Braquidactilia Análisis molecular genes GLI3 y ROR2 

Braquidactilia A1 Análisis molecular gen IHH 

Braquidactilia A1 Análisis molecular gen GDF5 

Braquidactilia A2 Análisis molecular gen GDF5 

Braquidactilia C Análisis molecular gen GDF5 

Braquidactilia E Análisis molecular gen HOXD13 
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Anexo 2. Listado final con enfermedades y/o análisis genéticos incluidos en 
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previo de 2013
1
. Continuación 

Enfermedad Procedimiento o prueba genética 

Braquidactilia E con estatura baja  

tipo PTHLH 
Análisis molecular gen PTHLH 

Braquidactilia E con Retraso Mental Análisis molecular gen HDAC4 

Cadasil Análisis molecular gen NOTCH3 

Cáncer 

Análisis molecular de mutaciones en los genes ABL1, 

AKT1, ALK, APC, ATME, BRAF, CDH1, CDKN2A, CSF1R, 

CTNNB1, EGFR, ERBB2, ERBB4, FBXW7,FGFR1, FGFR2, 

FGFR2, FLT3, GNA11, GNAQ, GNAS, HNF1A, HRAS, IDH1, 

JAK2, JAK3, KDR, KIT, KRAS, MET, MLH1, MPL, NOTCH1, 

NPM1, NRAS, PDGFRA, PIK3CA, PTEN, PTPN11, RB1, 

RET, SMAD4, SMARCB1, SMO, SRC, STK11, TP53, VHL 

Cáncer de colon Detección de mutaciones en el gen BRAF 

Cáncer de colon Hipermetilación promotor MLH1 

Cáncer de colon Secuenciación masiva genes cáncer de cólon 

Cáncer de colon  Detección de mutaciones en el gen KRAS 

Cancer de colon/Cáncer de endometrio 
Análisis de inestabilidad de microsatélites  

(BAT25, BAT26, NR21, NR24 y MONO27) 

Cáncer de endometrio Análisis molecular gen PMS2 

Cáncer de endometrio Análisis molecular gen MSH2 

Cáncer de endometrio Análisis molecular gen MLH1 

Cáncer de endometrio  Análisis molecular gen MSH6 

Cáncer de endometrio familiar Determinación mediante panel 

Cáncer de estómago familiar  Análisis molecular gen CDH1 

Cáncer de mama ampl HER2 

Cáncer de mama ampl CCND1 

Cáncer de mama del 16q22 

Cáncer de mama Secuenciación masiva genes cáncer de mama 

Cáncer de mama  

(detección micrometástasis ganglio 

centinela) 

Análisis molecular gen OSNA/CK19 

Cáncer de mama familiar/ 

Cáncer de ovario familiar 
Análisis molecular gen CHEK2 

Cancer de mama/Cáncer de pulmón ampl c-MYC 

Cancer de mama/Cáncer de pulmón ampl EGFR 

Cáncer de próstata Secuenciación masiva genes cáncer de próstata 

Cáncer de próstata familiar Determinación mediante panel 

Cáncer de pulmón Análisis de reordenamientos gen ALK 

Cáncer de pulmón Análisis de traslocaciones gen ROS1 

Cáncer de pulmón Análisis de amplificación gen MET 

Cáncer de pulmón Análisis molecular gen OSNA/CK19 

Cáncer de pulmón Análisis de mutaciones gen BRAF 

Cáncer de pulmón Análisis de mutaciones gen KRAS 

Cáncer de pulmón Análisis de mutaciones gen EGFR 

Cáncer de vejiga 
Detección de aneuploidía en los cromosomas  

3, 7 y 17, y delección de la región 9p21 

Cáncer de vejiga Análisis molecular gen EGFR 

Cáncer femenino familiar Determinación mediante panel 

Cáncer gástrico Análisis de presencia de expresión gen CEA 

Cáncer gástrico Análisis de presencia de expresión gen CK20 
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Anexo 2. Listado final con enfermedades y/o análisis genéticos incluidos en 

Cartera de Servicios recopilados de las CCAA. Tabla actualizada del informe 

previo de 2013
1
. Continuación 

Enfermedad Procedimiento o prueba genética 

Cáncer hereditario y somático Determinación mediante panel 

Cáncer masculino familiar Determinación mediante panel 

Cáncer medular de tiroides Análisis de los exones 10, 11, 13, 14, 15 y 16 gen RET 

Cáncer medular de tiroides familiar Determinación mediante panel  

Cáncer neuroendocrino familiar Determinación mediante panel 

Cáncer renal familiar Análisis molecular genes VHL/MET/FLCN/SDHD/SDHB 

Cáncer renal familiar Determinación mediante panel 

Candidiasis familiar ? 

Carcinoma de colon hereditario  

no asociado a poliposis 

Análisis de inestabilidad de microsatélites  

(BAT25, BAT26, NR21, NR24 y MONO27) 

Carcinoma de colon hereditario  

no asociado a poliposis 
Análisis molecular gen MSH6 

Carcinoma de colon hereditario  

no asociado a poliposis 
Análisis molecular gen MLH1 

Carcinoma de colon hereditario  

no asociado a poliposis 
Análisis molecular gen MSH2 

Carcinoma de colon hereditario  

no asociado a poliposis 
Análisis molecular gen PMS2 

Carcinoma de colon hereditario  

no asociado a poliposis 
Determinación mediante panel 

Carcinoma de mama/ 

Carcinoma de ovario 
Análisis molecular gen BRCA2 

Carcinoma de mama/ 

Carcinoma de ovario 
Determinación mediante panel 

Carcinoma de mama/ 

Carcinoma de ovario 
Análisis molecular gen BRCA1 

Carcinoma papilar de tiroides Análisis de mutaciones gen BRAF 

Catarata Congénita Análisis molecular gen CTDP1 

Cavernomatosis Cerebral tipo 1 Análisis molecular gen CCM2 

Cavernomatosis Cerebral tipo 2 Análisis molecular gen PDCD10 

Cavernomatosis Cerebral tipo 3 Análisis molecular gen KRIT1 

Ceroidelipofuscinosis  Análisis molecular gen PPT1 

Cilindromatosis familiar Análisis molecular gen CYLD 

Cistinosis Análisis molecular gen CTNS 

Cistinuria Análisis molecular genes SLC3A1 y SLC7A9 

Citrulinemia Análisis molecular gen ASS1 

Clonalidad del Receptor de Célula T Detección de TCR beta y gamma 

Clonalidad IGH Detección de las regiones FR1, FR2, FR3 en la IGH 

Condrodisplasia punctata ligada  

al cromosoma X dominante 
Análisis molecular gen EBP 

Condrodisplasia tipo Blomstrand/ 

tipo Jansen/Enfermedad de Ollier y otras 
Análisis molecular gen PTH1R 

Condrosarcoma familiar Determinación mediante panel 

Coproporfiria hereditaria Análisis molecular gen CPOX 

Corea benigna hereditaria Análisis molecular gen TITF1 (NKX2-1) 

Corea de Huntington Análisis molecular gen IT15 (HTT) 

Coroideremia Análisis molecular gen REP1 

Craneosinostosis Análisis molecular gen FGFR2 
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1
. Continuación 

Enfermedad Procedimiento o prueba genética 

Deficiencia de 3-Beta-Hidroxiesteroide-

Deshidrogenasa 
Análisis molecular gen HSD3B2 

Deficiencia de 3-Metilcrotonil-CoA-

Carboxilasa  
Análisis molecular gen MCCC1 

Deficiencia de 5-Alfa-reductasa Análisis molecular gen SRD5A2 

Deficiencia de Acil-Coa 

Deshidrogenasa de Cadena Media 
Detección mutación K304E en gen MCAD 

Deficiencia de Adenina 

Fosforibosiltransferasa  
Análisis molecular gen APRT 

Deficiencia de Alfa-1-Antitripsina Análisis molecular gen SERPINA1 

Deficiencia de Butirilcolinesterasa Análisis molecular gen BCHE 

Deficiencia de Cabamoil Fosfato 

Sintetasa I 
Análisis molecular gen CPS1 

Deficiencia de Carnitina Palmitoil 

Transferasa II  
Detección de la mutación Y628S en el gen CPT2 

Deficiencia de células NK 
Análisis molecular región de 12 Mb  

cromosoma 8p11.23-q11.21. 

Deficiencia de Fumarasa Análisis molecular gen FH 

Deficiencia de Glucosa 6 Fosfato 

Deshidrogenasa 

Detección de mutaciones A376G, C563T, G844C, G202A, 

C1360T, G1361A, A542T, T1153C, G1003A, C406T, T143C, 

A209G, C1155G, T968C y G1215A en el gen G6PD 

Deficiencia de GTP Ciclohidrolasa I  Análisis molecular gen GCH1 

Deficiencia de Hidroxiacil-Coa 

Deshidrogenasa de Cadena Larga 

(LCHAD) 

Análisis molecular gen HADHA  

Deficiencia de Hormona  

del crecimiento (GH) 
Análisis molecular gen GH1 

Deficiencia de Lipoproteinlipasa Análisis molecular gen LPL 

Deficiencia de Metilentetrahidrofolato 

Reductasa (MTHFR) 
Análisis molecular gen MTHFR 

Deficiencia de Ornitin Transcarbamilasa Análisis molecular gen OTC 

Deficiencia de surfactante B ? 

Deficiencia del sistema  

renina-angiotensina 
Análisis molecular gen ECA 

Deficiencia hipofisiaria combinada tipo 1 Análisis molecular gen POU1F1 

Deficiencia hipofisiaria combinada tipo 2 Análisis molecular gen PROP1 

Deficiencia Mioadenilato Deaminasa Análisis molecular gen AMPD1 

Deficiencia múltiple de Sulfatasa Análisis molecular gen SUMF1 

Dehiscencia del canal semicircular superior Análisis molecular gen COCH 

Delecciones Subteloméricas  

(Todas: 46 Detecciones) 
? 

Demencia frontotemporal Análisis molecular gen MAPT 

Demencia frontotemporal Análisis molecular gen GRN 

Demencia frontotemporal Análisis de la expansión C9ORF72 

Demencia frontotemporal Análisis molecular gen TARDBP/TDP43 

Demencia frontotemporal/ 

Esclerosis lateral amiotrofica 

Secuenciación masiva genes demencia fronto-temporal/ 

Esclerosis lateral amiotrofica 

Detección gen Rh en el plasma  

de embarazadas 
Detección gen Rh 

Determinación sexo CEP X/Y 
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1
. Continuación 

Enfermedad Procedimiento o prueba genética 

Diabetes insípida central Análisis molecular gen AVP 

Diabetes insípida nefrogénica Análisis molecular gen AVPR2 

Diabetes Mitocondrial ? 

Diabetes Mody tipo 1 Análisis molecular gen HNF4A 

Diabetes Mody tipo 2 Análisis molecular gen GCK 

Diabetes Mody tipo 3 Análisis molecular gen HNF1A 

Diabetes neonatal transitoria 
Detección disomia uniparental/metilación region 6q24  

(Gen PLAG1) 

Disbetalipoproteinemia Análisis molecular gen APOE 

Discinesia paroxística cinesigénica 

primaria 
Análisis molecular gen PRRT2 

Discinesia paroxística no cinesigénica 

primaria 
Análisis molecular gen MR1 

Disferlina (en leucocitos) Detección de disferlina en leucocitos 

Disgenesia tiroidea Análisis molecular gen TSHR 

Disgenesia tiroidea Análisis molecular gen PAX8 

Disgenesia tiroidea Análisis molecular gen FOXE1 

Disgenesia tiroidea Análisis molecular gen NKX2-5 

Disgenesia tubular renal Análisis molecular genes ACE/AGT/AGTR1/REN 

Dishormonogénesis tiroidea Análisis molecular gen IYD 

Dishormonogénesis tiroidea Análisis molecular gen TG 

Dishormonogénesis tiroidea Análisis molecular gen DUOX2 

Dishormonogénesis tiroidea Análisis molecular gen SLC5A5 

Dishormonogénesis tiroidea Análisis molecular gen TPO 

Dishormonogénesis tiroidea Análisis molecular gen DUOXA2 

Disomía uniparental cromosoma 14 Detección de disomía uniparental cromosoma 14 

Displasia cranio-fronto-nasal Análisis molecular gen EFNB1 

Displasia ectodérmica hipohidrótica 

ligada al cromosoma X 
Análisis molecular gen EDA 

Displasia ectodérmica síndrome de 

fragilidad cutánea  
Análisis molecular gen PKP1 

Displasia epifisaria ? 

Displasia espondiloepifisaria Análisis molecular gen COL2A1 

Displasia esquelética fetal ? 

Displasia inmuno ósea de Schimke  Análisis molecular gen SMARCAL1 

Displasia oculodentodigital Análisis molecular gen GJA1 

Displasia renal 

Análisis molecular > 50 genes implicados a anomalías 

congenitas del riñón y el tracto urinario (CAKUT): 

HNF1B/PAX2/GATA3…  

Displasia torácica asfixiante ? 

Displasias óseas ? 

Disqueratosis congénita ? 

Distonía Panel secuenciación masiva genes Distonías 

Distonía dopa-sensible autosomica 

dominante 
Análisis molecular gen GCH1/DYT5 

Distonía dopa-sensible autosomica 

dominante TH-deficiente 
Análisis molecular gen TH/DYT2 

Distonía mioclónica Análisis molecular gen SCGE/DYT11 
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1
. Continuación 

Enfermedad Procedimiento o prueba genética 

Distonía primaria o de torsión Análisis molecular gen TOR1A/DYT1 

Distonía primaria o de torsión Análisis molecular gen THAP1/DYT6 

Distrofia corneal  Análisis molecular gen VSX1 

Distrofia de conos y bastones Análisis molecular genes CORD 

Distrofia macular viteliforme tipo 2 Análisis molecular gen PRPH2 

Distrofia macular viteliforme tipo 2 Análisis molecular gen BEST1 

Distrofia miotónica tipo 1  

o Enfermedad de Steinert 
Análisis molecular gen DMPK  

Distrofia miotónica tipo 2 Análisis molecular gen ZNF9 

Distrofia muscular de Becker Análisis molecular gen DMD 

Distrofia muscular de cinturas tipo 1A Análisis molecular gen MYOT 

Distrofia muscular de cinturas tipo 1B  Análisis molecular gen LMNA 

Distrofia muscular de cinturas tipo 1C 

(Calveolinopatías) 
Análisis molecular gen CAV3 

Distrofia muscular de cinturas tipo 2A 

(Calpainopatías) 
Análisis molecular gen CAPN3 

Distrofia muscular de cinturas tipo 2B ? 

Distrofia muscular de cinturas tipo 2C  Análisis molecular gen SGCG 

Distrofia muscular de cinturas tipo 2D  Análisis molecular gen ADHALIN 

Distrofia muscular de cinturas tipo 2E  Análisis molecular gen SGCB 

Distrofia muscular de cinturas tipo 2F Análisis molecular gen SGCD 

Distrofia muscular de cinturas tipo 2I Análisis molecular gen FKRP 

Distrofia muscular de cinturas tipo 2L  Análisis molecular gen ANO5 

Distrofia muscular de Duchenne Análisis molecular gen DMD 

Distrofia muscular de Emery-Dreifuss 

tipo 2 
Análisis molecular gen LMNA 

Distrofia muscular 

facioescapulohumeral (prenatal) 
? 

Distrofia muscular 

fascioescapulohumeral 

Análisis molecular del microsatélite D4Z4 en la región 4q35 

(Gen DUX-4) 

Distrofia muscular oculofaringea Análisis molecular gen PABPN1 

Distrofia retinal de Doyne Análisis molecular gen EFEMP1 

Distrofia viteliforme de Best Análisis molecular gen BEST1  

Eliptocitosis hereditaria ? 

Encefalopatia epilépitica infantil 

temprana (Síndrome de Ohtahara) 
Análisis molecular gen STXBP1 

Encefalopatía epiléptica con punto- 

y-onda continua durante el sueño 
Análisis molecular gen GRIN2A 

Encefalopatía epiléptica de origen neonatal Análisis molecular gen CDKL5 

Encefalopatía mioclónica temprana ? 

Enfermedad de Alzheimer tipo 2  Genotipo de APOE 

Enfermedad de Alzheimer tipo 3 Análisis molecular genes PSEN1, PSEN2, APP 

Enfermedad de Alzheimer tipo 4 Análisis molecular de PSEN2 

Enfermedad de Behçet Detección de versión HLA-B*51 gen HLA-B 

Enfermedad de Charcott-Marie-Tooth 

tipo 1 ligada al cromosoma X 
Análisis molecular gen GJB1  
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1
. Continuación 

Enfermedad Procedimiento o prueba genética 

Enfermedad de Charcott-Marie-Tooth 

tipo 1A 
Análisis molecular gen PMP22 

Enfermedad de Charcott-Marie-Tooth 

tipo 1B 
Análisis molecular gen MPZ 

Enfermedad de Charcott-Marie-Tooth 

tipo 1D 
Análisis molecular gen LITAF 

Enfermedad de Charcott-Marie-Tooth 

tipo 2 
Análisis molecular gen ARHGEF10 

Enfermedad de Charcott-Marie-Tooth 

tipo 2S  
Análisis molecular gen IGHMBP2 

Enfermedad de Charcott-Marie-Tooth 

tipo 4A 
Análisis molecular gen GDAP1 

Enfermedad de Charcott-Marie-Tooth 

tipo 4D  
Análisis molecular gen NDRG1 

Enfermedad de Charcott-Marie-Tooth 

tipo 4E 
Análisis molecular gen EGR2 

Enfermedad de Chediak-Higashi Análisis molecular gen GSH 

Enfermedad de Dejerine-Sottas  Análisis molecular gen EGR2 

Enfermedad de Dejerine-Sottas  Análisis molecular gen PMP22 

Enfermedad de Dejerine-Sottas  Análisis molecular gen MPZ 

Enfermedad de Dent Análisis molecular gen CLCN5 

Enfermedad de Dent Análisis molecular gen OCRL 

Enfermedad de depósito de glucógeno 

(Enfermedad de Danon) 
Análisis molecular gen LAMP-2  

Enfermedad de Fabry Análisis molecular gen GLA 

Enfermedad de Fahr ? 

Enfermedad de Gaucher Análisis molecular gen GBA 

Enfermedad de Hirschsprung de tipo 1 Análisis molecular gen RET 

Enfermedad de Huntington Análisis molecular gen HTT 

Enfermedad de Krabbe  Análisis molecular gen GALC 

Enfermedad de la orina con olor a 

jarabe de arce  
Análisis molecular gen BCKDHB 

Enfermedad de McArdle Análisis molecular gen PYGM 

Enfermedad de Menkes Análisis molecular gen ATP7A 

Enfermedad de Niemann-Pick tipo A  Análisis de Ligamiento 

Enfermedad de Niemann-Pick tipo A  Análisis molecular del SMPD1 

Enfermedad de Niemann-Pick tipo B  Análisis de Ligamiento 

Enfermedad de Niemann-Pick tipo B  Análisis molecular del SMPD1 

Enfermedad de Niemann-Pick tipo C1 Análisis molecular gen NPC1 

Enfermedad de Niemann-Pick tipo C2 Análisis molecular gen NPC2 

Enfermedad de Norrie  Análisis molecular del NDP 

Enfermedad de Ondine o Síndrome  

de hipoventilación central congénita 
Análisis molecular gen PHOX2B 

Enfermedad de Paget Análisis molecular del OPG/TNFRSF11B 

Enfermedad de Paget/Esclerosis lateral 

amiotrófica 
Análisis molecular del SQSTM1 

Enfermedad de Parkinson autosómica 

dominante 
Análisis molecular gen EIF4G1 
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1
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Enfermedad Procedimiento o prueba genética 

Enfermedad de Parkinson autosómica 

dominante 
Análisis molecular gen SNCA/PARK1 

Enfermedad de Parkinson autosómica 

dominante 
Análisis molecular gen VPS35 

Enfermedad de Parkinson autosómica 

recesiva 
Análisis molecular gen PARK2 

Enfermedad de Pompe Análisis molecular gen GAA 

Enfermedad de Refsum Análisis molecular gen PHYH 

Enfermedad de Sandhoff Análisis molecular gen HEXB 

Enfermedad de sistema de Conducción 

(Enfermedad de Lev-Lenègre) 
? 

Enfermedad de Stargardt Análisis molecular gen ABCA4 

Enfermedad de Tay-Sachs 

(Gangliosidosis tipo 1) 
Análisis molecular gen HEXA 

Enfermedad de Von Willebrand Análisis molecular de mutaciones gen VWF 

Enfermedad de Wilson Análisis molecular gen ATP7B 

Enfermedad granulomatosa crónica ? 

Epidermolisis bullosa Análisis molecular gen KRT5 

Epidermolisis bullosa Análisis molecular gen COL7A1 

Epilepsia autolimitada neonatal 

Seizures y familiar tipo 1  

(Epilepsia neonatal benigna) 

Análisis molecular gen KCNQ2 

Epilepsia autosómica dominante lateral 

del lóbulo temporal  

(Epilepsia autosómica dominante  

con características auditivas) 

Análisis molecular gen LGI1 

Epilepsia beninga rolándica con 

espigas centro-temporales  

(Epilepsia de la infancia con puntas 

centrotemporales) 

? 

Epilepsia con crisis mioclónicas-

atónicas (Epilepsia Mioclónica astática) 
? 

Epilepsia de ausencias infantil ? 

Epilepsia de la infancia con crisis 

epilépticas focales migrantes 
Análisis molecular gen SCN1A 

Epilepsia focal familiar ? 

Epilepsia fotosensitiva lóbulo occipital  ? 

Epilepsia frontal nocturna tipo 1 Análisis molecular gen CHRNA4 

Epilepsia generalizada con 

convulsiones febriles plus 
Análisis molecular gen SCN1A 

Epilepsia generalizada genética ? 

Epilepsia infantil auto-limitada familiar  

y no familiar 
? 

Epilepsia mioclónica de Unverrich  

y Lundborg 
Análisis molecular gen DSTB 

Epilepsia mioclónica juvenil  

(Epilepsia juvenil con convulsiones) 
? 

Epilepsia mioclónica progresiva 

(Enfermedad de Lafora) 
Análisis molecular gen EPM2A 

Epilepsia occipital infantil tardía  

o tipo Gastaut 
? 
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Epilepsia piridoxin-dependiente Detección de mutaciones en el gen ALDH7A1  

Epilepsia tipo EFMR  

(Síndrome de Juberg-Hellman) 
Análisis molecular gen PCDH19 

Eritrocitosis ? 

Eritroqueratodermia variable Análisis molecular gen GJB4 

Eritroqueratodermia variable Análisis molecular gen GJB3 

Esclerosis lateral amiotrófica Análisis molecular gen SOD1 

Esclerosis lateral amiotrófica Análisis molecular gen FUS 

Esclerosis lateral amiotrófica Análisis molecular gen VCP 

Esclerosis lateral amiotrófica Análisis molecular gen C9ORF72 

Esclerosis tuberosa Análisis molecular gen TSC2 

Esclerosis tuberosa Análisis molecular gen TSC1 

Esclerosis tuberosa Secuenciacion masiva genes TSC1 y TSC2 

Esferocitosis hereditaria ? 

Espondilitis anquilosante Detección de la forma HLA-B*27 gen HLA-B 

Espondiloencondromatosis Análisis molecular gen ACP5 

Esquisencefalia ? 

Estados protrombóticos Análisis molecular gen MTHFR 

Estudio citogenético de hemopatías 

malignas 
Cariotipo 

Estudio citogenético postnatal  

de biopsia de tejido 
Cariotipo 

Estudio citogenético postnatal  

de sangre periférica 
Cariotipo 

Estudio citogenético postnatal  

de tumores sólidos 
Cariotipo 

Estudio citogenético prenatal  

de líquido amniótico 
Cariotipo 

Estudio citogenético prenatal  

de sangre fetal 
Cariotipo 

Estudio citogenético prenatal  

de vellosidad corial 
Cariotipo 

Estudio de Hipersensibilidad a Abacavir HLA-B*5701 

Estudio de paternidad Análisis ADN nuclear progenitor 

Estudio de pintado cromosómico ? 

Estudio de quimerismo post-transplante 

de progenitores hematopoyéticos 
? 

Estudio de reordenamientos 

cromosómicos en regiones subtelomericas 
Regiones subtelomericas 

Estudio de sensibilidad a 5-fluorouracilo Detección de mutaciones en el DPD 

Estudio de sensibilidad a 5-fluorouracilo Detección de StrS en el promotor de Ts 

Estudio de sensibilidad a bevacizumab  Análisis molecular gen VEGF 

Estudio de sensibilidad a cetuximab  Análisis molecular gen EGF 

Estudio de sensibilidad a cetuximab  Detección de mutaciones en el gen KRAS 

Estudio de sensibilidad a cisplatino Análisis molecular gen XRCC1 

Estudio de sensibilidad a cisplatino Análisis molecular gen XPD 

Estudio de sensibilidad a cisplatino Detección de polimorfismo en el Exón 4 del gen ERCC1 

Estudio de sensibilidad a irinotecán  Análisis molecular gen UGTA1 
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Estudio de sensibilidad a metotrexate Detección de mutaciones en el gen MTHFR 

Estudio de sensibilidad a trastuzumab Amplificación de HER2-NEU 

Estudio farmacogenetico de la 

respuesta a fluoropirimidinas 
Análisis molecular gen DPYD 

Estudio farmacogenetico de la 

respuesta a Irinotecan 
Análisis molecular gen UGT1A1 Irinotecan 

Estudio genotipo apolipoproteina E ApoE (alelos e2, e3 y e4) - PCR tiempo real 

Exceso aparente de mineralocorticoides Análisis molecular gen HSD11B2 

Fallo ovárico precoz ? 

Farmacogenética en Cardiología Análisis de los Citocromos p450 (CYP2C9, CYP2C19) 

Farmacogenética en Enfermedades 

Infecciosas 
Análisis del gen de la Inosina Trifosfato Pirofosfatasa (ITP) 

Farmacogenética en Oncología 

Análisis de la Metilentetrahidrofolato Reductasa (MTHFR), 

Tiopurin Metil Transferasa (TPMT), UDP-Glucuronosil 

Transferasa (UGT1A1), Timidilato Sintasa (TS), Escision 

Repair Cross Complement 1 (ERCC1), Glutation S 

Transferasa (GSTP1). 

Farmacogenética en Psiquiatría 

Análisis del los Citocromos p450 (CYP2D6, CYP2C9, 

CYP2C19), Transportador de Serotonina, Receptores  

de Dopamina D2, D3, D4. 

Farmacogenética tiopurinas Análisis molecular gen TPMT 

Fenilcetonuria-Fenialaninemia Análisis molecular gen PAH 

Feocromocitoma Familiar Análisis molecular gen VHL 

Feocromocitoma Familiar Análisis de los exones 10, 11, 13, 14, 15 y 16 del gen RET 

Fibromatosis (Tumor desmoide) Análisis molecular gen CTNNB1 

Fibromatosis gingival 1 ? 

Fibrosis muscular congénita ? 

Fibrosis Quística Rastreo de mutaciones en el gen CFTR 

Fiebre Mediterránea Familiar Análisis molecular gen MEFV 

Galactosemia Análisis molecular gen GALT 

Genes relacionados con la enzima 

telomerasa 
Análisis molecular gen TINF2 

Genes relacionados con la enzima 

telomerasa 
Análisis molecular gen TERC 

Genotipo alfa 1 antitripsina Genotipo alfa 1 antitripsina 

Glaucoma congénito ? 

Glioblastoma Análisis molecular gen IDH1 

Glioblastoma/Cáncer de mama  Análisis del 10q23 PTEN 

Glioblastoma/Cáncer de vejiga/ 

Cáncer de pulmón 
Análisis del 9q21 P16 

Gliomas Análisis de mutaciones gen IDH2 

Gliomas Hipermetilación promotor MGMT 

Gliomas Análisis de mutaciones gen IDH1 

Gliomas Análisis de delecciones en los cromosomas 1p/19q 

Glomeruloesclerosis segmentaria  

y focal familiar autosómica dominante 

Análisis molecular genes: 

WT1/INF2/TRPC6/PAX2/LMX1B/ACTN4/ANLN/MYH9/ARH

GAP24/COL4A3/COL4A4 

Glucogenosis tipo 1a Análisis molecular gen G6PC 
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Glucogenosis tipo 1b Análisis molecular gen SLC37A4 

Glucosuria renal Análisis molecular gen SLC5A2 

Hemocromatosis Hereditaria Detección mutaciones C282Y y H63D en el gen HFE 

Hemofilia A Análisis molecular gen F8 

Hemofilia B Análisis molecular gen F9 

Hemofilia B (Detección de portadora) Análisis molecular gen F9 

Hemoglobinopatías 
Análisis molecular alfas y beta globinas  

(HBB, HBA1, HBA2) 

Hemostasia y trombosis por alteración 

del Factor II 

Detección de la mutación G20210A en el gen F2 

(protrombina) 

Hemostasia y trombosis por alteración 

del Factor V 

Detección de la mutación R506Q en el gen F5  

(Factor V Leyden) 

Hemostasia y trombosis por alteración 

del Factor XII 
Detección del cambio C46T en el gen F12 

Hepatoblastoma Albúmina 

Hernia diafragmática congénita Análisis molecular gen ZFPM2 

Heterotopia nodular ventricular Análisis molecular genes FLNA 

Hidrocefalia ligada a X Análisis molecular gen L1CAM 

Hiperaldosteronismo primario tipo 1 Análisis molecular gen CYP11B1 

Hipercalcemia hipocalciurica Análisis molecular gen GNA11 

Hipercalcemia hipocalciurica Análisis molecular gen AP2S1 

Hipercalcemia hipocalciurica Análisis molecular gen CASR 

Hipercalcemia infantil autosómica 

recesiva 
Análisis molecular gen CYP24A1 

Hipercalciuria idiopática Análisis molecular gen ADCY10 

Hipercolesterolemia Lipochip 

Hipercolesterolemia familiar Análisis molecular gen LDLR 

Hiperferritinemia hereditaria Análisis molecular gen FTL 

Hiperferritinemia y cataratas Análisis molecular gen FLT3 

Hiperhomocisteinemia Detección de la mutación C677T en el gen MTHFR 

Hiperinsulinismo congénito Análisis molecular gen ABCC8 

Hiperlisinemia Análisis molecular gen AASS 

Hipermetiominemia Análisis molecular gen MAT1A 

Hiperoxaluria primaria tipo 1 Análisis molecular genes AGXT 

Hiperoxaluria primaria tipo 2 Análisis molecular gen GRHPR 

Hiperoxaluria primaria tipo 3 Análisis molecular genes HOGA1 

Hiperparatiroidismo Análisis molecular gen CDKN1A 

Hiperparatiroidismo Análisis molecular gen CDKN2B 

Hiperparatiroidismo Análisis molecular gen CDKN2C 

Hiperparatiroidismo Análisis molecular gen HRPT2 

Hiperparatiroidismo Análisis molecular gen CDC73 

Hiperparatiroidismo neonatal severo Análisis molecular gen CASR 

Hiperplasia adrenal congénita  

por deficiencia de 11-beta-Hidroxilasa 
Análisis molecular gen CYP11B1 

Hiperplasia adrenal congénita  

por deficiencia de 17-Hidroxilasa 
Análisis molecular gen CYP17A1 

Hiperplasia adrenal congenita  

por deficiencia de 21-Hidroxilasa 
Análisis molecular gen CYP21A2 
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Hiperplasia macronodular congénita Análisis molecular gen ARMC5 

Hiperprolinemia  Análisis molecular gen PRODH 

Hiperqueratosis epidermolítica- 

Keratosis palmoplantar 
Análisis molecular gen KRT1 

Hiperqueratosis epidermolítica- 

Keratosis palmoplantar 
Análisis molecular gen KRT10 

Hipoacusia Panel secuenciacion masiva genes hipoacusia 

Hipoacusia  Análisis molecular genes frecuentes en hipoacusia  

Hipoacusia  Hipoacusia deleción STRC-ddPCR 

Hipoacusia  
Análisis molecular genes mitocondriales frecuentes  

en hipoacusia 

Hipobetalipoproteinemia Análisis moleculare gen MTTP 

Hipocalcemia hipercalciurica Análisis molecular gen CASR 

Hipocalcemia hipercalciurica Análisis molecular gen GNA11 

Hipofosfatasia Análisis molecular gen ALPL 

Hipofosfatemia dominante con 

nefrolitiasis u osteoporosis 
Análisis molecular genes SLC34A1/SLC9A3R1 

Hipofosfatemia ligada al X Análisis molecular gen PHEX 

Hipogonadismo  Análisis molecular gen GnRH1 

Hipoleptinemia ? 

Hipomagnesemia con hipercalciuria  

y nefrocalcinosis 
Análisis molecular genes CLDN16/CLDN19 

Hipomagnesemia primaria autosómica 

dominante con hipocalciuria 
Análisis molecular gen FXYD2 

Hipoparatiroidismo Análisis molecular gen PTH 

Hipoplasia Adrenal Congénita Análisis molecular gen DAX1 

Hipoplasia renal 

Análisis molecular > 50 genes implicados a anomalías 

congenitas del riñón y el tracto urinario (CAKUT): 

PAX2/HNF1B/UPK3A…  

Hiporaratiroidismo familiar Análisis molecular gen TSHR  

Hipotricosis autosómica recesiva  Análisis molecular gen DSG4 

Hipotricosis y vesículas cutáneas Análisis molecular gen DSC3 

Hipouricemia renal hereditaria Análisis molecular genes SLC22A12/SLC2A9 

Holonprosencefalopatía Análisis molecular gen GLI2 

Holoprosencefalia Análisis molecular gen CDON 

Homocistinuria Análisis molecular gen MMACHC 

Homocistinuria Mutaciones A1298G y C6677T gen MTHFR 

Homocistinuria Análisis molecular gen de la cistationin beta sintetasa (CBS) 

Homocistinuria sensible a piridoxina Análisis molecular gen de la cistationin beta sintetasa (CBS) 

Ictiosis Bullosa de Siemens Análisis molecular gen KRT2 

Ictiosis comgénita autosómica recesiva 

tipo 5 
Análisis molecular gen CYP4F22 

Ictiosis congénita (CEDNIK) Análisis molecular gen SNAP29 

Ictiosis congénita autosómica recesiva Análisis molecular gen PNPLA1 

Ictiosis congénita autosómica recesiva 

tipo 1 (Ictiosis laminar) 
Análisis molecular gen TGM1 

Ictiosis congénita autosómica recesiva 

tipo 2 
Análisis molecular gen ALOX12B 
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Ictiosis congénita autosómica recesiva 

tipo 3 
Análisis molecular gen ALOXE3 

Ictiosis congénita autosómica recesiva 

tipo 4 
Análisis molecular gen CSTA 

Ictiosis congénita autosómica recesiva 

tipo 6 
Análisis molecular gen ICHYN (NIPAL4) 

Ictiosis congénita autosómica recesiva 

tipo 9 
Análisis molecular gen CERS3 

Ictiosis feto arlequín Análisis molecular gen ABCA12 

Ictiosis ligada al cromosoma X Análisis molecular gen STS 

ictiosis neonatal-colangitis esclerosante Análisis molecular gen CLDN1 

Ictiosis prematuridad Análisis molecular gen SLC27A4 

Ictiosis vulgar Análisis molecular gen FLG 

Ictiosis, cuadriplejia espástica y retraso 

mental 
Análisis molecular gen ELOVL4 

Ictiosis-hipotricosis Análisis molecular gen ST14 

Incontinencia pigmenti Análisis molecular gen NEMO (IKBKG) 

Infertilidad masculina secretora 
Detección de microdelecciones en las regiones AZFa, 

AZFb y AZFc del cromosoma Y 

Inmunodeficiencia Análisis molecular gen IKZF1 

Inmunodeficiencia combinada severa 

ligada al cromosoma X 
Análisis molecular gen IL2RG 

Inmunodeficiencia común variable ? 

Insomnio familiar fatal Análisis molecular gen PRP 

Intolerancia a estatinas Análisis melocular gen SLCO1B1 

Intolerancia a la fructosa Análisis molecular gen ALDOB 

Intolerancia a la lactosa Análisis molecular gen HCMC 

Keratodermia palmoplantar Análisis molecular gen KRT9 

Laminopatías ? 

Leucemia Aguda Linfoblástica 

Análisis molecular de fusiones y/o mutaciones genes ABL1, 

ABL2, BCL11B, BCL2, BCL6, BCR, BRAF, CHD1, CREBBP, 

CRLF2, CSF1R, DNM2, EBF1, EPOR, ETV6, EZH2, FBXW7, 

FGFR1, FLT3, IDH1, IDH2, IKZF1, IKZF2, IKZF3, IL7R, JAK1, 

JAK2, JAK3, KDM6A, KLF2, KMT2A, KRAS, MLLT4, MPL, MYC, 

NF1, NOTCH1, NRAS, NT5C2, NTRK3, NUP214, NUP98, 

P2RY8, PAG1, PAX5, PBX1, PDCD1LG2, PDGFRA, PDGFRB, 

PICALM, PTK2B, PTPN11, RUNX1, SEMA6A, SETD2, SH2B3, 

STAT3, STAT5B, STIL, TAL1, TCF3, TYK2, WT1, ZCCHC7 

Leucemia Aguda Linfoblástica Análisis molecular gen IKZF1 

Leucemia Aguda Linfoblástica Cuantificación de transcritos BCR-ABL p190 

Leucemia Aguda Linfoblástica Cuantificación de transcritos BCR-ABL p210 

Leucemia Aguda Linfoblástica Cuantificación de tránscritos E2A-PBX1 

Leucemia Aguda Linfoblástica Cuantificación de tránscritos MLL-AF4 

Leucemia Aguda Linfoblástica Cuantificación de tránscritos TEL-AML1 

Leucemia Aguda Linfoblástica Deleción 6q23 (gen MYB) 

Leucemia Aguda Linfoblástica Deleción p16 (9p21) 

Leucemia Aguda Linfoblástica t(1;19)(q23;p13.3); E2A-PBX1 (TCF3-PBX1) 

Leucemia Aguda Linfoblástica t(12;21)(p13;q22); TEL-AML1 (ETV6-RUNX1) 

Leucemia Aguda Linfoblástica t(4;11)(q21;q23); KMT2A/AFF1 
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Leucemia Aguda Linfoblástica t(8;14)(q24;q32); C-MYC-IgH 

Leucemia Aguda Linfoblástica t(8;22)(q24.1;q11.2) IGL-MYC;t(2;8)(p11.2;q24.1) IGK-MYC 

Leucemia Aguda Linfoblástica t(9;22)(q34;q11.2); BCR-ABL1 

Leucemia Aguda Linfoblástica t(v;11q23); reordenamientos gen MLL 

Leucemia Aguda Linfoblástica 

Análisis molecular de fusiones y/o mutaciones genes ABL1, 

ABL2, BCL11B, BCL2, BCL6, BCR, BRAF, CHD1, CREBBP, 

CRLF2, CSF1R, DNM2, EBF1, EPOR, ETV6, EZH2, FBXW7, 

FGFR1, FLT3, IDH1, IDH2, IKZF1, IKZF2, IKZF3, IL7R, JAK1, 

JAK2, JAK3, KDM6A, KLF2, KMT2A, KRAS, MLLT4, MPL, MYC, 

NF1, NOTCH1, NRAS, NT5C2, NTRK3, NUP214, NUP98, 

P2RY8, PAG1, PAX5, PBX1, PDCD1LG2, PDGFRA, PDGFRB, 

PICALM, PTK2B, PTPN11, RUNX1, SEMA6A, SETD2, SH2B3, 

STAT3, STAT5B, STIL, TAL1, TCF3, TYK2, WT1, ZCCHC7 

Leucemia Aguda Linfoblástica B Reordenamiento IGH(14q32)  

Leucemia Aguda Linfoblástica B Reordenamiento CRLF2 

Leucemia Aguda Linfoblástica B Reordenamiento JAK2 

Leucemia Aguda Linfoblástica B Reordenamiento PDGFRB 

Leucemia Aguda Linfoblástica T Panel mieloide (Perfil mutacional similar) 

Leucemia Aguda Linfoblástica T Reordenamiento del ABL1 

Leucemia Aguda Linfoblástica 

T/Linfoma Linfoblastico T 
Traslocación gen TCR A/D 14q11,2 

Leucemia Aguda Linfoblástica 

T/Linfoma Linfoblastico T 
Cuantificación reordenamiento SIL-TAL  

Leucemia Aguda Linfoblástica 

T/Linfoma Linfoblastico T 
Aneuploidías del cromosoma 7 y deleción 7q31 

Leucemia Aguda Mieloblástica 

Análisis molecular genes ABL1, ADARB2, ASMTL, BRAF, 

CDKN2A, CREBBP, CRLF2, DNM2, DNMT3A, ECT2L, EED, 

EP300, ETV6, EZH2, EZH2, EZH2, FBXW7, FLT3, GATA3, 

IDH1, IDH2, IKZF3, IL7R, JAK1, JAK2, JAK3, KDM6A, 

KMT2D, KRAS, LEF1, MAPK1, MYBL2, NF1, NOTCH1, 

NR3C1, NRAS, PAX5, PHF6, PTEN, PTPN11, RB1, RELN, 

RUNX1, SAE1, SETD2, SH2B3, SLC25A6, STAG2, SUZ12, 

TBL1XR1, TCF3, TP53, WHSC1, WT1 

Leucemia Aguda Mieloblástica Aneuploidías del cromosoma 8  

Leucemia Aguda Mieloblástica Cuantificación de transcritos AML1/ETO 

Leucemia Aguda Mieloblástica Cuantificación de tránscritos CBFB-MYH11 

Leucemia Aguda Mieloblástica 
Cuantificación de tránscritos de genes:  

Gene Expression Profiling 

Leucemia Aguda Mieloblástica Cuantificación de tránscritos PML-RARA 

Leucemia Aguda Mieloblástica Deleción 17p13.1; DeleciónTP53 

Leucemia Aguda Mieloblástica inv(16) (p13.1q22) o t(16;16) (p13.1;q22); CBFB-MYH11  

Leucemia Aguda Mieloblástica Monosomía cromosoma 5 y deleción de 5q31 

Leucemia Aguda Mieloblástica Monosomía del cromosoma 7 y deleción 7q31 

Leucemia Aguda Mieloblástica Mutación FLT3/ITD 

Leucemia Aguda Mieloblástica Mutación NPM1 

Leucemia Aguda Mieloblástica Mutaciones stat3 

Leucemia Aguda Mieloblástica Mutaciones deTP53 

Leucemia Aguda Mieloblástica Mutaciones en el gen CEBPA 

Leucemia Aguda Mieloblástica Mutaciones puntuales de genes mieloides 

Leucemia Aguda Mieloblástica Reordenamiento gen EVI-1 (3q21) 



160 INFORMES, ESTUDIOS E INVESTIGACIÓN 

Anexo 2. Listado final con enfermedades y/o análisis genéticos incluidos en 

Cartera de Servicios recopilados de las CCAA. Tabla actualizada del informe 

previo de 2013
1
. Continuación 

Enfermedad Procedimiento o prueba genética 

Leucemia Aguda Mieloblástica t(11;17) (q23;q21) PLZF/RARA y t(5;17) (q32;q12) NPM/RARA 

Leucemia Aguda Mieloblástica t(15;17) (q22;q12); PML-RARA 

Leucemia Aguda Mieloblástica 
t(8;21) (q22;q22); RUNX1-RUNX1T1; RUNX1  

(o AML1 o CBFA) y RUNX1T1 (ETO) 

Leucemia Aguda Mieloblástica t(v;11q23); reordenamientos gen MLL 

Leucemia Aguda Mieloblástica Trisomía del cromosoma 8  

Leucemia Aguda Mieloblástica Panel de patología mieloide  

Leucemia Aguda Mieloblástica MECOM t(3;3) inv(3) (3q213q26) 

Leucemia Aguda Mieloblástica DEK-NUP214 t(6;9) (p23;q34) DC DF 

Leucemia Aguda Mieloblástica Análisis molecular gen GATA2 

Leucemia Aguda Mieloblástica 

Análisis molecular genes ABL1, ADARB2, ASMTL, BRAF, 

CDKN2A, CREBBP, CRLF2, DNM2, DNMT3A, ECT2L, EED, 

EP300, ETV6, EZH2, EZH2, EZH2, FBXW7, FLT3, GATA3, 

IDH1, IDH2, IKZF3, IL7R, JAK1, JAK2, JAK3, KDM6A, 

KMT2D, KRAS, LEF1, MAPK1, MYBL2, NF1, NOTCH1, 

NR3C1, NRAS, PAX5, PHF6, PTEN, PTPN11, RB1, RELN, 

RUNX1, SAE1, SETD2, SH2B3, SLC25A6, STAG2, SUZ12, 

TBL1XR1, TCF3, TP53, WHSC1, WT1 

Leucemia de células peludas BRAF mutation V600E 

Leucemia Linfoide Crónica 

Análisis molecular de mutaciones en los genes ARID1A, 

ASXL1, ATM, ATRX, BAX, BAZ2A, BCL2, BCOR, BIRC3, 

BLC6, BRAF, BTK, CARD11, CCND2, CD19, CHD2, 

DDX3X, EGR2, FBXW7, FUBP1, HIST1H1B, HIST1H1E, 

IGLL5, IKZF3, IRF4, KLHL6, KRAS, MAP2K1, MED12, MGA, 

MYD88, NFKBIE, NOTCH1, NRAS, NXF1, PAX5, PIK3CD, 

PLCG2, POT1, PTPN11, RPS15, SAMHD1, SETD2, SF3B1, 

TP53, TRAF3, XPO1, ZMYM3, ZNF292 

Leucemia Linfoide Crónica Aneuploidías del cromosoma 12 

Leucemia Linfoide Crónica Clonalidad B y Mutaciones gen IGVH 

Leucemia Linfoide Crónica 
Cuantificación de tránscritos de genes:  

Gene Expression Profiling 

Leucemia Linfoide Crónica Deleción 11q22; Deleción ATM 

Leucemia Linfoide Crónica Deleción 17p13.1; DeleciónTP53 

Leucemia Linfoide Crónica Deleción 6q23 (gen MYB) 

Leucemia Linfoide Crónica Deleción de 13q14 

Leucemia Linfoide Crónica Deleción de 13q34 

Leucemia Linfoide Crónica Mutaciones TP53 

Leucemia Linfoide Crónica Reordenamiento de IGH (14q32) 

Leucemia Mieloide Crónica Mutaciones del dominio ABL kinasa 

Leucemia Mieloide Crónica t(9;22)(q34;q11.2); BCR-ABL1 

Leucodistrofia Metacromática Análisis molecular gen ARSA 

Leucoencefalopatía Análisis molecular gen NOTCH3 

Linfohistiocitosis hemofagocítica 

familiar 
? 

Linfoma Anaplásico de Células 

Grandes, Linfoma CD30+ 
t(2;5)(p23;5q35);ALK 

Linfoma B agresivo con traslocación  

de IRF4 
Traslocación de IRF4 

Linfoma B difuso de Células Grandes Deleción 17p13.1; DeleciónTP53 

Linfoma B difuso de Células Grandes Mutaciones deTP53 
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Anexo 2. Listado final con enfermedades y/o análisis genéticos incluidos en 

Cartera de Servicios recopilados de las CCAA. Tabla actualizada del informe 

previo de 2013
1
. Continuación 

Enfermedad Procedimiento o prueba genética 

Linfoma B difuso de Células Grandes t(14;18)(q32;q21); BCL-2-IgH 

Linfoma B difuso de Células Grandes t(8;14)(q24;q32); C-MYC-IgH 

Linfoma B difuso de Células Grandes Traslocación gen BCL6 3q27 

Linfoma B difuso de Células Grandes Fusión IGH/BCL2 t(14;18) 

Linfoma B difuso de Células 

Grandes/Linfoma de Burkitt 
Fusión IGH/MYC t(8;14) 

Linfoma de Burkitt/Leucemia Traslocación gen IGH 14q32.3 

Linfoma de Burkitt/Leucemia t(2;8)(p11.2;q24.1) IGK-MYC 

Linfoma de Burkitt/Leucemia/ 

Linfoma Linfoblastico T 
Traslocación gen c-MYC 8q24 

Linfoma de Burkitt/ 

Linfoma Linfoblastico T 
Análisis molecular gen NOTCH1 

Linfoma de Células T Análisis del receptor beta gen TCR 

Linfoma del Manto Fusión IGH/CCND1 t(11;14) 

Linfoma del Manto Reordenamiento BCL1/IGH (región MTC) 

Linfoma del Manto t(11;14)(q13;q32); BCL-1-IgH (BCL1 o CCND1) 

Linfoma del Manto Análisis molecular gen NOTCH 

Linfoma del Manto Análisis molecular gen CARD11 

Linfoma del Manto/Mieloma/ 

Cáncer de mama 
Traslocación gen CCND1 11q13 

Linfoma Folicular Aneuploidías del cromosoma 12 

Linfoma Folicular Aneuploidías del cromosoma 3 

Linfoma Folicular Reordenamiento IGH/BCL2 (regiones MBR, MBR' y mcr) 

Linfoma Folicular t(14;18) (q32;q21); BCL-2-IgH 

Linfoma Folicular t(8;14)( q24;q32); C-MYC-IgH 

Linfoma Folicular t(v;3q27); Reordenamientos de BCL6 (3q27) 

Linfoma Folicular Fusión IGH/BCL2 t(14;18) 

Linfoma Linfoplasmocitico L265P MYD88 

Linfoma MALT Fusión API2/MALT1 t(11;18) 

Linfoma MALT t(11;18) (q21;q21);API2/MALT1 

Linfoma T de células grandes anaplásico  t(2;5) (p23;5q35) 

Linfoma T de células grandes anaplásico  Traslocación gen ALK 2p23  

Linfoma T Periférico Análisis molecular gen IRF4/MUM1 (6p25) 

Linfomas IgA 

Linfomas IgG 

Linfomas tipo B Reordenamiento IgH  

Linfomas tipo T Reordenamiento TCR 

Lipodistrofia congénita generalizada 

tipo 2 
Análisis molecular gen BSCL2 

Lipofuscinosis Neuronal Ceroidea  

tipo 1 
Análisis molecular gen CLN1 

Lipofuscinosis Neuronal Ceroidea  

tipo 10 
Análisis molecular gen CLN10 

Lipofuscinosis Neuronal Ceroidea  

tipo 2 
Análisis molecular gen CLN2 

Lipofuscinosis Neuronal Ceroidea 

tipo 3 (Enfermedad de Batten) 
Análisis molecular gen CLN3 
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Anexo 2. Listado final con enfermedades y/o análisis genéticos incluidos en 

Cartera de Servicios recopilados de las CCAA. Tabla actualizada del informe 

previo de 2013
1
. Continuación 

Enfermedad Procedimiento o prueba genética 

Lipofuscinosis Neuronal Ceroidea  

tipo 4 
Análisis molecular gen DNAJC5 (CLN4) 

Lipofuscinosis Neuronal Ceroidea  

tipo 8  
Análisis molecular gen CLN8 

Liposarcoma mixoide Traslocación gen CHOP 12q13 

Liposarcoma mixoide, Sarcoma 

fibromixoide bajo grado, Histiocitoma 
Traslocación gen FUS 16p11 

Liposarcoma pleomórfico ampl MDM2 

Lisencefalia tipo 1 Análisis molecular gen PAFAH1B1 

Macroglobulinemia de Waldenstrom/ 

Gammapatías IgM 
Detección de deleción 17p13.1 en el gen TP53 

Macroglobulinemia de 

Waldenstrom/Gammapatías IgM 
Detección de deleción 6q23 e ne lgen MYB 

Macroglobulinemia de Waldenstrom/ 

Gammapatías IgM 
Detección de mutacion en el gen CXCR4 

Macroglobulinemia de Waldenstrom/ 

Gammapatías IgM 
Detección de la mutación L265P en el gen MYD88 

Macroglobulinemia de Waldenstrom/ 

Gammapatías IgM 
Mutaciones oncogéncias 

Mastocitosis Detección de mutación D816 en gen KIT 

Meduloblastoma Análisis molecular gen SUFU 

Megaencefalia leucodistrofia quística Análisis molecular gen MLC1 

Melanoma  Análisis molecular genes CEP6/MYB/RREB1/CCND1 

Melanoma  Detección de la deleción 6q23 en el gen MYB 

Melanoma familiar Determinación mediante panel 

Melanoma metastásico Análisis de mutaciones gen BRAF 

Melanoma Uveal Análisis de alteraciones en los cromosomas 1,3, 6 y 8 

Melanoma Uveal Análisis de mutaciones gen GNA11 

Melanoma Uveal Análisis de mutaciones gen GNAQ 

Melanomas lentiginosos acrales  

y mucosas 
Análisis de mutaciones gen CKIT 

Melanomas lentiginosos acrales  

y mucosas 
Análisis molecular gen Gen AIP 

Miastenia congénita ? 

Microftalmia tipo Lenz Análisis molecular gen LRP4 

Mielodisplasia Detección de mutaciones en el gen SF3B1 

Mieloma Múltiple y Gammapatías 

Monoclonales 
Aneuploidías y estudio de 1p/1q 

Mieloma Múltiple y Gammapatías 

Monoclonales 

Cuantificación de tránscritos de genes: Gene Expression 

Profiling 

Mieloma Múltiple y Gammapatías 

Monoclonales 
Deleción 17p13.1; DeleciónTP53 

Mieloma Múltiple y Gammapatías 

Monoclonales 
Deleción 1p32/Ganancia 1q21 

Mieloma Múltiple y Gammapatías 

Monoclonales 
Deleción de 13q14.3 

Mieloma Múltiple y Gammapatías 

Monoclonales 
Deleción deTP53 

Mieloma Múltiple y Gammapatías 

Monoclonales 
t(11;14) (q13;q32); BCL-1-IgH 
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Anexo 2. Listado final con enfermedades y/o análisis genéticos incluidos en 

Cartera de Servicios recopilados de las CCAA. Tabla actualizada del informe 

previo de 2013
1
. Continuación 

Enfermedad Procedimiento o prueba genética 

Mieloma Múltiple y Gammapatías 

Monoclonales 
t(14;16) (q32;q23); IgH/C-MAF 

Mieloma Múltiple y Gammapatías 

Monoclonales 
t(4;14) (p16;q32); FGFR-MMSET/IgH 

Mieloma Múltiple y Gammapatías 

Monoclonales 
t(5;12) (q31-q33;p12); ETV6-PDGFRB 

Mieloma Múltiple y Gammapatías 

Monoclonales 
t(8;14) (q24;q32); C-MYC-IgH 

Mieloma Múltiple y Gammapatías 

Monoclonales 
t(8;22) (q24.1;q11.2); IGL-MYC y t(2;8)(p11.2;q24.1) IGK-MYC 

Mieloma Múltiple y Gammapatías 

Monoclonales 
t(v;14q32);reordenamientos de IgH 

Mieloma Múltiple y Gammapatías 

Monoclonales 
t(v;3q27); BCL-6 

Mieloma Múltiple/Linfomas EBER 

Mieloma Múltiple/Linfomas Kappa 

Mieloma Múltiple/Linfomas Lambda 

Migraña hemipléjica familiar ? 

Miocardiopatía arritmogénica  

de ventriculo derecho  
Secuenciacion masiva genes DSC2, DSG2, DSP, PKP2, JUP 

Miocardiopatía arritmogénica  

de ventriculo derecho familiar  
Análisis molecular gen LMNA 

Miocardiopatía arritmogénica  

de ventriculo derecho familiar tipo 10 
Análisis molecular gen DSG2 

Miocardiopatía arritmogénica  

de ventriculo derecho familiar tipo 11 
Análisis molecular gen DSC2 

Miocardiopatía arritmogénica  

de ventriculo derecho familiar tipo 12 
Análisis molecular gen JUP 

Miocardiopatía arritmogénica  

de ventriculo derecho familiar tipo 2 
Análisis molecular gen RYR2 

Miocardiopatía arritmogénica  

de ventriculo derecho familiar tipo 8 
Análisis molecular gen DSP 

Miocardiopatía arritmogénica  

de ventriculo derecho familiar tipo 9 
Análisis molecular gen PKP2 

Miocardiopatía dilatada familiar Gen CRYAB, c.152C>T, p. P51L 

Miocardiopatía dilatada familiar Gen DMD, c.4328A>G; p.Gln1443Arg 

Miocardiopatía dilatada familiar Gen MYH6, c.5423A>G 

Miocardiopatía dilatada familiar Gen MYPN, c.2642A>T, p.Asn881Ille 

Miocardiopatía dilatada familiar 
Gen FLNC, c.7100delC, p.Val2371Sers*53; c.977T>C, 

p.Val326Ala 

Miocardiopatía dilatada familiar Análisis molecular gen SCN5A 

Miocardiopatía dilatada familiar Gen RBM20, p.Ile921Val; p.D912G 

Miocardiopatía dilatada familiar Gen PKP2, c.193G>T, p. A65S 

Miocardiopatía dilatada familiar Análisis molecular gen LMNA 

Miocardiopatía dilatada familiar Análisis molecular genes MYBPC3, TNNI3, TMP1 

Miocardiopatía dilatada familiar Análisis moelcular genes MYH7 y TNNT2 

Miocardiopatía hipertrofica 
Gen TTN, c.7057+5G>T, c.96068G>A, c.66815_66816delTA, 

c.58086C>A, c.40019G>A, c.3169G>A) 

Miocardiopatía hipertrofica Análisis molecular gen MYH7 
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1
. Continuación 

Enfermedad Procedimiento o prueba genética 

Miocardiopatía hipertrofica 
Secuenciacion masiva genes MYH7, MYBPC3, ACTC1, 

MYL2, MYL3, TNNT2, TNNI3, TPM1, TNNC1, TCAP, MYH6 

Miocardiopatía Hipertrófica Análisis molecular gen LMNA 

Miocardiopatía hipertrofica  Gen ANK3, c.4736C>T; p.Ser1579Leu 

Miocardiopatía hipertrofica  Análisis molecular gen ACTC1 

Miocardiopatía hipertrofica  Análisis molecular gen MYH6 

Miocardiopatía hipertrofica  Análisis molecular gen MYL3 

Miocardiopatía hipertrofica  Análisis molecular gen PRKAG2 

Miocardiopatía hipertrofica  Análisis molecular gen TNNC 

Miocardiopatía hipertrofica  Análisis molecular gen TNNC1 

Miocardiopatía hipertrofica  Análisis molecular gen TPM1 

Miocardiopatía hipertrofica  Análisis molecular gen MYL2 

Miocardiopatía hipertrófica  Análisis molecular gen SCN5A 

Miocardiopatía hipertrófica  Análisis molecular gen TCAP 

Miocardiopatía hipertrófica  Análisis molecular gen TNNT2 

Miocardiopatía hipertrófica  Análisis molecular gen MYBPC3 

Miocardiopatía hipertrófica  Análisis molecular gen TNNI3 

Miocardiopatía no compactada Gen NKX2-5, c,549G>T 

Miocardiopatía no compactada 
Análisis molecular genes LBD3, MYBPC3, MYH7, TNNI3, 

TNNT2, TMP1, ACTC 

Miocardiopatía restrictiva Análisis molecular genes MYH7 y TNNI3 

Miopatía centronuclear Análisis molecular gen MYH7 

Miopatía con cuerpos de inclusión Análisis molecular gen GNE 

Miopatía Congenita del nucleo screening  Análisis molecular gen RYR1 

Miopatía de Ullrich/Bethlem Análisis molecular genes COL6A1, COL6A2 y COL6A3 

Miopatía estructural congénita (general) Análisis molecular gen SEPN1 

Miopatía miofibrilar Análisis molecular gen DESMINA 

Miopatía mitocondrial  Análisis molecular gen MTND1 

Miopatía mitocondrial  Análisis molecular gen MTND4 

Miopatía mitocondrial  Análisis molecular gen MTND6 

Miopatía mitocondrial  Análisis molecular gen MTTQ 

Miopatía mitocondrial  Análisis molecular gen MTTI 

Miopatía mitocondrial  Análisis molecular gen MTTP 

Miopatía mitocondrial  Análisis molecular gen MTTS1 

Miopatía mitocondrial  Análisis molecular gen MTTT 

Miopatía mitocondrial  Análisis molecular gen MTTD 

Miopatía mitocondrial (MELAS) Detección de la mutación A3243AG en el gen MTTL1 

Miopatía mitocondrial (MERRF) 
Detección de la mutación mutaciones A8344G en el gen 

MTTK 

Miotonía congénita Análisis molecular gen CLCN1 

Miotonía de Thonsem Análisis molecular gen CLCN1 

Mucopolisacaridosis tipo 1H 

(Enfermedad de Hurler) 
Análisis molecular gen IDUA 

Mucopolisacaridosis tipo 3A 

(Enfermedad de Sanfilippo A) 
Análisis molecular gen SGSH 

Mucopolisacaridosis tipo 3B 

(Enfermedad de Sanfilippo B) 
Análisis molecular gen NAGLU 
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1
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Enfermedad Procedimiento o prueba genética 

Mucopolisacaridosis tipo 4B 

(Enfermedad de Morquio) 
Análisis molecular gen GLB1 

Narcolepsia Análisis molecular gen HLA-DQB1 

Nefroma mesoblástico celular/ 

Fibrosarcoma congénito 
Detección de la traslocación 12p13 en el gen ETV6 

Nefronoptisis 

Análisis molecular 19 genes de nefroptisis: 

NPHP1/INVS/NPHP3/NPHP4/IQCB1/CEP290/GLIS2/RFPRI

P1L/NEK8/SDCCAG8/TMEM67/TTC21B/WDR19/ZNF423/C

EP164/ANKS6/IFT172/CEP83/DCDC2 

Nefropatía Túbulo-intersticial 

Autosómica Dominante  
Análisis molecular gen UMOD 

Nefropatía Túbulo-intersticial 

Autosómica Dominante 
Análisis molecular gen HNF1B 

Nefropatía Túbulo-intersticial 

Autosómica Dominante 

Detección mutación c.428dupC p.(Ala144Serfs*86) gen 

MUC1 

Nefropatía Túbulo-intersticial 

Autosómica Dominante  
Análisis molecular gen REN  

Neoplasia endocrina multiple tipo 1 Análisis molecular gen CDKN1B 

Neoplasia endocrina multiple tipo 1 Análisis molecular gen MEN1 

Neoplasia Endocrina múltiple tipo 2A  Análisis de los exones 10, 11, 13, 14, 15 y 16 gen RET 

Neoplasia Endocrina Múltiple tipo 2B Análisis de los exones 15 y 16 gen RET  

Neoplasia T Madura Análisis molecular gen TP63 

Neoplasia T Madura Análisis molecular gen IRF4/MUM1 (6p25) 

Neoplasias linfoides y mieloides con 

eosinofilia 
Deleción intersticial críptica 4q12; FIP1L1-PDGFRA 

Neoplasias mieloides Detección de mutaciones en el gen MPL 

Neoplasias mieloides Detección de mutaciones en el gen CALR 

Neuroblastoma ampl n-MYC 

Neuroblastoma Detección sobreexpresión gen Tirosina Hidroxilasa (TH) 

Neurodegeneración con acúmulo de 

hierro 
? 

Neurofibromatosis tipo 1  Detección de delección de 1.5 Mb gen NF1 

Neurofibromatosis tipo 2 Análisis molecular gen NF2 

Neuropatía auditiva autosómica 

dominante 
Análisis molecular gen DIAPH3 

Neuropatía Axonal gigante gen GAN Análisis molecular gen GAN 

Neuropatía Hereditaria por presión 
Detección de la delección de 1.5 Mb en la región 

cromosómica 17p11.2 gen PMP22 

Neuropatia motora distal tipo 5A Análisis molecular gen BSCL2 

Neuropatía Óptica de Leber 
Detección de mutaciones 11778G>A en el gen MT-ND4, 

14484T>C en el gen MT-ND6) y 3460G>A en el gen MT-ND1 

Neuropatía sensitiva ? 

Neutropenia cíclica Estudio molecular gen ELA2 

Neutropenia congénita severa tipo 1 Estudio molecular gen ELANE 

Neutropenia congénita severa tipo 3 Estudio molecular gen HAX-1 

Oftalmoplegía externa progresiva  ? 

Oligodendroglioma Detección de la delección en la región 19q13 

Oligodendroglioma/Meningioma/ 

Neuroblastoma 
Detección de la delección en la región 1p36 
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Enfermedad Procedimiento o prueba genética 

Osteocondromatosis hereditaria Análisis molecular genes EXT1 y EXT2 

Osteogenesis imperfecta Análisis molecular gen COL1A1 

Osteogenesis imperfecta Análisis molecular gen COL1A2 

Osteogenesis imperfecta Panel secuenciacion masiva genes osteogenesis 

Osteogénesis imperfecta tipo 7 Análisis molecular gen LEPRE1 

Osteogénesis imperfecta tipo 7 Análisis molecular gen CRTAP 

Osteopetrosis ? 

Osteoporosis Acelerada  
Detección de polimorfismos B/B del Receptor  

de la Vitamina D (VDR) 

Pancreatitis cronica hereditaria Análisis molecular gen CTRC 

Pancreatitis cronica hereditaria Análisis molecular gen PRSS1 

Pancreatitis cronica hereditaria Análisis molecular gen SPINK1 

Panhipopituitarismo congénito ? 

Paquinioquia congénita tipo 2 Análisis molecular gen KRT6A 

Paquinioquia congénita tipo 2 Análisis molecular gen KRT6B 

Paquioniquia congénita tipo 1 Análisis molecular gen KRT17 

Paquioniquia congénita tipo 1 Análisis molecular gen KRT16 

Paraganglioma tipo 1/feocromocitoma Análisis molecular gen SHDH 

Paraganglioma tipo 2/feocromocitoma Análisis molecular gen SDHAF2 

Paraganglioma tipo 3/feocromocitoma  Análisis molecular gen SDHC 

Paraganglioma tipo 4/feocromocitoma  Análisis molecular gen SDHB 

Paraganglioma tipo 5/feocromocitoma Análisis molecular gen SDHA 

Paraganglioma/feocromocitoma Análisis molecular gen MAX 

Paraganglioma/feocromocitoma Análisis molecular gen TMEM127 

Parálisis periódica ? 

Paramiotonía congenita de Von 

Eulenburg 
Análisis molecular gen SCN4A 

Paraparesia espástica familiar tipo 3 Análisis molecular gen SPG3 (ATL1) 

Paraparesia espastica familiar tipo 4 Análisis molecular gen SPG4 (APST) 

Paraparesia espástica familiar tipo 7 Análisis molecular gen SPG7 

Paraparesia espastica Pelizaeus 

Merzbacher  
Análisis molecular gen PLP1 

Peeling Síndrome de la piel Análisis molecular gen CDSN 

Peeling Síndrome de la piel tipo 2 Análisis molecular gen TGM5 

Peeling Síndrome de la piel/ 

Leuconiquia/Queratosis punctata/ 

Quielitis/Nódulos de Garrod 

Análisis molecular gen CAST 

Pérdida y ganancia de material 

cromosómico 
Hibridación genómica comparada (CGH) 

Picnodisostosis Análisis molecular gen CTSK 

Piebaldismo análisis molecular genes KIT y SNAI2 

Polidactilia Análisis molecular gen GLI3 

Poliendrocrinopatia Autoinmune tipo 1 Análisis molecular gen AIRE 

Polineuropatía amiloidótica familiar Análisis molecular gen TTR 

Poliposis adenomatosa familiar Secuenciacion masiva genes APC y MUTYH 

Poliposis adenomatosa familiar 

(síndrome de Gardner) 
Análisis molecular gen APC 

Poliposis adenomatosa familiar atenuada Análisis molecular gen MUTYH 
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Enfermedad Procedimiento o prueba genética 

Poliposis juvenil  Estudio molecular gen SMAD4 

Poliquistosis renal autosómica dominante Análisis molecular gen PKD1 

Poliquistosis renal autosómica dominante Análisis molecular gen PKD2 

Poliquistosis renal autosómica recesiva Análisis molecular gen PKHD1 

Porfiria aguda hepática Análisis molecular gen ALAD 

Porfiria aguda intermitente Análisis molecular gen HMBS 

Porfiria cutánea tarda Análisis molecular gen UROD 

Porfiria eritropoyética congénita Análisis molecular gen UROS 

Predisposición a celiaquía Estudio genético 14 genotipos HLA 

Predisposición a celiaquía Análisis molecular HLA-DQA1 y HLA-DQB1 

Predisposición a la hipertrigliceridemia 

poligénica 

Análisis molecular genes ZPR-1, apo A5, GCKR, LPL, BAZ 

1B y TRIB 

Prionopatia Análisis molecular gen PRNP 

Pronóstico hepatitis C Análisis molecular gen IL28B 

Proteinosis lipoide Análisis molecular ECM1 

Protoporfiria eritropoyética  Análisis molecular gen FECH 

Pseudohermafrodistismo  

(Síndrome de Morris) 
Análisis molecular gen receptor de andrógenos (AR) 

Pseudohipoaldosteronismo tipo 1 
Análisis molecular genes 

SCNN1A/SCNN1B/SCNN1G/NR3C2 

Pseudohipoaldosteronismo tipo 2  

o enfermedad de Gordon  
Análisis molecular genes CUL3/KLHL3/WNK1/WNK4 

Pseudohipoparatiroidismo/Pseudopseu

dohipoparatiroidismo/Heteroplasia  

osea progresiva 

Análisis molecular gen GNAS 

Pseudoxantoma elástico Análisis molecular gen ABCC6 

Púrpura trombótica trombocitopénica 

familiar 
Análisis molecular gen ADAMTS13 

Queratoderma palmoplantar Análisis molecular gen DSG1 

Queratoderma palmoplantar Análisis molecular gen MBTPS2 

Queratoderma palmoplantar y alopecia Análisis molecular gen GJA1 

Quistes renales con hiperuricemia Análisis molecular gen UMOD 

Rabdomiolisis persistente Panel de 261 genes 

Rabdomiosarcoma alveolar t(1;13)/ t(2;13) FKHR  

Rabdomiosarcoma embrionario Detección de la deleción 11p15.5 en el gen RMSE 

Raquitismo hipocalcémico resistente  

a la vitamina D tipo 1 
Análisis molecular gen CYP27B1 

Raquitismo hipocalcémico resistente  

a la vitamina D tipo 2 
Análisis molecular gen VDR 

Raquitismo hipofosfatémico 

autosómico dominante 
Análisis molecular gen FGF23 

Raquitismo hipofosfatémico hereditario 

con hipercalciuria 
Análisis molecular gen SLC34A3 

Raquitismo hipofosfatémico ligado a X Análisis molecular gen PHEX 

Reflujo vesicoureteral familiar 

Análisis molecular genes ROBO2/SOX17… > 50 genes 

implicados a anomalías congenitas del riñón y el tracto 

urinario (CAKUT) 
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Anexo 2. Listado final con enfermedades y/o análisis genéticos incluidos en 
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1
. Continuación 

Enfermedad Procedimiento o prueba genética 

Resistencia a hormonas tiroideas Análisis molecular gen TIMP3 

Resistencia a hormonas tiroideas Análisis molecular gen THRB 

Resistencia androgénica Análisis molecular gen receptor andrógenos (AR) 

Resistencia corticoides Análisis molecular gen NR3C1 

Respuesta a fármacos Análisis molecular gen CES1 (c.428G>A y c.780delT) 

Retinoblastoma Análisis molecular gen RB1 

Retinoblastoma Secuenciacion masiva gen RB1 

Retinosis Pigmentaria Autosómica 

Dominante 

Análisis molecular genes BEST1, CA4, CRX, FSCN2, 

GUCA1B, IMPDH1, KLHL7, NR2E3, NRL, PRPF3, PRPF6, 

PRPF8, PRPF31, PRPH2, RDH12, RHO, ROM1, RP1, RP9, 

SEMA4A, SNRNP200 y TOPORS 

Retinosis Pigmentaria Autosómica 

Recesiva 

Análisis molecular genes ABCA4, BEST1, C2ORF71, 

CERKL, CLRN1, CNGA1, CNGB1, CRB1, DHDDS, EYS, 

FAM161A, IDH3B, IMPG2, LRAT, MERTK, NR2E3, NRL, 

PDE6A, PDE6B, PDE6G, PRCD, PROM1, RBP3, RGR, 

RHO, RLBP1, RP1, RPE65, SAG, SPATA7, TTC8, TULP1, 

USH2A y ZNF513 

Retinosis Pigmentaria Ligada a X  

(tipo 2 y tipo 3) 
Análisis molecular genes RP2 y RPGR 

Retinosquisis Juvenil Análisis molecular gen RS1 (c.461A>G, p.Gln154Arg) 

Sarcoma Ewing, PNET, Tumor 

desmoplásico de celulás pequeñas 
Detección de la traslocación 22q12 en el gen EWSR1 

Sarcoma sinovial Análisis de traslocaciones gen SS18 (SYT) 

Schwannomatosis Familiar Análisis molecular genes LZTR1, SMARCB1 

Síndrome autoinflamatorio Análisis molecular gen TNFRSF1A 

Síndrome branquio-oto-renal 
Panel secuenciacion masiva genes síndrome  

branquio-oto-renal 

Síndrome branquio-oto-renal tipo 1 Análisis molecular genes EYA1/SIX1 

Síndrome branquio-oto-renal tipo 2 Análisis molecular genes EYA1/SIX5 

Síndrome CACH Análisis molecular gen EIF2B5 

Síndrome cardio-facio-cutáneo ? 

Síndrome CHARGE Análisis molecular gen CHD7 

Síndrome CHILD (hemidisplasia 

congénita con nevo ictiosiforme y 

defectos en las extremidades) 

Análisis molecular gen NSDHL 

Síndrome de Aarskog-Scott Análisis molecular gen FGD1 

Síndrome de Adams-Oliver ? 

Síndrome de agenesia/hipoplasia 

cerebrorrenogenitourinaria fetal letal 
Análisis molecular gen KIF14 

Síndrome de Aicardi-Goutieres tipo 1  Análisis molecular gen TREX1 

Síndrome de Alagille tipo 1  Estudio de mutaciones en gen JAG1 

Síndrome de Alagille tipo 2 Análisis molecular gen NOTCH2 

Síndrome de Alpers Análisis molecular gen POLG 

Síndrome de Alpers Análisis molecular gen C10ORF2 (POLG) 

Síndrome de Alport Panel secuenciacion masiva genes síndrome de Alport 

Síndrome de Alport autosómico recesivo Análisis molecular gen COL4A4 

Síndrome de Alport autosómico 

recesivo y autosómico dominante 
Análisis molecular gen COL4A3 

Síndrome de Alport ligado al cromosoma X Análisis molecular gen COL4A5 
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1
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Enfermedad Procedimiento o prueba genética 

Síndrome de amelogénesis imperfecta-

nefrocalcinosis 
Análisis molecular gen FAM20A 

Síndrome de Angelman Análisis de molecular de la región 15q11-q13 

Síndrome de Angelman Análisis molecular gen UBE3A 

Síndrome de Apert Análisis de codones 252 y 253 del gen FGFR2 

Síndrome de Axenfeld-Rieger tipo 1 Análisis molecular gen PITX2 

Síndrome de Bangstad ? 

Síndrome de Bardet-Biedl 

Análisis molecular 19 genes: 

BBS1/BBS2/ARL6/BBS4/BBS5/MKKS/BBS7/TTC8/BBS9/B

BS10/TRIM32/BBS12/MKS1/CEP290/WDPCP/SDCCAG8/L

ZTFL1/BBiP1/IFT27 

Síndrome de Barsy Análisis molecular gen PYCR1 

Síndrome de Barth Análisis molecular gen TAZ 

Síndrome de Bartter 
Análisis molecular genes 

SLC12A1/KCNJ1/CLCNKB/BSND/CLCNKA/CASR 

Síndrome de Bartter tipo 3 Análisis molecular gen CLCNKB 

Síndrome de Beals  Análisis molecular gen FBN2 

Síndrome de Beckwith-Wiedemann Análisis molecular gen CDKN1C 

Síndrome de Beckwith-Wiedemann Análisis molecular region 11p15 

Síndrome de Beckwith-Wiedemann-like Análisis molecular region 14q32 

Síndrome de Bernard-Soulier Análisis molecular gen GP1BA 

Síndrome de Birt-Hogg-Dube Análisis molecular gen FLCN 

Síndrome de Blau  Análisis molecular gen NOD2 

Síndrome de Bosley-Salih-Alorainy Análisis molecular gen HOXA1 

Síndrome de Bowen-Conradi Análisis molecular gen EMG1 

Síndrome de Brugada 
GenHCN4, c.1123C>T; p.Arg375Cys; FHOD3, c.1701C>A, 

p.Phe567Leu; gen DSP, c,4632G>T, p.Arg1544Ser 

Síndrome de Brugada Análisis molecular gen SCN5A 

Síndrome de Buschke-Ollendorff Análisis molecular gen LEMD3 

Síndrome de Carney Análisis molecular gen PRKAR1A 

Síndrome de Cefalopolisindactilia  

de Greig 
Análisis molecular gen GLI3 

Síndrome de Chanarin-Dorfman Análisis molecular gen ABHD5 

Síndrome de Chotzen Análisis molecular gen TWIST1 

Síndrome de Coffin-Lowry Análisis molecular gen RPS6KA3 

Síndrome de Coffin-Siris ? 

Síndrome de Cohen Detección de la delecion TT en el gen VSP13B 

Síndrome de Cornelia de Lange Análisis molecular gen HDAC8 

Síndrome de Cornelia de Lange Análisis molecular gen SMC1A 

Síndrome de Cornelia de Lange Análisis molecular gen NIPBL 

Síndrome de Costello Análisis molecular gen HRAS 

Síndrome de Cowden/ 

Discapacidad Intelectual 
Análisis molecular gen PTEN 

Síndrome de Crouzon Análisis molecular gen FGFR2 

Síndrome de Curradino Análisis molecular gen HLXB9 

Síndrome de Cushing Análisis molecular gen PRKACA 

Síndrome de Darier Análisis molecular gen ATP2A2 

Síndrome de De Mosier ? 



170 INFORMES, ESTUDIOS E INVESTIGACIÓN 

Anexo 2. Listado final con enfermedades y/o análisis genéticos incluidos en 

Cartera de Servicios recopilados de las CCAA. Tabla actualizada del informe 

previo de 2013
1
. Continuación 
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Síndrome de De Toni-Debré-Fanconi Análisis molecular genes SLC34A1/EHHADH 

Síndrome de deficiencia creatina 

cerebral tipo 1 
Análisis molecular gen SLC6A8 

Síndrome de Denys-Drash Análisis molecular gen WT1  

Síndrome de Di George Análisis molecular gen DGCR 

Síndrome de Dravet Análisis molecular gen SCN1A 

Síndrome de Dubin Johnson Análisis molecular gen ABCC2 

Síndrome de Dursus ? 

Síndrome de Ehlers-Danlos 
Panel secuenciacion masiva genes Síndrome  

de Ehler-Danlos 

Síndrome de Ehlers-Danlos forma 

clásica 
Análisis molecular gen COL5A1 

Síndrome de Ehlers-Danlos tipo 2 Análisis molecular gen COL5A2 

Síndrome de Ehlers-Danlos tipo 4 

vascular 
Análisis molecular gen COL3A1 

Síndrome de Ellis-Van Creveld Análisis molecular genes EVC1 y EVC2 

Síndrome de Fanconi y nefrocalcinosis Análisis molecular gen HNF4A 

Síndrome de Fechner Análisis molecular gen MYH9 

Síndrome de Fiebre periódica 

hereditaria 
Análisis molecular gen NLRP12 

Síndrome de Floating Harbor Análisis molecular gen SRCAP 

Síndrome de Frasier Análisis molecular gen WT1  

Síndrome de Galloway-Mowat  
Análisis molecular genes: 

OSGEP/LAGE3/TP53RK/TPRKB/GON7/WDR73 

Síndrome de Gilbert Análisis molecular gen UGT1A1 

Síndrome de Gitelman Análisis molecular gen SLC12A3 

Síndrome de Goltz Análisis molecular gen PORCN 

Síndrome de Gorlin Análisis molecular gen BOC 

Síndrome de Gorlin Análisis molecular gen SMO 

Síndrome de Gorlin Análisis molecular gen PTCH 

Síndrome de Grebe Análisis molecular gen GDF5 

Síndrome de Hay-Wells Análisis molecular gen TP63 

Síndrome de Heterotaxia Análisis molecular genes ZIC3 y CFC1 

Síndrome de Hiper-IgD Detección de las mutaciones I298T y V377I en el gen MVK 

Síndrome de Hiper-IgE Análisis molecular gen STAT3 

Síndrome de Holt-Oram Análisis reordenamientos gen TBX5 

Síndrome de Hunter-Thompson Análisis molecular gen GDF5 

Síndrome de Hutchinson-Gilford Análisis molecular gen LMNA 

Síndrome de insensibilidad al dolor  

con anhidrosis 
Análisis molecular gen NTRK1 

Síndrome de Jeune ? 

Síndrome de Joubert 

Análisis molecular 20 genes: NPHP1/CEP290/RFPRIP1L/ 

TMEM67/TTC21B/ZNF423/INPP5E/TMEM216/AHI1/CC2D2

A/TMEM237/CEP41/TMEM138/CTORF42/TCTN3/TMEME2

31/CSPP1/PDE6D/TCTN2/CEP104 

Síndrome de Joubert Análisis molecular gen NPHP1 

Síndrome de Kabuki Análisis molecular gen KDM6A 

Síndrome de Kabuki Análisis molecular gen MLL2 
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Síndrome de Kabuki Secuenciacion masiva genes KMT2D/MLL2 y KDM6A 

Síndrome de Kagami-Ogata Análisis molecular 14q32 

Síndrome de Kallmann tipo 1 Análisis molecular gen KAL1 

Síndrome de Kartagener ? 

Síndrome de Kearn-Sayre Genoma mitocondrial 

Síndrome de Kelley-Seegmiller Análisis molecular gen HPRT1 

Síndrome de King-Denborough Análisis molecular gen RYR1 

Síndrome de Landau-Kleffner  Análisis molecular gen GRIN2A 

Síndrome de Langer-Giedion 
Detección de la microdelección en la región cromosómica 

8q24.12, implicando los genes TRPS1 y EXT1 

Síndrome de Laron  Análisis molecular gen GHR 

Síndrome de Larsen-like ? 

Síndrome de Legius Análisis molecular gen SPRED1 

Síndrome de Leigh  Análisis molecular gen SDHA 

Síndrome de Lenox gastaut ? 

Síndrome de Leopard tipo 1 Análisis molecular de los exones 7, 12 y 13 gen PTPN11 

Síndrome de Leri-Well  Análisis molecular gen SHOX 

Síndrome de Lesh-Nyhan Análisis molecular gen HPRT1 

Síndrome de Liddle Análisis molecular genes SCNN1B/SCNN1G 

Síndrome de Li-Fraumeni Análisis molecular gen TP53 

Síndrome de Loeys-Dietz tipo 1 Análisis molecular gen TGFBR1 

Síndrome de Loeys-Dietz tipo 2 Análisis molecular gen TGFBR2 

Síndrome de Loeys-Dietz tipo 3 

(Síndrome de aneurismas/osteoartritis) 
Análisis molecular gen SMAD3 

Síndrome de Lowe Análisis molecular gen OCRL  

Síndrome de Lynch 
Análisis de inestabilidad de microsatélites  

(BAT25, BAT26, NR21, NR24 y MONO27) 

Síndrome de Lynch Detección de delección del extremo 3 en el gen EPCAM  

Síndrome de Lynch 
Secuenciacion masiva genes MLH1, MSH2, MSH6, PMS2 

y EPCAM 

Síndrome de Lynch  Análisis molecular gen MSH6 

Síndrome de Lynch  Análisis molecular gen PMS2 

Síndrome de Lynch  Análisis molecular gen MLH1 

Síndrome de Lynch  Análisis molecular gen MSH2 

Síndrome de Marfan Análisis molecular gen FBN1 

Síndrome de Marfan Secuenciacion masiva genes FBN1, TGFBR1 y TGFBR2 

Síndrome de Marinesco-Sjögren Análisis molecular gen SIL1 

Síndrome de McCune-Albright Estudio variantes patogenicas frecuentes gen GNAS 

Síndrome de McKusick-Kaufman Análisis molecular genes MKKS, BBS1, BBS2. 

Síndrome de Meckel-Gruber 

Análisis molecular 12 genes: 

MKS1/TMEM216/TMEM67/CEP290/RFPRIP1L/CC2D2A/ 

NPHP3/TCTN2/B9D1/B9D2/TMEM231/ KIF14 

Síndrome de Microdeleccion 15q24 Detección de la delección 15q24 

Síndrome de Microdeleccion 17q21 Detección de la microdelección 17q21 

Síndrome de Microdelección 1p36 Detección de la delección 1p36 

Síndrome de Microdelección 2p16 Detección de la microdelección 2p16 

Síndrome de Microdeleccion 3q29 Detección de la microdelección 3q29 



172 INFORMES, ESTUDIOS E INVESTIGACIÓN 

Anexo 2. Listado final con enfermedades y/o análisis genéticos incluidos en 

Cartera de Servicios recopilados de las CCAA. Tabla actualizada del informe 

previo de 2013
1
. Continuación 

Enfermedad Procedimiento o prueba genética 

Síndrome de Microdeleccion 9q22.3 Detección de la microdelección 9q22.3 

Síndrome de Microdeleccion NF1 Detección de delección de 1.5 Mb gen NF1 

Síndrome de Microduplicación Xq28 Detección de la duplicación Xq28 

Síndrome de Miller-Dieker Detección de delección en la región 17p13.3 

Síndrome de Milroy Análisis molecular gen FLT4 

Síndrome de mioclonías-nefropatía Análisis molecular gen SCARB2 

Síndrome de Muerte Súbita del 

Lactante/Infantil 
? 

Síndrome de Muir-Torre 
Análisis de inestabilidad de microsatélites  

(BAT25, BAT26, NR21, NR24 y MONO27) 

Síndrome de Myhre o LAPS  Estudio variante patogenica frecuente gen SMAD4 

Síndrome de Netterton Análisis molecular gen SPINK5 

Síndrome de Noonan tipo 1 Análisis molecular de los exones 2, 3, 8, 9, 13 gen PTPN11 

Síndrome de Noonan tipo 3 Análisis molecular gen KRAS 

Síndrome de Ochoa Análisis molecular gen HPSE2 

Síndrome de Opitz Análisis molecular gen MID1 

Síndrome de Pallister-Hall Análisis molecular gen GLI3 

Síndrome de Parkes-Weber Análisis molecular gen RASA1 

Síndrome de Pelizaeus-Merzbacher Análisis molecular gen PLP1 

Síndrome de Pendred 

(Dishormonogénesis tiroidea ligada al 

cromosoma X) 

Análisis molecular gen SLC26A4 

Síndrome de Pendred 

(Dishormonogénesis tiroidea ligada al 

cromosoma X) 

Panel secuenciacion masiva genes síndrome de Pendred 

Síndrome de Peutz-Jeghers  Análisis molecular gen STK11 

Síndrome de Pfeifer Análisis molecular gen FGFR2 

Síndrome de Phelan-McDermid Detección de la delección 22q13 

Síndrome de Pierson Análisis molecular gen LAMB2 

Síndrome de Pitt-Hopkins Análisis molecular gen TCF4 

Síndrome de Prader-Willi Análisis molecular región 15q11-q13 

Síndrome de Prader-Willi Análisis molecular gen SNRPN 

Síndrome de Prader-Willi-like Análisis molecular región 14q32 

Síndrome de Proteus Análisis molecular gen AKT1 

Síndrome de quistes renales y diabetes 

(Diabetes Mody tipo 5) 
Análisis molecular gen HNF1B 

Síndrome de Rendu-Osler-Weber 

(Teleangiectasia hemorrágica hereditaria) 
Análisis molecular gen ACVRL1 

Síndrome de Rendu-Osler-Weber 

(Teleangiectasia hemorrágica hereditaria) 
Análisis molecular gen ENG 

Síndrome de Rett  Análisis molecular gen CDKL5 

Síndrome de Rett  Análisis molecular gen MECP2 

Síndrome de Roberts Análisis molecular gen ESCO2 

Síndrome de Rotor ? 

Síndrome de Rotura de Nijmegen Análisis molecular gen NBN 

Síndrome de Roturas Cromosómicas Fragilidad Cromosómica Inducida por Diepoxibutano 

Síndrome de Rousy-Levy 
Detección de la duplicación de 1.5 Mb en la región 

cromosómica 17p11.2  
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Síndrome de Rubinstein-Taybi Detección de delecciones en el gen CREBBP 

Síndrome de Schinzel-Giedion Detección de mutaciones en el gen SETBP1 

Síndrome de Schopf-Schulz-Passarg 

(SSPS) 
Análisis molecular gen WNT10A 

Síndrome de Schwartz-Jampel Análisis molecular gen HSPG2 

Síndrome de Senior-Loken 

Análisis molecular 8 genes: 

NPHP1/NPHP4/CEP290/SDCCAG8/WDR19/IFT54/IQCB1/T

RAF3IP1 

Síndrome de Silver-Russell Análisis molecular región 7p11-p13, 7q31 

Síndrome de Silver-Russell Análisis molecular región 11p15 

Síndrome de Simpson-Golabi-Behmel Análisis molecular gen GPC3 

Síndrome de sinostosis multiple tipo 1 y 2 Análisis molecular gen GDF5 

Síndrome de Sjogren-Larsson Análisis molecular gen ALDH3A2 

Síndrome de Smith-Lemli-Opitz Análisis molecular gen DHCR7 

Síndrome de Smith-Magenis 
Detección de delección intersticial de 3,7Mb en la región 

17p11.2 8 (Gen RAI1) 

Síndrome de Smith-McCort Análisis molecular gen DYM 

Síndrome de Sotos Análisis molecular gen NSD1 

Síndrome de Stickler Panel secuenciacion masiva genes síndrome de Stickler 

Síndrome de Stickler  Análisis molecular gen COL2A1 

Síndrome de Stickler  Análisis molecular gen COL11A1 

Síndrome de Stüve-Wiedemann Análisis molecular gen LIFR 

Síndrome de Tangier Análisis molecular gen ABCA1 

Síndrome de Temple Análisis molecular región 14q32 

Síndrome de Townes-Brocks Análisis molecular gen SALL4 

Síndrome de Townes-Brocks Análisis molecular gen SALL1 

Síndrome de Treacher-Collins ? 

Síndrome de Uña-Rótula (Nail-Patella) Análisis molecular gen LMX1B 

Síndrome de Usher tipo 1B Análisis molecular gen MyoVIIa 

Síndrome de Usher tipo 1C Análisis molecular gen Harmonin 

Síndrome de Usher tipo 1D Análisis molecular gen Otocadherin 

Síndrome de Usher tipo 1F Análisis molecular gen PCDH15 

Síndrome de Usher tipo 1G Análisis molecular gen SANS 

Síndrome de Usher tipo 2A Análisis molecular gen Usherin 

Síndrome de Usher tipo 2C Análisis molecular gen VLGR1 

Síndrome de Usher tipo 3 Análisis molecular gen Clarin 1 

Síndrome de Vohwinkel Análisis molecular gen LOR 

Síndrome de Von Hippel-Lindau Análisis molecular gen VHL 

Síndrome de Waardenburg tipo 1 y 3 Análisis molecular gen PAX3 

Síndrome de Waardenburg tipo 5 Análisis molecular genes SOX10, EDN3 y EDNRB 

Síndrome de Walker-Warburg ? 

Síndrome de Weaver Análisis molecular gen EZH2 

Síndrome de Werner Análisis molecular gen WRN 

Síndrome de West ? 

Síndrome de Williams  Detección de la deleción de la región 7q11.23 

Síndrome de Wiskot-Aldrich Análisis molecular gen WAS 

Síndrome de Wolff-Parkinson-White Secuenciación gen PRKAG2 
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Síndrome de Wolf-Hirschhorn Análisis de la delección de la región 4p16,3 (gen WHSC1) 

Síndrome de Wolfram Estudio molecular gen WFS1 

Síndrome de X frágil Análisis molecular gen FMR2 

Síndrome de X frágil Análisis molecular gen FMR1 

Síndrome de Zellweger Análisis molecular gen PEX1 

Síndrome del Maullido de Gato 

(Síndrome Cri du chat) 
Detección de la delección 5p15 

Síndrome del QT Corto Análisis molecular gen SCN5A 

Síndrome del QT Corto Análisis molecular gen KCNJ2 

Síndrome del QT Corto Análisis molecular gen KCNQ1 

Síndrome del QT Corto Análisis molecular gen KCNH2 

Síndrome del QT Largo Análisis molecular gen KCNH2 

Síndrome del QT Largo Análisis molecular gen KCNQ1 

Síndrome del QT largo tipo 3 Análisis molecular gen SCN5A 

Síndrome del QT largo tipo 5 Análisis molecular gen KCNE1 

Síndrome del QT largo tipo 6 Análisis molecular gen KCNE2 

Síndrome del QT largo/ 

Síndrome de Brugada 

Secuenciacion masiva genes SCN5A, KCNQ1, KCNH2, 

KCNE1, KCNE2, CAV3 

Síndrome del seno enfermo Análisis molecular gen SCN5A 

Síndrome Du Pan Análisis molecular gen GDF5 

Síndrome HANAC  Análisis molecular gen COL4A1 

Síndrome HELLP ? 

Síndrome Hipereosinofílico Análisis molecular genes FIP1L1-PDGFRα, PDGFRB, FGFR1 

Síndrome IPEX  

(inmunodesregulación - poliendocrinopatía 

- enteropatía ligada a X) 

Análisis molecular gen FOXP3 

Síndrome KBG Estudio molecular gen ANKRD11 

Síndrome KID Análisis molecular gen GJB2 

Síndrome KLICK Análisis molecular gen POMP 

Síndrome Linfoproliferativo 

Autoimmune 
Análisis molecular gen FAS 

Síndrome MEDNIK Análisis molecular gen AP1S1 

Síndrome Melanoma-Astrocitoma Análisis molecular gen CDKN2A 

Síndrome nefrótico congénito 
Análisis molecular genes: 

NPHS1/NPHS2/WT1/PLCE1/MAGI2 

Síndrome nefrótico córtico-

dependiente/córtico-sensible familiar 
Análisis molecular genes: KANK1/KANK2/EMP2 

Síndrome nefrótico córtico-resistente 

Análisis molecular genes: 

WT1/INF2/TRPC6/PAX2/LMX1B/COQ8B/ACTN4/ANLN/ 

MYO1E/ARHGAP24/CUBN 

Síndrome Oro-facio-digital  Análisis molecular genes: OFD1/TCTN3/C5ORF42 

Síndrome periódico asociado al 

receptor de necrosis tumoral (TRAPS) 
Análisis de los exones 2,3 y 4 gen TNFRF1A 

Síndrome poliglandular autoinmune ? 

Síndrome Renal-coloboma Análisis molecular gen PAX2 

Síndrome SeSAME Análisis molecular gen KCNJ10 

Síndrome Trico-rino-falangico Análisis molecular gen TRPS1 

Síndrome Triple A Análisis molecular gen AAAS 
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Anexo 2. Listado final con enfermedades y/o análisis genéticos incluidos en 

Cartera de Servicios recopilados de las CCAA. Tabla actualizada del informe 

previo de 2013
1
. Continuación 

Enfermedad Procedimiento o prueba genética 

Síndrome urémico-hemolítico ? 

Síndrome WARG (Wilms-Aniridia-

anomalías Genitourinarias-Retraso mental) 

Detección de la microdelección en la región cromosómica 

11p13 (genes PAX6 y WT1) 

Síndromes autoinflamatorios ? 

Síndromes de hipercrecimiento ? 

Síndromes linfoproliferativos B  

de cualquier tipo 
Estudios de clonalidad IgH, IgVL, IgVK 

Síndromes linfoproliferativos T  

de cualquier tipo 
Estudios de clonalidad TRB, TRG, TRD 

Síndromes Mielodisplásicos 

Análisis molecular de mutaciones en los genes ABL1, 

AEBP2, ARID2, ASXL1, ATRX, BCAS1, BCOR, BCORL1, 

BCR, BMI1, BRAF, CALR, CBFB, CBL, CBLB, CBLC, 

CD177, CDH13, CDH23, CDH3, CDK2, CDKN2A, CEBPA, 

CREBBP, CSF3R, CSNK1A1, CTCF, CTNNA1, CUX1, 

DNMT3A, UBR5, EGFR, EIF2AK2, ENG, EP300, ETV6, 

EZH2, FBXW7, FLT3, G3BP1, GATA1, GATA2, GCAT, 

GNAS, GNB1, HRAS, IDH1, IDH2, IKZF1, IL3, IRF1, JAK1, 

JAK2, JAK3, JARID2, JKAMP, KDM6A, KIT, KRAS, LUC7L2, 

MECOM, KMT2A, KMT2D, MPL, MTOR, NF1, NOTCH1, 

NPM1, NRAS, NR2F6, NTRK1, NUP98, PBRM1, PDGFRA, 

PDGFRB, PHF19, PHF6, PHLPP1, PTEN, PTPN1, PTPN11, 

RAD21, RARA, RET, RPS14, RUNX1, SALL4, SBDS, 

SETBP1, SETD2, SF1, SF3A1, SF3B1, SFPQ, SH2B3, 

SMC1A, SMC3, SPARC, SRSF2, STAG1, STAG2, SUZ12, 

TCL1B, TERC, TERT, TET2, TGM2, TIMM50, TNFAIP3, 

TP53, TYK2, U2AF1, UMODL1, USB1, WASF3, WT1, 

ZRSR2 

Síndromes Mielodisplásicos Aneuploidías del cromosoma 5 y deleción de 5q31 

Síndromes Mielodisplásicos Aneuploidías del cromosoma 7 y deleción 7q31 

Síndromes Mielodisplásicos Aneuploidías del cromosoma 8 

Síndromes Mielodisplásicos Aneuploidías del cromosoma Y 

Síndromes Mielodisplásicos Deleción 17p13.1; DeleciónTP53 

Síndromes Mielodisplásicos Deleción de 20q 

Síndromes Mieloproliferativos crónicos 

(LMC, otros SMPC) 

Análisis molecular de mutaciones en los genes ABL1, 

AEBP2, ARID2, ASXL1, ATRX, BCAS1, BCOR, BCORL1, 

BCR, BMI1, BRAF, CALR, CBFB, CBL, CBLB, CBLC, CD177, 

CDH13, CDH23, CDH3, CDK2, CDKN2A, CEBPA, CREBBP, 

CSF3R, CSNK1A1, CTCF, CTNNA1, CUX1, DNMT3A, UBR5, 

EGFR, EIF2AK2, ENG, EP300, ETV6, EZH2, FBXW7, FLT3, 

G3BP1, GATA1, GATA2, GCAT, GNAS, GNB1, HRAS, IDH1, 

IDH2, IKZF1, IL3, IRF1, JAK1, JAK2, JAK3, JARID2, JKAMP, 

KDM6A, KIT, KRAS, LUC7L2, MECOM, KMT2A, KMT2D, 

MPL, MTOR, NF1, NOTCH1, NPM1, NRAS, NR2F6, NTRK1, 

NUP98, PBRM1, PDGFRA, PDGFRB, PHF19, PHF6, 

PHLPP1, PTEN, PTPN1, PTPN11, RAD21, RARA, RET, 

RPS14, RUNX1, SALL4, SBDS, SETBP1, SETD2, SF1, 

SF3A1, SF3B1, SFPQ, SH2B3, SMC1A, SMC3, SPARC, 

SRSF2, STAG1, STAG2, SUZ12, TCL1B, TERC, TERT, TET2, 

TGM2, TIMM50, TNFAIP3, TP53, TYK2, U2AF1, UMODL1, 

USB1, WASF3, WT1, ZRSR2 

Síndromes Mieloproliferativos crónicos 

(LMC, otros SMPC) 
Aneuploidías del cromosoma 8 

Síndromes Mieloproliferativos crónicos 

(LMC, otros SMPC) 
Cuantificación de transcritos BCR-ABL p190 
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Anexo 2. Listado final con enfermedades y/o análisis genéticos incluidos en 

Cartera de Servicios recopilados de las CCAA. Tabla actualizada del informe 

previo de 2013
1
. Continuación 

Enfermedad Procedimiento o prueba genética 

Síndromes Mieloproliferativos crónicos 

(LMC, otros SMPC) 
Cuantificación de transcritos BCR-ABL p210 

Síndromes Mieloproliferativos crónicos 

(LMC, otros SMPC) 
Estudio de la mutación V617F gen JAK2  

Síndromes Mieloproliferativos crónicos 

(LMC, otros SMPC) 
JAK-2 exon 12 y exon 14 

Síndromes Mieloproliferativos crónicos 

(LMC, otros SMPC) 
Mutación en el gen CALR 

Síndromes Mieloproliferativos crónicos 

(LMC, otros SMPC) 
Mutación en el gen MPL 

Síndromes Mieloproliferativos crónicos 

(LMC, otros SMPC) 
t(9;22)(q34;q11.2); BCR-ABL1 

Síndromes Mieloproliferativos crónicos 

(LMC, otros SMPC) 
PDGFRA (4q12) 

Síndromes Mieloproliferativos crónicos 

(LMC, otros SMPC) 
PDGFRB (5q33) 

Síndromes Mieloproliferativos crónicos 

(LMC, otros SMPC) 
Reordenamientos FGFR1 (8p11-12) 

Síndromes Mieloproliferativos crónicos 

(LMC, otros SMPC) 
Reordenamiento JAK2 

Sinostosis radiocubital congénita ? 

Sordera Neurosensorial Autosómica 

Recesiva tipo 1A 
Análisis delección 342kb gen GJB6 

Sordera Neurosensorial Autosómica 

Recesiva tipo 1A y 3A 
Análisis molecular gen GJB2 

Sordera Neurosensorial Mitocondrial 
Detección de la mutación 1555G>A mitocondrial en el gen 

MT-R12S 

Sordera por Aminoglucosidos Detección de la mutación 1494 C>T en el gen MT-RNR1 

Taquicardia ventricular 

catecolaminérgica polimórfica tipo 1 
Análisis molecular gen RYR2 

Taquicardia ventricular 

catecolaminérgica polimórfica tipo 1 
Análisis molecular gen CPVT1 

Tetralogía de Fallot ? 

Tipaje HLA alta resolución   

Tipaje HLA baja resolución   

Transplante de órgano sólido (riñón) Tipaje HLA-A, B, C, DRB1, DQB1 de baja resolución 

Trasplante de progenitores 

hematopoyéticos 
Tipaje HLA-A, B, C, DRB1, DQB1 de alta resolución 

Trastorno plaquetario congénito 

(trombocitopenias y trombocitopatías 

hereditarias) 

Análisis molecular de mutaciones genes CYCS, FLI1, 

GATA1, GFI1B, HOXA11, MPL, RBM8A, RUNX1, STIM1, 

USF1, P2RX1, P2RY1, P2RY12, TBXA2R, ADRA2A, GP6, 

CD36, ITGA2, GP1BA, GP1BB, GP5, GP9, ITGA2B, ITGB3, 

NBEAL2, PLAU, HPS1, HPS3, HPS4, HPS5, HPS6, LYST, 

MLPH, BLOC1S3, BLOC1S6, DTNBP1, AP3B1, VIPAS39, 

VPS33B, RAB27A, MYO5A, PRF1, UNC13D, STX11, 

STXBP2, ANO6, ACTN1, WAS, MYH9, FLNA, ANKRD26, 

ABCA1, FERMT3, MASTL, TUBB1, PRKACG, ABCG5, 

ABCG8, GNAI3, GNAQ, GNAS, PLA2G4, TBXAS1, PTGS1, 

PLCB2, PTS, DPAGT1, DHCR24, RGS2, RASGRP2 

Trastornos de la creatina ? 

Trastornos fibrinolisis 
Análisis molecular de mutaciones en los genes PLAT, 

PLAUR, PLG, PLGRKT, TFPI 
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Anexo 2. Listado final con enfermedades y/o análisis genéticos incluidos en 

Cartera de Servicios recopilados de las CCAA. Tabla actualizada del informe 

previo de 2013
1
. Continuación 

Enfermedad Procedimiento o prueba genética 

Trastornos raros de la coagulacion 

Análisis molecular de mutaciones en los genes F11, F2, 

F5, F7, F10, MCFD2, LMAN1, GGCX, VKORC1, F13A1, 

F13B, FGA, FGB, FGG  

Tricodistrofia Análisis molecular gen GTF2H5/TTDA 

Tricotiodistrofia  Análisis molecular gen ERCC2 

Trimetilaminuria Análisis molecular gen FMO3 

Tumor de células germinales Análisis de la presencia del isocromosoma 12p 

Tumor de Wilms tipo 1 Análisis molecular gen WT1  

Tumor Desmoplásico de Células 

Pequeñas y Redondas 
Análisis de traslocaciones gen EWSR1 

Tumor Hipofisario/Acromegalia Análisis molecular gen AIP 

Tumor Teratoide/Rabdoide Detección de la delecióndel 22q11.2 en el gen INI1 

Tumores del Sistema Nervioso Central Análisis molecular gen GLI1 

Tumores Gastrointestinales (GIST) Análisis mutaciones de GAPDH 

Tumores Gastrointestinales (GIST) Análisis de mutaciones gen PDGFRA 

Tumores Gastrointestinales (GIST)  
Análisis molecular de mutaciones en los exones  

9, 11, 13 y 17 gen CKIT 

Xantinuria tipo 1 Análisis molecular gen XDH 

Xeroderma pigmentoso  

(Síndrome Cockayne) 
Análisis molecular gen ERCC2 

Xeroderma pigmentoso  

(Síndrome Cockayne) 
Análisis molecular gen ERCC3 

  Gen CYP1A2 *1F 

  Gen CYP2B6*6 

  Gen CYP3A4 *1B 

  Gen CYP3A5 *3C 

  Gen MDR1 (3435T) 

* Prueba genética que realiza la CCAA en la que no se ha identificado información relacionada con la enfermedad. 

? Alguna Comunidad Autónoma ha informado de que realiza algún procedimiento o prueba genética para una 

patología en cuestión pero no ha informado de cúal ha sido y no se ha podido determinar qué prueba es debido a 

que hay varios genes implicados en la patología o los genes causantes no han podido ser determinados. 
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