OFTALMOLOGIA

yAy{k{Vl PANEL DE ALBINISMO (CON MLPA)
GEN(ES) ASOCIADOS: AP3B1, BLOCI1S3, BLOC1S6, CIOORF11, DTNBP1, EDN3, EDNRB, GPR143, HPS1, HPS3, HPS4, HPS5, HPS6, KIT,
LYST, MCIR, MITF, MLPH, MYOS5A, OCA2, PAX3, RAB27A, SLC24A5, SLC45A2, SNAI2, SOXI10, TYR, TYRP1
pA3 e[/l PANEL CATARATA (CON MLPA)
GEN(ES) ASOCIADOS: AGK, BCOR, BFSP1, BFSP2, CHMP4B, CRYAA, CRYAB, CRYBA1, CRYBA2, CRYBA4, CRYBBI, CRYBB2, CRYBBS3,
CRYGB, CRYGC, CRYGD, CRYGS, CTDP1, EPHA2, EYA1, FOXCI, FOXE3, FTL, FYCO1, GALKI, GCNT2, GJA3, GJA8, HSF4, LEMD2,
LIM2, LSS, MAF, MIP, NHS, P3H2, PAX6, PITX3, SIPAIL3, SLC16A12, TDRD7, UNC45B, VIM, VSX2, WFSI
yAyIZ UMl PANEL DE AMAUROSIS CONGENITA DE LEBER (CON MLPA)
GEN(ES) ASOCIADOS: AIPL1, CABP4, CEP290, CRBI, CRX, GUCY2D, IMPDHI, IQCB1, KCNJ13, LCA5, LRAT, NMNATI, OTX2, RD3,
RDH12, RPE65, RPGRIP1, SPATA7, TULP1
rAyA\ [Vl PANEL DE APRAXIA OCULOMOTORA (CON MLPA)
GEN(ES]) ASOCIADOS: APTX, PIK3R5, PNKP, SETX
yAyAy(JONM PANEL DE ATROFIA OPTICA (CON MLPA)
GEN(ES]) ASOCIADOS: ACO2, AFG3L2, C120RF65, CISD2, MFN2, NR2F1, OPA1, OPA3, RTN4IP1, SLC25A46, SPG7, TIMMB8A,
TMEMI126A, WEST
y4:7Al: )V PANEL DE ATROFIA OPTICA DE LEBER
GEN(ES) ASOCIADOS: MT-ATP6, MT-CO1, MT-CO3, MT-CYB, MT-NDI, MT-ND2, MT-ND4, MT-ND4L, MT-ND5, MT-ND6
p4yLy o[Vl PANEL DE DISTROFIA DE CONO Y BASTONES (CON MLPA)
GEN(ES]) ASOCIADOS: ABCA4, ADAMY, AIPL1, BEST1, CBORF37, CABP4, CACNAITF, CACNA2D4, CDHRI1, CERKL, CNGB3, CNNM4,
CRX, GUCAIA, GUCY2D, KCNV2, PDE6C, PDE6H, PITPNM3, PROMI, PRPH2, RAX2, RDH5, RGS9, RGS9BP, RIMSI, RPGR, RPGRIP1,
SEMA4A, UNC119
pAy{ LVl PANEL DE ENFERMEDAD DE STARGARDT (CON MLPA)
GEN(ES) ASOCIADOS: ABCA4, BEST1, CIQTNF5, CDH3, CNGB3, ELOVL4, FSCN2, PROMI, PRPH2, RDH12, RPIL1, RPGR, TIMP3
yAyy[JJJUls PANEL DE ESPECTRO DE MICROFTALMIA / ANOFTALMIA / COLOBOMA (CON MLPA])
GEN(ES) ASOCIADOS: ABCB6, ALDHIA3, BCOR, BMP4, CHD7, ERCC1, ERCC2, ERCC5, ERCC6, FOXE3, FOXL2, FRASI, FREM],
FREM2, GDF3, GDF6, GJA1, GRIP1, HCCS, HMGB3, HMXI1, MAB21L2, MFRP, NAAIO, NDP, OCRL, OTX2, PAX2, PAX6, PRSS56,
RABI18, RAB3GAP1, RAB3GAP2, RARB, RAX, RBP4, SALL2, SHH, SIX3, SIX6, SMOCI, SOX2, STRA6, TBC1D20, TENM3, TFAP2A,
VAXI1, VSX2
Ay [J il PANEL DE GLAUCOMA (CON MLPA)
GEN(ES) ASOCIADOS: ACVRI, ASB10, BEST1, CANTI, COL18A1, CYPIBI, FOXCI, LMXIB, LOXLI, LTBP2, MYOC, NTF4, OPTN, PAX6,
PITX2, PITX3, SBF2, WDR36
2% OB PANEL DE LEUCOENCEFALOPATIA CON SUSTANCIA BLANCA EVANESCENTE
GEN(ES) ASOCIADOS: EIF2BI, EIF2B2, EIF2B3, EIF2B4, EIF2B5
yAZyZ [ PANEL DE SINDROME DE ALPORT
SECUENCIACION MASIVA (NGS) GENES COL4A5, COL4A4, COL4A3
y£Z YOIV PANEL DE SINDROME DE MARFAN Y DESORDENES RELACIONADOS
SECUENCIACION MASIVA (NGS) 10 GENES
pagL: UMl PANEL DE SINDROME DE USHER Y SORDERAS NO SINDROMICAS
SECUENCIACION MASIVA (NGS) 21 GENES
pA:%{s{o)l PANEL DEL SINDROME DE HERMANSKY-PUDLAK
GEN(ES) ASOCIADOS: HPSI1, AP3B1, HPS3, HPS4, HPS5, HPS6, DTNBP1, BLOCIS3
yA:x{-y[JOMN PANEL DEL SINDROME DE STICKLER (CON MLPA)
GEN(ES]) ASOCIADOS: COL2A1, COL9AI, COL9A2, COLIIA1, COL11A2
yAX{:)[JIll PANEL DEL SINDROME DE USHER (CON MLPA)
GEN(ES) ASOCIADOS: CDH23, CIB2, CLRN1, DFNB31, ADGRV1, MYO7A, PCDH15, PDZD7, USHIC, USH1G, USH2A
yAKs: 2Ol PANEL OFTALMOPLEJIA (EXTERNA PROGRESIVA) (CON MLPA)
GEN(ES) ASOCIADOS: CI0ORF2, DNA2, OPA1, POLG, POLG2, RRM2B, SLC25A4, TYMP
AL PANEL OSTEOPETROSIS
SECUENCIACION MASIVA (NGS) 8 GENES
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yA%1: 7/ VIl PANEL RETINA DESFLECADA (CON MLPA)
GEN(ES) ASOCIADOS: CHM, EFEMP1, PLA2G5, RDHS5, RLBP1, RS1, VPS13B
A1) [OBM PANEL RETINITIS PIGMENTOSA, AUTOSOMICA DOMINANTE (CON MLPA)
GEN(ES) ASOCIADOS: ABCA4, BEST1, CA4, CRX, CLRN1, FSCN2, GUCAIB, IMPDH]1, KLHL7, NR2E3, NRL, PRPF3, PRPF31, PRPF6,
PRPF8, PRPH2, RDH12, RGR, RHO, ROM], RP1, RP2, RP9, RPE65, RPGR, SEMA4A, SNRNP200, TOPORS
VAL [OBM PANEL RETINITIS PIGMENTOSA, AUTOSOMICA RECESIVA (CON MLPA)
GEN(ES) ASOCIADOS: ABCA4, ARL6, BBSI, BEST1, C2ORF71, C8ORF37, CERKL, CNGA1, CNGBI, CRBI1, DHDDS, EYS, FAMIGIA,
FLVCRI, GNPTG, IDH3B, IMPG2, LRAT, MAK, MERTK, NR2E3, NRL, PDE6A, PDE6B, PDE6G, PRCD, PROMI, RBP3, RDH12, RGR, RHO,
RLBP1, RP1, RP2, RPE65, RPGR, SAG, SEMA4A, SPATA7, TTC8, TULPI, USH2A, ZNF513
pAo ]I PANEL SINDROME DE NOONAN Y OTROS RELACIONADOS (RASOPATIAS)
SECUENCIACION MASIVA (NGS) 13 GENES
YVl PANEL VITREORRETINOPATIA Y SINDROME DE WAGNER (CON MLPA)
GEN(ES) ASOCIADOS: COL2A1, FZD4, LRP5, NDP, TSPAN12, VCAN
I[N ACERULOPLASMINEMIA
GEN(ES) ASOCIADOS: CP
yA)]y/JUBll ACROMATOPSIA TIPO 2
GEN(ES) ASOCIADOS: CNGA3
A vyi[JBll ACROMATOPSIA TIPO 3
GEN(ES) ASOCIADOS: CNGB3
Vil ACROMATOPSIA TIPO 4
GEN(ES) ASOCIADOS: GNAT2
yA )7Ll ACROMATOPSIA TIPO 6
GEN(ES) ASOCIADOS: PDE6H
yA' XMl ALBINISMO OCULAR CON SORDERA SENSORIAL TARDIA
SECUENCIACION GEN MITF
pAyIXOVM ALBINISMO OCULAR TIPO 1
DELECIONES-DUPLICACIONES (MLPA) GEN GPR143
yA0yJ3{s[OMll ALBINISMO OCULARTIPO 1
SECUENCIACION GEN GPR143
{7 Iy [l ALBINISMO OCULOCUTANEO NO SINDROMICO
GEN(ES) ASOCIADOS: SLC24A5
r{ 1130Vl ALBINISMO OCULOCUTANEO, TIPO 1A (CON MLPA)
GEN(ES) ASOCIADOS: TYR
y{7Z=\[VBll ALBINISMO OCULOCUTANEO, TIPO 1B (CON MLPA)
GEN(ES) ASOCIADOS: TYR
r {7y (O[Ol ALBINISMO OCULOCUTANEO, TIPO 2 (CON MLPA)
GEN(ES) ASOCIADOS: OCA2
y(77 (UMM ALBINISMO OCULOCUTANEO, TIPO 3
GEN(ES) ASOCIADOS: TYRPI
yAs vyl Ill ALBINISMO OCULOCUTANEO, TIPO 4
GEN(ES) ASOCIADOS: SLC45A2
yA\ Y7L [VIll ALBINISMO OCULOCUTANEO, TIPO 5
GEN(ES) ASOCIADOS: CI0ORFI1
yA k72Ol AMAUROSIS CONGENITA DE LEBER CON MIOPATIA
GEN(ES) ASOCIADOS: DTHDI1
PARE{VIl AMAUROSIS CONGENITA DE LEBER TIPO 1(CON MLPA)
GEN(ES) ASOCIADOS: GUCY2D
pA % )[Ill AMAUROSIS CONGENITA DE LEBER TIPO 10
GEN(ES) ASOCIADOS: CEP290
pA k%71 OBl AMAUROSIS CONGENITA DE LEBER TIPO 11 (CON MLPA)
GEN(ES) ASOCIADOS: IMPDH]1
p k5% OB AMAUROSIS CONGENITA DE LEBER TIPO 12
GEN(ES) ASOCIADOS: RD3
pARELOM AMAUROSIS CONGENITA DE LEBER TIPO 16
GEN(ES) ASOCIADOS: KCNJI3
p ARkt AMAUROSIS CONGENITA DE LEBER TIPO 17
GEN(ES) ASOCIADOS: GDF6
A x%{))Mll AMAUROSIS CONGENITA DE LEBER TIPO 2
GEN(ES) ASOCIADOS: RPE65
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FARLY Ml AMAUROSIS CONGENITA DE LEBER TIPO 3
GEN(ES) ASOCIADOS: SPATA7
PAREE VM AMAUROSIS CONGENITA DE LEBER TIPO 5 (CON MLPA)
GEN(ES) ASOCIADOS: LCA5
pA k51l AMAUROSIS CONGENITA DE LEBER TIPO 6 (CON MLPA)
GEN(ES) ASOCIADOS: RPGRIPI
pARZOL[M AMAUROSIS CONGENITA DE LEBER TIPO 7 (CON MLPA)
GEN(ES) ASOCIADOS: CRX
yARZIVIM AMAUROSIS CONGENITA DE LEBER TIPO 8 (CON MLPA)
GEN(ES) ASOCIADOS: CRBI
pARZYII[VIll AMAUROSIS CONGENITA DE LEBER TIPO 9
GEN(ES) ASOCIADOS: NMNATI
p L[ OM ANGIOPATIA HEREDITARIA CON NEFROPATIA-ANEURISMAS Y CALAMBRES MUSCULARES (HANAC)
SECUENCIACION EXONES (24,25) GEN COL4AI
ALl ANILLO DERMOIDE DE LA CORNEA (CON MLPA)
GEN(ES) ASOCIADOS: PITX2
pA I ANIRIDIA
DELECIONES-DUPLICACIONES [MLPA) GEN PAX6
pA {0 ANIRIDIA
SECUENCIACION GEN PAX6
y VOB ANOFTALMIA/MICROFTALMIA
GEN(ES) ASOCIADOS: SOX2
pA) ()Ml ANOMALIA DE PETERS (CON MLPA)
GEN(ES) ASOCIADOS: CYPIBI
pA) )Ml ANOMALIA DE PETERS (CON MLPA)
GEN(ES) ASOCIADOS: PAX6
pA) )Ml ANOMALIA DE PETERS (CON MLPA)
GEN(ES) ASOCIADOS: PITX2
A\ [:72) Il ASOCIACION CON LA DEGENERACION MACULAR, RELACIONADA CON LA EDAD TIPO 8 (CON MLPA)
GEN(ES) ASOCIADOS: ARMS2
ALy VIl ATAXIA CON APRAXIA OCULOMOTORA TIPO 1
DELECIONES-DUPLICACIONES (MLPA] GEN APTX
p A7)l ATAXIA CON APRAXIA OCULOMOTORA TIPO 1
GEN(ES) ASOCIADOS: APTX
A7 OBl ATAXIA CON APRAXIA OCULOMOTORA, TIPO 2 (CON MLPA)
GEN(ES) ASOCIADOS: SETX
pA) 100l ATAXIA CON APRAXIA OCULOMOTORA, TIPO 3
GEN(ES) ASOCIADOS: PIK3R5
yA) )0V I ATAXIA CON APRAXIA OCULOMOTORA, TIPO 4
GEN(ES) ASOCIADOS: PNKP
yAoy £ OBl ATROFIA COREORETINAL DE SVEINSSON
GEN(ES) ASOCIADOS: TEADI
pAoyk30[Ol ATROFIA CORIORRETINIANA PARAVENOSA PIGMENTADA (CON MLPA)
GEN(ES) ASOCIADOS: CRBI
pAoy£3: 0Bl ATROFIA GYRATA DE LA COROIDES Y LA RETINA CON O SIN ORNITINEMIA
GEN(ES) ASOCIADOS: OAT
yA1ys7s Il ATROFIA OPTICA CON O SIN SORDERA, OFTALMOPLEJIA, MIOPATIA, ATAXIA Y NEUROPATIA (CON MLPA)
GEN(ES) ASOCIADOS: OPAI
pAoy/x (OBl ATROFIA OPTICA DE LEBER
GEN(ES) ASOCIADOS: MT-ATP6
b4yl ATROFIA OPTICA DE LEBER
GEN(ES) ASOCIADOS: MT-COI1
p A0yl ATROFIA OPTICA DE LEBER
GEN(ES) ASOCIADOS: MT-CO3
p A0y )l ATROFIA OPTICA DE LEBER
GEN(ES) ASOCIADOS: MT-CYB
yAoyLx{JOBll ATROFIA OPTICA DE LEBER
GEN(ES) ASOCIADOS: MT-NDI1
pAy <) Jll ATROFIA OPTICA DE LEBER
GEN(ES) ASOCIADOS: MT-ND2
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PALEE ATROFIA OPTICA DE LEBER
GEN(ES) ASOCIADOS: MT-ND4
POV ATROFIA OPTICA DE LEBER
GEN(ES]) ASOCIADOS: MT-NDA4L
POV ATROFIA OPTICA DE LEBER
GEN(ES) ASOCIADOS: MT-ND5
POV ATROFIA OPTICA DE LEBER
GEN(ES]) ASOCIADOS: MT-ND6
PALLZULI ATROFIA OPTICA TIPO 1
DELECIONES-DUPLICACIONES (MLPA] GEN OPAI
PRV ATROFIA OPTICA TIPO 1
SECUENCIACION GEN OPAT
PO ATROFIA OPTICA TIPO 3
GEN(ES]) ASOCIADOS: OPA3
POGILLI ATROFIA OPTICA TIPO 7
GEN(ES) ASOCIADOS: TMEMI26A
PO ATROFIA OPTICA TIPO 9
GEN(ES]) ASOCIADOS: ACO2
PO BESTROFINOPATIA (CON MLPA)
GEN(ES]) ASOCIADOS: BESTI
PATREILIl BLEFAROFIMOSIS, EPICANTO INVERSO Y PTOSIS (CON MLPA)
GEN(ES) ASOCIADOS: FOXL2
TP X BRADIOPSIA
GEN(ES) ASOCIADOS: RGS9
I BRADIOPSIA
GEN(ES) ASOCIADOS: RGS9BP
ATZZ0 CATARATA 11, MULTIPLES TIPOS
GEN(ES) ASOCIADOS: PITX3
PATZZVII CATARATA CONGENITA ASOCIADA AL SINDROME DE MARINESCO-SIOGREN
GEN(ES) ASOCIADOS: SIL1
AU CATARATA CONGENITA LIGADA AL X
GEN(ES) ASOCIADOS: NHS
CATARATA CONGENITA POR HIPOMIELINIZACION
GEN(ES) ASOCIADOS: FAMI26A
CATARATA CONGENITA, AUTOSOMICA RECESIVA, TIPO 1
GEN(ES]) ASOCIADOS: CRYAA
AT CATARATA CONGENITA, AUTOSOMICA RECESIVA, TIPO 2
GEN(ES) ASOCIADOS: FYCOI
AT CATARATA CONGENITA, AUTOSOMICA RECESIVA, TIPO 4
GEN(ES]) ASOCIADOS: TDRD7
VAT CATARATA CONGENITA
GEN(ES) ASOCIADOS: SORD
AV CATARATA LAMELAR
GEN(ES) ASOCIADOS: HSF4
AZCII CATARATA NUCLEAR CONGENITA, AUTOSOMICA RECESIVA, TIPO 2
GEN(ES]) ASOCIADOS: CRYBB3
PAZZV CATARATA PULVERULENTA CORTICAL, INICIO TARDIO
GEN(ES) ASOCIADOS: LIM?2
JAZRON CATARATA PULVERULENTA O CERULEA, CON O SIN MICROCORNEA
GEN(ES) ASOCIADOS: MAF
AT CATARATA TIPO 17, MULTIPLES TIPOS
GEN(ES) ASOCIADOS: CRYBBI
AT CATARATA TIPO 23
GEN(ES) ASOCIADOS: CRYBA4
AT CATARATA TIPO 41 (CON MLPA)
GEN(ES) ASOCIADOS: WFSI
ALY CATARATA TIPO 43
GEN(ES) ASOCIADOS: UNC45B
PArr ] CATARATA POLAR POSTERIOR, TIPO 2
GEN(ES) ASOCIADOS: CRYAB
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AN CATARATA, AUTOSOMICA DOMINANTE
GEN(ES) ASOCIADOS: GCNT2
CATARATA, AUTOSOMICA RECESIVA, TIPO 38
GEN(ES) ASOCIADOS: AGK
JAELl CEGUERA NOCTURNA CONGENITA ESTACIONARIA TIPO 1B
GEN(ES) ASOCIADOS: GRM6
JAEI CEGUERA NOCTURNA CONGENITA ESTACIONARIA, TIPO 1, AUTOSOMICA DOMINANTE (CON MLPA)
GEN(ES) ASOCIADOS: RHO
PARESLI CEGUERA NOCTURNA CONGENITA ESTACIONARIA, TIPO 1E
GEN(ES) ASOCIADOS: GPRI79
PARELLI CEGUERA NOCTURNA CONGENITA ESTACIONARIA, TIPO 2, AUTOSOMICA DOMINANTE
GEN(ES) ASOCIADOS: PDE6B
JAETOIl CEGUERA NOCTURNA ESTACIONARIA CONGENITA TIPO 1A
GEN(ES) ASOCIADOS: NYX
JASW CEGUERA NOCTURNA ESTACIONARIA CONGENITA TIPO 1C
GEN(ES) ASOCIADOS: TRPM1
JAEII CEGUERA NOCTURNA ESTACIONARIA CONGENITA TIPO 2A
GEN(ES) ASOCIADOS: CACNAIF
JAEONIl CEGUERA NOCTURNA ESTACIONARIA CONGENITA TIPO 2B
GEN(ES) ASOCIADOS: CABP4
FARLOl CEGUERA NOCTURNA ESTACIONARIA CONGENITA TIPO 3
GEN(ES) ASOCIADOS: GNATI
2142400 [eNIINeNN
GEN(ES) ASOCIADOS: CTNS
ALK COLOBOMA DEL NERVIO OPTICO (CON MLPA]
GEN(ES) ASOCIADOS: PAX6
FAZTI COLOBOMA OCULAR, AUTOSOMICO DOMINANTE (CON MLPA)
GEN(ES) ASOCIADOS: PAX6
A COROIDEREMIA
DELECIONES-DUPLICACIONES (MLPA) GEN CHM
Al COROIDEREMIA
GEN(ES) ASOCIADOS: CHM
A DEFICIENCIA DE CISTATIONINA BETA SINTASA
GEN(ES) ASOCIADOS: CBS
PZPRl DEFICIENCIA DE LECITINA-COLESTEROL ACILTRANSFERASA
GEN(ES) ASOCIADOS: LCAT
ALl DEFICIENCIA DE PLASMINOGENO TIPO 1
GEN(ES) ASOCIADOS: PLG
AL DEGENERACION CEREBELORRETINIANA INFANTIL
GEN(ES) ASOCIADOS: ACO2
P2 DEGENERACION MACULAR, INICIO PRECOZ
GEN(ES) ASOCIADOS: FBN2
PN DEGENERACION MACULAR, RELACIONADA CON LA EDAD TIPO 11
GEN(ES) ASOCIADOS: CST3
PZICGl DEGENERACION MACULAR, RELACIONADA CON LA EDAD TIPO 3
GEN(ES) ASOCIADOS: FBLNS
PPN DEGENERACION MACULAR, RELACIONADA CON LA EDAD TIPO 6
GEN(ES) ASOCIADOS: RAX2
PP DEGENERACION RETINIANA, INICIO TARDIO, AUTOSOMICA DOMINANTE
GEN(ES) ASOCIADOS: CIQTNF5
PRIl DISCROMATOSIS SIMETRICA HEREDITARIA
GEN(ES) ASOCIADOS: ADAR
P27 DISGENESIA MESENQUIMAL DEL SEGMENTO ANTERIOR
GEN(ES) ASOCIADOS: PITX3
PZALL A DISPLASIA DE KNIEST
GEN(ES) ASOCIADOS: COL2A
PZXZ ) DISPLASIA SEPTO-OPTICA
SECUENCIACION GEN HESXI
y#X72 Wl DISPLASIA SEPTO-OPTICA
SECUENCIACION GEN OTX2
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yXy1JJlll DISPLASIA SEPTO-OPTICA
SECUENCIACION GEN SOX2
yXyy(\[VIll DISPLASIA SEPTO-OPTICA
SECUENCIACION GEN SOX3
yoXZ VMl DISQUERATOSIS INTRAEPITELIAL CORNEAL Y DISPLASIA ECTODERMICA
GEN(ES) ASOCIADOS: NLRP1
X1\l DISTROFIA CONICA RETINIANA TIPO 3B
GEN(ES) ASOCIADOS: KCNV2
paxt: (OBl DISTROFIA CONICA RETINIANA TIPO 4
GEN(ES) ASOCIADOS: CACNA2D4
X1\l DISTROFIA CORNEAL DE MEESMANN
GEN(ES) ASOCIADOS: KRT12
y#x{:) (/UMM DISTROFIA CORNEAL DE MEESMANN
GEN(ES) ASOCIADOS: KRT3
X171 OBl DISTROFIA CORNEAL ENDOTELIAL, TIPO 2
GEN(ES) ASOCIADOS: SLC4AI1
pXY[JBll DISTROFIA CORNEAL POLIMORFICA POSTERIOR
GEN(ES) ASOCIADOS: VSXI
p4x 3Ol DISTROFIA CORNEAL, MEMBRANA BASAL EPITELIAL
GEN(ES) ASOCIADOS: TGFBI
y#%{:[J\Jll DISTROFIA CORNEORRETINIANA CRISTALINA DE BIETTI (CON MLPA)
GEN(ES) ASOCIADOS: CYP4V2
y#X{:y(\[VIll DISTROFIA COROIDEA AREOLAR CENTRAL TIPO 2 (CON MLPA)
GEN(ES) ASOCIADOS: PRPH2
p#%{:[\Jll DISTROFIA DE CONOS Y BASTONES (CON MLPA)
GEN(ES) ASOCIADOS: AIPL1
p#X{: [ )Bll DISTROFIA DE CONOS Y BASTONES (CON MLPA)
GEN(ES) ASOCIADOS: UNCIT19
yAL(:3: )V Il DISTROFIA DE CONOS Y BASTONES, TIPO 1
GEN(ES) ASOCIADOS: RPGR
y#Z G i[Jlll DISTROFIA DE CONOS Y BASTONES, LIGADA AL CROMOSOMA X, TIPO 3
GEN(ES) ASOCIADOS: CACNATF
y#20I VIl DISTROFIA DE CONOS Y BASTONES, RELACIONADO AL GEN C210RF2
GEN(ES) ASOCIADOS: C210RF2
y#X )Ml DISTROFIA DE CONOS Y BASTONES, TIPO 11
GEN(ES) ASOCIADOS: RAX2
y#Z k() DISTROFIA DE CONOS Y BASTONES, TIPO 12
GEN(ES) ASOCIADOS: PROMI
y#2 VMl DISTROFIA DE CONOS Y BASTONES, TIPO 13 (CON MLPA)
GEN(ES) ASOCIADOS: RPGRIPI
y#X )|l DISTROFIA DE CONOS Y BASTONES, TIPO 14
GEN(ES) ASOCIADOS: GUCAIA
y#20[{sJJJll DISTROFIA DE CONOS Y BASTONES, TIPO 15
GEN(ES) ASOCIADOS: CDHRI
y#2y[ Bl DISTROFIA DE CONOS Y BASTONES, TIPO 17
GEN(ES) ASOCIADOS: CD3G
y#Z Ol DISTROFIA DE CONOS Y BASTONES, TIPO 2 (CON MLPA)
GEN(ES) ASOCIADOS: CRX
y#2 Gl DISTROFIA DE CONOS Y BASTONES, TIPO 20
GEN(ES) ASOCIADOS: POCIB
y#ZA\s Il DISTROFIA DE CONOS Y BASTONES, TIPO 3 (CON MLPA)
GEN(ES) ASOCIADOS: ABCA4
y#2A 1[Il DISTROFIA DE CONOS Y BASTONES, TIPO 4
GEN(ES) ASOCIADOS: PDE6C
X VBl DISTROFIA DE CONOS Y BASTONES, TIPO 5
GEN(ES) ASOCIADOS: PITPNM3
y#X VIl DISTROFIA DE CONOS Y BASTONES, TIPO 7
GEN(ES) ASOCIADOS: RIMSI
y#2ALOV Il DISTROFIA DE CONOS Y BASTONES, TIPO 9
GEN(ES) ASOCIADOS: ADAM9
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7241500

7241600

7241800

2241900

2242100

72242600

2242600

7242300

7242400

2242500

2242800

7242900

7249700

7249800

7249900

2250000

2252300

7254500

2254600

Z148200

Z420000

2502700

2502800

2272800

7272900

7272900

Z274700

2274800

2274900

Z275000

DISTROFIA DE SORSBY DEL FONDO DE OJOS
GEN(ES) ASOCIADOS: TIMP3

DISTROFIA ENDOTELIAL HEREDITARIA CONGENITA TIPO 2
GEN(ES) ASOCIADOS: SLC4ATI

DISTROFIA MACULAR CON COMPROMISO DE CONO CENTRAL
GEN(ES) ASOCIADOS: MFSD8

DISTROFIA MACULAR DE LA RETINA TIPO 2
GEN(ES) ASOCIADOS: PROMI1

DISTROFIA MACULAR OCULTA

GEN(ES) ASOCIADOS: RPILI

DISTROFIA MACULAR, VITELIFORME (CON MLPA)
GEN(ES) ASOCIADOS: BESTI

DISTROFIA MACULAR, VITELIFORME (CON MLPA)
GEN(ES) ASOCIADOS: PRPH2

DISTROFIA MACULAR

GEN(ES) ASOCIADOS: BEST2

DISTROFIA MACULAR

GEN(ES) ASOCIADOS: BEST3

DISTROFIA MACULAR

GEN(ES) ASOCIADOS: BEST4

DISTROFIA MIOTONICA TIPO 1(STEINERT)
EXPANSION TRIPLETE (CTG) GEN DMPK
DISTROFIA MIOTONICA TIPO 2

EXPANSION [CCTG) GEN ZNF9

DISTROFIA PATRON DEL EPITELIO PIGMENTARIO DE LA RETINA (CON MLPA)
GEN(ES) ASOCIADOS: PRPH2

DISTROFIA RETINIANA CON DISFUNCION RETINIANA INTERNA Y ANOMALIAS DE CELULAS GANGLIONARES
GEN(ES) ASOCIADOS: ITM2B

DISTROFIA RETINIANA DE BOTHNIA

GEN(ES) ASOCIADOS: RLBP1

DISTROFIA RETINIANA EN PANAL DE DOYNE
GEN(ES) ASOCIADOS: EFEMPI

SINDROME DE DUANE

GEN(ES) ASOCIADOS: CHNI1

ECTOPIA DEL CRISTALINO, FAMILIAR (CON MLPA)
GEN(ES) ASOCIADOS: FBNT

ECTOPIA LENTIS AISLADA AUTOSOMICA RECESIVA
GEN(ES) ASOCIADOS: ADAMTSL4

ENFERMEDAD DE COATS

GEN(ES) ASOCIADOS: NDP

ENFERMEDAD DE KRABBE

GEN(ES) ASOCIADOS: GALC

ENFERMEDAD DE NORRIE

DELECIONES (MLPA] GEN NDP

ENFERMEDAD DE NORRIE

SECUENCIACION GEN NDP

ENFERMEDAD DE NORRIE

GEN(ES) ASOCIADOS: NDP

ENFERMEDAD DE OGUCHI

GEN(ES) ASOCIADOS: GRKI

ENFERMEDAD DE OGUCHI

GEN(ES) ASOCIADOS: SAG

ENFERMEDAD DE STARGARDT TIPO 1(CON MLPA)
GEN(ES) ASOCIADOS: ABCA4

ENFERMEDAD DE STARGARDT TIPO 1(CON MLPA)
GEN(ES) ASOCIADOS: CNGB3

ENFERMEDAD DE STARGARDT TIPO 3

GEN(ES) ASOCIADOS: ELOVL4

ENFERMEDAD DE STARGARDT TIPO 4

GEN(ES) ASOCIADOS: PROMI1
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JALYZ ] ENFERMEDAD DE WILSON
DELECIONES-DUPLICACIONES (MLPA] GEN ATP7B
ALYT Ol ENFERMEDAD DE WILSON
GEN(ES) ASOCIADOS: ATP7B
PZICELCIl ENFERMEDAD DEL OJO ALAND ISLAND
GEN(ES) ASOCIADOS: CACNATF
JAIINIl FIBROSIS CONGENITA DE LOS MUSCULOS EXTRAOCULARES, TIPO 1
GEN(ES) ASOCIADOS: KIF21A
PAECN FIBROSIS CONGENITA DE LOS MUSCULOS EXTRAOCULARES, TIPO 3A
GEN(ES) ASOCIADOS: TUBB3
JAZYPIl FUNDUS ALBIPUNCTATUS (CON MLPA)
GEN(ES) ASOCIADOS: PRPH2
PAZZPI ] FUNDUS ALBIPUNCTATUS (CON MLPA)
GEN(ES) ASOCIADOS: RDHS
JAZYEIl FUNDUS ALBIPUNCTATUS
GEN(ES) ASOCIADOS: RDHS
JAZYZI Ml GALACTOSEMIA TIPO 2
GEN(ES) ASOCIADOS: GALKI
JAZTEI ] GALACTOSEMIA TIPO 3 (DEFICIENCIA DE EPIMERASA)
GEN(ES) ASOCIADOS: GALE
PAZTZUNI GALACTOSIALIDOSIS
GEN(ES) ASOCIADOS: CTSA
JASIZAII GLAUCOMA DE ANGULO ABIERTO TIPO 1A
GEN(ES) ASOCIADOS: MYOC
JASIE] GLAUCOMA DE ANGULO ABIERTO TIPO TF
GEN(ES) ASOCIADOS: ASBIO
JAIE] GLAUCOMA DE ANGULO ABIERTO TIPO TF
GEN(ES) ASOCIADOS: NTF4
PARIE GLAUCOMA DE ANGULO ABIERTO TIPO TF
GEN(ES) ASOCIADOS: OPTN
PARI GLAUCOMA DE ANGULO ABIERTO TIPO 1G
GEN(ES) ASOCIADOS: WDR36
PARIZAII GLAUCOMA PRIMARIO DE ANGULO ABIERTO TIPO 1E
GEN(ES) ASOCIADOS: OPTN
PART GLAUCOMA PRIMARIO DE ANGULO ABIERTO TIPO 1G
GEN(ES) ASOCIADOS: WDR36
PRI GLAUCOMA PRIMARIO JUVENIL TIPO 1A
GEN(ES) ASOCIADOS: MYOC
PEXZ GLAUCOMA PRIMARIO, TIPO 3A (CON MLPA)
GEN(ES) ASOCIADOS: CYPIBI
PEXZA GLAUCOMA PRIMARIO, TIPO 3D
GEN(ES) ASOCIADOS: LTBP2
PAZE HIPOPLASIA FOVEAL TIPO 1(CON MLPA)
GEN(ES) ASOCIADOS: PAX6
PATZSI HLA BS (B51/B52)
PCR SANGRE TOTAL
PATXZUL CTIOSIS FOLICULAR-ALOPECIA-FOTOFOBIA (SINDROME BRESEK)
GEN(ES) ASOCIADOS: MBTPS2
IRIDOGONIODISGENESIS TIPO 1 (CON MLPA)
GEN(ES) ASOCIADOS: FOXCI
LEUCOENCEFALOPATIA CON SUSTANCIA BLANCA EVANESCENTE
GEN(ES) ASOCIADOS: EIF2B1
LEUCOENCEFALOPATIA CON SUSTANCIA BLANCA EVANESCENTE
GEN(ES) ASOCIADOS: EIF2B2
LEUCOENCEFALOPATIA CON SUSTANCIA BLANCA EVANESCENTE
GEN(ES) ASOCIADOS: EIF283
LEUCOENCEFALOPATIA CON SUSTANCIA BLANCA EVANESCENTE
GEN(ES) ASOCIADOS: EIF2B4
LEUCOENCEFALOPATIA CON SUSTANCIA BLANCA EVANESCENTE
GEN(ES) ASOCIADOS: EIF2B5
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Z437600

Z437700

Z437800

Z437900

Z438000

Z445500

7451600

Z463000

Z463100

2463200

Z463200

7463400

Z463500

7463600

Z463700

Z463800

Z463900

7464000

7464100

7464200

7464300

Z464400

7464600

7464600

Z464700

7464800

7464900

Z465000

7465100

7465200

LIPOFUSCINOSIS CEROIDE NEURONAL TIPO 1
GEN(ES) ASOCIADOS: PPT1

LIPOFUSCINOSIS CEROIDE NEURONAL TIPO 10
GEN(ES]) ASOCIADOS: CTSD

LIPOFUSCINOSIS CEROIDE NEURONAL TIPO 6
GEN(ES]) ASOCIADOS: CLN6

LIPOFUSCINOSIS CEROIDE NEURONAL TIPO 7
GEN(ES) ASOCIADOS: MFSD8

LIPOFUSCINOSIS CEROIDE NEURONAL TIPO 8
GEN(ES]) ASOCIADOS: CLN8
MACROTROMBOCITOPENIA-SINDROMES ASOCIADOS
GEN(ES) ASOCIADOS: MYH9

MEGALOCORNEA, LIGADA AL CROMOSOMA X
GEN(ES) ASOCIADOS: CHRDLI
MICROESFEROFAQUIA Y/O MEGALOCORNEA
GEN(ES) ASOCIADOS: LTBP2

MICROFTALMIA AISLADA

GEN(ES) ASOCIADOS: VSX2 [CHX10)
MICROFTALMIA AISLADA CON COLOBOMA TIPO 6, DIGENICA
GEN(ES) ASOCIADOS: GDF3

MICROFTALMIA AISLADA CON COLOBOMA TIPO 6, DIGENICA
GEN(ES) ASOCIADOS: GDF6

MICROFTALMIA AISLADA CON COLOBOMA TIPO 9
GEN(ES) ASOCIADOS: TENM3

MICROFTALMIA AISLADA, TIPO 2

GEN(ES) ASOCIADOS: VSX2

MICROFTALMIA AISLADA, TIPO 3

GEN(ES]) ASOCIADOS: RAX

MICROFTALMIA AISLADA, TIPO 4

GEN(ES) ASOCIADOS: GDF6

MICROFTALMIA AISLADA, TIPO 5

GEN(ES) ASOCIADOS: MFRP

MICROFTALMIA AISLADA, TIPO 6

GEN(ES) ASOCIADOS: PRSS56

MICROFTALMIA AISLADA, TIPO 9

GEN(ES]) ASOCIADOS: GDF3

MICROFTALMIA COLOBOMATOSA

GEN(ES) ASOCIADOS: TENM1

MICROFTALMIA DE LENZ

GEN(ES]) ASOCIADOS: BCOR

MICROFTALMIA SINDROMICA TIPO 3 (CON MLPA)
GEN(ES) ASOCIADOS: SOX2

MICROFTALMIA SINDROMICA TIPO 5

GEN(ES) ASOCIADOS: OTX2

MICROFTALMIA SINDROMICA TIPO 6 (CON MLPA)
GEN(ES) ASOCIADOS: BMP4

MICROFTALMIA SINDROMICA TIPO 6 (CON MLPA)
GEN(ES) ASOCIADOS: SIX6

MICROFTALMIA SINDROMICA TIPO 7

GEN(ES) ASOCIADOS: HCCS

MICROFTALMIA SINDROMICA TIPO 8

GEN(ES) ASOCIADOS: ALDHIA3

MICROFTALMIA SINDROMICA TIPO 9

GEN(ES) ASOCIADOS: STRA6

MICROFTALMIA SINDROMICA, TIPO 1

GEN(ES) ASOCIADOS: NAAIO

MICROFTALMIA SINDROMICA, TIPO 11

GEN(ES) ASOCIADOS: VAXI

MICROFTALMIA, RELACIONADA AL GEN VAX2
GEN(ES] ASOCIADOS: VAX2

SEQUENCE REFERENCE LAB o



PZVEENII MODIFICADOR DEL FENOTIPO DE GLAUCOMA DE INICIO TEMPRANO
GEN(ES]) ASOCIADOS: COLISAI
PZES0N MUCOPOLISACARIDOSIS TIPO IVA
GEN(ES) ASOCIADOS: GALNS
PZEETL0I MUCOPOLISACARIDOSIS TIPO IVB
GEN(ES) ASOCIADOS: GLB
PZESEINI MUCOPOLISACARIDOSIS TIPO VI
GEN(ES) ASOCIADOS: ARSB
PZEENN NANOFTALMIA TIPO 2
GEN(ES) ASOCIADOS: MFRP
PZEY2 0l NEURODEGENERACION ASOCIADA A PANTOTENATOKINASA (PKAN)
DELECIONES-DUPLICACIONES (MLPA] GEN PANK2
PZEELIII NEURODEGENERACION ASOCIADA A PANTOTENATOKINASA (PKAN])
SECUENCIACION GEN PANK2
PZEXELOI NEUROFIBROMATOSIS TIPO 1
DELECIONES-DUPLICACIONES (MLPA] GEN NF1
PZEYTIII NEUROFIBROMATOSIS TIPO 1
SECUENCIACION GEN NF1
PZEYZI NEUROFIBROMATOSIS TIPO 2
DELECIONES-DUPLICACIONES (MLPA] GEN NF2
PZEYEOI NEUROFIBROMATOSIS TIPO 2
SECUENCIACION GEN NF2
PZVEL NEUROPATIA OPTICA HEREDITARIA DE LEBER (LHON)
MUTACIONES (G3460A, G11778A,T14484C) ADN MITOCONDRIAL
PZEZEANI NEUROPATIA OPTICA ISQUEMICA ANTERIOR NO ARTERITICA
GEN(ES) ASOCIADOS: GPIBA
PZ NISTAGMO TIPO 1(CON MLPA)
GEN(ES) ASOCIADOS: FRMD7
PZIZALI NISTAGMO TIPO 6 (CON MLPA]
GEN(ES) ASOCIADOS: GPR143
PINZ Il OF TALMOPLEJIA AISLADA, RELACIONADA AL GEN MT-TN
GEN(ES) ASOCIADOS: MT-TN
OFTALMOPLEJIA EXTERNA PROGRESIVA CON DELECIONES MITOCONDRIALES TIPO 1 (CON MLPA)
GEN(ES) ASOCIADOS: POLG
OFTALMOPLEJIA EXTERNA PROGRESIVA CON DELECIONES MITOCONDRIALES TIPO 3 (CON MLPA)
GEN(ES) ASOCIADOS: CIOORF2
A OF TALMOPLEJIA EXTERNA PROGRESIVA CON DELECIONES MITOCONDRIALES TIPO 4 (CON MLPA]
GEN(ES) ASOCIADOS: POLG2
VAN OF TALMOPLEJIA EXTERNA PROGRESIVA CON DELECIONES MITOCONDRIALES TIPO 6
GEN(ES) ASOCIADOS: DNA2
AN OF TALMOPLEJIA EXTERNA PROGRESIVA CON DELECIONES MITOCONDRIALES, AUTOSOMICA RECESIVA (CON MLPA)
GEN(ES) ASOCIADOS: POLG
PRl OPACIFICACION CORNEAL Y OTRAS ANOMALIAS OCULARES
GEN(ES) ASOCIADOS: PXDN
VAL A OSTEOPETROSIS MALIGNA AUTOSOMICA RECESIVA TIPO 2
GEN(ES) ASOCIADOS: TNFSFI1
VAALCIIl OSTEOPETROSIS MALIGNA AUTOSOMICA RECESIVA TIPO 3 CON ACIDOSIS RENAL TUBULAR
GEN(ES) ASOCIADOS: CA2
VA OSTEOPETROSIS MALIGNA AUTOSOMICA RECESIVA TIPO 5
GEN(ES) ASOCIADOS: OSTM
VA OSTEOPETROSIS MALIGNA INFANTIL AUTOSOMICA RECESIVA TIPO 1
GEN(ES) ASOCIADOS: TCIRG
VAP OSTEOPETROSIS MALIGNA INFANTIL AUTOSOMICA RECESIVA TIPO 4
GEN(ES) ASOCIADOS: CLCN7
VAL PALMITOIL PROTEINA TIOESTERASA
LEUCOCITOS
PATI30 PARALISIS DE LA MIRADA HORIZONTAL, CON ESCOLIOSIS PROGRESIVA
GEN(ES) ASOCIADOS: ROBO3
VA QUERATOCONO TIPO 1
GEN(ES) ASOCIADOS: VSXI
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7598200

Z598700

2598800

2598900

Z599000

7599100

7599200

2599300

7599400

2599500

72599600

Z599700

7599800

2599900

2600000

2600100

2600200

2600300

2600400

2600500

2600600

2600700

2600800

2600900

2601000

2601100

2601200

2601300

2601400

2601500

RETENCION NO RETROGRADA NO SINDROMICA CONGENITA

GEN(ES) ASOCIADOS: ATOH7

RETINA DESFLECADA FAMILIAR BENIGNA

GEN(ES) ASOCIADOS: PLA2G5

RETINITIS PIGMENTOSA JUVENIL

GEN(ES) ASOCIADOS: LRAT

RETINITIS PIGMENTOSA TIPO 1, AUTOSOMICA DOMINANTE (CON MLPA)
GEN(ES) ASOCIADOS: RP1

RETINITIS PIGMENTOSA TIPO 10, AUTOSOMICA DOMINANTE (CON MLPA)
GEN(ES) ASOCIADOS: IMPDH]1

RETINITIS PIGMENTOSA TIPO 11, AUTOSOMICA DOMINANTE (CON MLPA)
GEN(ES) ASOCIADOS: PRPF3I

RETINITIS PIGMENTOSA TIPO 12, AUTOSOMICA RECESIVA (CON MLPA)
GEN(ES) ASOCIADOS: CRBI

RETINITIS PIGMENTOSA TIPO 13, AUTOSOMICA DOMINANTE

GEN(ES) ASOCIADOS: PRPF8

RETINITIS PIGMENTOSA TIPO 14, AUTOSOMICA RECESIVA

GEN(ES) ASOCIADOS: TULP1

RETINITIS PIGMENTOSA TIPO 17, AUTOSOMICA DOMINANTE

GEN(ES) ASOCIADOS: CA4

RETINITIS PIGMENTOSA TIPO 18, AUTOSOMICA DOMINANTE

GEN(ES) ASOCIADOS: PRPF3

RETINITIS PIGMENTOSA TIPO 19, AUTOSOMICA RECESIVA (CON MLPA)
GEN(ES) ASOCIADOS: ABCA4

RETINITIS PIGMENTOSA TIPO 2, LIGADA AL CROMOSOMA X (CON MLPA)
GEN(ES) ASOCIADOS: RP2

RETINITIS PIGMENTOSA TIPO 20, AUTOSOMICA RECESIVA (CON MLPA)
GEN(ES) ASOCIADOS: RPE65

RETINITIS PIGMENTOSA TIPO 23, LIGADA AL CROMOSOMA X

GEN(ES) ASOCIADOS: OFDI

RETINITIS PIGMENTOSA TIPO 25 (CON MLPA)

GEN(ES) ASOCIADOS: EYS

RETINITIS PIGMENTOSA TIPO 26, AUTOSOMICA RECESIVA

GEN(ES) ASOCIADOS: CERKL

RETINITIS PIGMENTOSA TIPO 27, AUTOSOMICA DOMINANTE

GEN(ES) ASOCIADOS: NRL

RETINITIS PIGMENTOSA TIPO 28, AUTOSOMICA RECESIVA

GEN(ES) ASOCIADOS: FAMI61A

RETINITIS PIGMENTOSA TIPO 3, LIGADA AL CROMOSOMA X (CON MLPA)
GEN(ES) ASOCIADOS: RPGR

RETINITIS PIGMENTOSA TIPO 30, AUTOSOMICA DOMINANTE

GEN(ES) ASOCIADOS: FSCN2

RETINITIS PIGMENTOSA TIPO 31, AUTOSOMICA DOMINANTE

GEN(ES) ASOCIADOS: TOPORS

RETINITIS PIGMENTOSA TIPO 33, AUTOSOMICA DOMINANTE

GEN(ES) ASOCIADOS: SNRNP200

RETINITIS PIGMENTOSA TIPO 35, AUTOSOMICA DOMINANTE / RECESIVA
GEN(ES) ASOCIADOS: SEMA4A

RETINITIS PIGMENTOSA TIPO 36, AUTOSOMICA RECESIVA

GEN(ES) ASOCIADOS: PRCD

RETINITIS PIGMENTOSA TIPO 37, AUTOSOMICA DOMINANTE / RECESIVA
GEN(ES) ASOCIADOS: NR2E3

RETINITIS PIGMENTOSA TIPO 38, AUTOSOMICA RECESIVA

GEN(ES) ASOCIADOS: MERTK

RETINITIS PIGMENTOSA TIPO 39 (CON MLPA)

GEN(ES) ASOCIADOS: USH2A

RETINITIS PIGMENTOSA TIPO 4, AUTOSOMICA DOMINANTE / RECESIVA (CON MLPA)
GEN(ES) ASOCIADOS: RHO

RETINITIS PIGMENTOSA TIPO 40, AUTOSOMICA RECESIVA

GEN(ES) ASOCIADOS: PDE6B
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yA (O RETINITIS PIGMENTOSA TIPO 41, AUTOSOMICA RECESIVA
GEN(ES] ASOCIADOS: PROMI
yA{0]y(\[ Il RETINITIS PIGMENTOSA TIPO 42, AUTOSOMICA DOMINANTE
GEN(ES) ASOCIADOS: KLHL7
yA{) UMM RETINITIS PIGMENTOSA TIPO 43, AUTOSOMICA RECESIVA
GEN(ES]) ASOCIADOS: PDEGA
A L[OMM RETINITIS PIGMENTOSA TIPO 44, AUTOSOMICA DOMINANTE / RECESIVA
GEN(ES) ASOCIADOS: RGR
pA sy Jo)Mll RETINITIS PIGMENTOSA TIPO 45, AUTOSOMICA RECESIVA
GEN(ES) ASOCIADOS: CNGBI
pAsy (OB RETINITIS PIGMENTOSA TIPO 46, AUTOSOMICA RECESIVA
GEN(ES) ASOCIADOS: IDH3B
yA7JJll RETINITIS PIGMENTOSA TIPO 47, AUTOSOMICA RECESIVA
GEN(ES) ASOCIADOS: SAG
yA7X{ sl RETINITIS PIGMENTOSA TIPO 48, AUTOSOMICA DOMINANTE
GEN(ES) ASOCIADOS: GUCAI1B
yA:o 7L Bl RETINITIS PIGMENTOSA TIPO 49, AUTOSOMICA RECESIVA
GEN(ES) ASOCIADOS: CNGAI
yA L Ml RETINITIS PIGMENTOSA TIPO 50, AUTOSOMICA DOMINANTE (CON MLPA)
GEN(ES) ASOCIADOS: BEST1
yA07J )Ml RETINITIS PIGMENTOSA TIPO 51, AUTOSOMICA RECESIVA
GEN(ES) ASOCIADOS: TTC8
yA7 WMl RETINITIS PIGMENTOSA TIPO 53, AUTOSOMICA RECESIVA (CON MLPA)
GEN(ES) ASOCIADOS: RDH12
407Xl RETINITIS PIGMENTOSA TIPO 54, AUTOSOMICA RECESIVA
GEN(ES) ASOCIADOS: C20RF71
407X Ml RETINITIS PIGMENTOSA TIPO 55, AUTOSOMICA RECESIVA
GEN(ES]) ASOCIADOS: ARL6
yAL{0 Ml RETINITIS PIGMENTOSA TIPO 56, AUTOSOMICA RECESIVA
GEN(ES) ASOCIADOS: IMPG2
pA LA (UMM RETINITIS PIGMENTOSA TIPO 57, AUTOSOMICA RECESIVA
GEN(ES) ASOCIADOS: PDE6G
yA: k7Ll RETINITIS PIGMENTOSA TIPO 58, AUTOSOMICA RECESIVA
GEN(ES) ASOCIADOS: ZNF513
P k(M RETINITIS PIGMENTOSA TIPO 59, AUTOSOMICA RECESIVA
GEN(ES) ASOCIADOS: DHDDS
Uk ZL[Jll RETINITIS PIGMENTOSA TIPO 60
GEN(ES]) ASOCIADOS: PRPF6
P kMMl RETINITIS PIGMENTOSA TIPO 61, AUTOSOMICA RECESIVA
GEN(ES) ASOCIADOS: CLRN1
pA-()k{:s\Mll RETINITIS PIGMENTOSA TIPO 62, AUTOSOMICA RECESIVA
GEN(ES) ASOCIADOS: MAK
pAL VIl RETINITIS PIGMENTOSA TIPO 64, AUTOSOMICA RECESIVA
GEN(ES) ASOCIADOS: C8ORF37
pA{)x: )Ml RETINITIS PIGMENTOSA TIPO 66, AUTOSOMICA RECESIVA
GEN(ES) ASOCIADOS: RBP3
pA VIl RETINITIS PIGMENTOSA TIPO 7, AUTOSOMICA DOMINANTE (CON MLPA)
GEN(ES) ASOCIADOS: PRPH2
P4 ki[o/JURl RETINITIS PIGMENTOSA TIPO 7
GEN(ES) ASOCIADOS: ROM1
pZA[VBM RETINITIS PIGMENTOSA TIPO 74, AUTOSOMICA RECESIVA
GEN(ES) ASOCIADOS: BBS2
p(10 7)) Bl RETINITIS PIGMENTOSA TIPO 9, AUTOSOMICA DOMINANTE
GEN(ES) ASOCIADOS: RP9
y VROl RETINITIS PIGMENTOSA, JUVENIL, AUTOSOMICA RECESIVA
GEN(ES) ASOCIADOS: SPATA7
(Y[Rl RETINITIS PIGMENTOSA, RELACIONADA AL GEN SEMA4C
GEN(ES) ASOCIADOS: SEMA4C
pA IS JO Ml RETINITIS PUNCTATA ALBESCENS (CON MLPA)

GEN(ES) ASOCIADOS: RHO
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2604600

2604700

2604800

2604900

2607100

2632200

72634800

2634900

Z030600

Z030700

Z030800

Z030900

Z031100

2638900

2079200

Z079300

Z079400

Z079500

2080700

2080800

2641000

2644500

2644900

2647200

Z647400

2647500

2648000

Z150000

Z150100

Z151600

RETINITIS PUNCTATA ALBESCENS

GEN(ES) ASOCIADOS: RLBP1

RETINOBLASTOMA
DELECIONES-DUPLICACIONES [MLPA) GEN RB1
RETINOBLASTOMA

SECUENCIACION GEN RBI

RETINOBLASTOMA, DELECION 13Q14 (GEN RB1)
FISH SANGRE TOTAL

RETINOSQUISIS JUVENIL LIGADA AL X

GEN(ES) ASOCIADOS: RSI

SIALIDOSIS

GEN(ES) ASOCIADOS: NEUI

SINDROME BRANQUIO-OTO-RENAL TIPO 1(CON MLPA)
GEN(ES) ASOCIADOS: EYAI

SINDROME BRANQUIO-OTO-RENAL TIPO 2
GEN(ES) ASOCIADOS: SIX5

SINDROME DE ALPORT LIGADO AL X
SECUENCIACION GEN COL4A5

SINDROME DE ALPORT
DELECIONES-DUPLICACIONES [MLPA) GEN COL4A5
SINDROME DE ALPORT

SECUENCIACION GEN COL4A3

SINDROME DE ALPORT

SECUENCIACION GEN COL4A4

SINDROME DE ALSTROM

GEN(ES) ASOCIADOS: ALMST

SINDROME DE ALSTROM

GEN(ES) ASOCIADOS: ALMST

SINDROME DE AXENFELD-RIEGER TIPO 1
DELECIONES-DUPLICACIONES (MLPA) GEN PITX2
SINDROME DE AXENFELD-RIEGER TIPO 1
GEN(ES) ASOCIADOS: PITX2

SINDROME DE AXENFELD-RIEGER TIPO 3
DELECIONES-DUPLICACIONES [MLPA) GEN FOXCI
SINDROME DE AXENFELD-RIEGER TIPO 3
GEN(ES) ASOCIADOS: FOXCI

SINDROME DE BARDET-BIEDL 1

GEN(ES) ASOCIADOS: BBSI

SINDROME DE BARDET-BIEDL 2

GEN(ES) ASOCIADOS: BBS2

SINDROME DE BARDET-BIEDL TIPO 14

GEN(ES) ASOCIADOS: CEP290

SINDROME DE BLEFAROFIMOSIS-PTOSIS-DISCAPACIDAD INTELECTUAL
GEN(ES) ASOCIADOS: UBE3B

SINDROME DE BRANQUIO-OCULO-FACIAL
GEN(ES) ASOCIADOS: TFAP2A

SINDROME DE CATARATA-MICROCORNEA
GEN(ES) ASOCIADOS: GJA8

SINDROME DE CHARGE
DELECIONES-DUPLICACIONES [MLPA) GEN CHD7
SINDROME DE CHARGE

SECUENCIACION MASIVA [NGS) GEN CHD7
SINDROME DE COAT PLUS

GEN(ES) ASOCIADOS: CTC1

SINDROME DE COCKAYNE

SECUENCIACION GEN ERCC6

SINDROME DE COCKAYNE

SECUENCIACION GEN ERCC8

SINDROME DE COHEN
DELECIONES-DUPLICACIONES [MLPA) GEN COH1 (VPSI3B)

SEQUENCE REFERENCE LAB @



y4l VIl SINDROME DE COHEN
SECUENCIACION MASIVA [NGS) GEN COH1 (VPS13B)

y#23 k([ SINDROME DE DONNAI-BARROW
SECUENCIACION MASIVA [NGS) GEN LRP2

y#5 Yyl SINDROME DE ECTRODACTILIA-DISPLASIA ECTODERMICA-FISURA LABIOPALATINA 3 (EEC3)
SECUENCIACION EXONES (5-8,13-14) GEN TP63

pA:5:yL: Bl SINDROME DE FRASER
GEN(ES) ASOCIADOS: FRAST

pA33: {0\ Il SINDROME DE GILLESPIE

GEN(ES) ASOCIADOS: ITPRI

yaZVE (OBl SINDROME DE HAY-WELLS

SECUENCIACION EXONES (13,14) GEN TP63

yA1 s\l SINDROME DE HERMANSKY PUDLAK TIPO 4

GEN[ES) ASOCIADOS: HPS4

yA:{1) (UMM SINDROME DE HERMANSKY-PUDLAK TIPO 1

GEN[ES) ASOCIADOS: HPSI

pA({oP )Ml SINDROME DE HERMANSKY-PUDLAK TIPO 2

GEN[ES) ASOCIADOS: AP3BI

pAS{ok{ )Ml SINDROME DE HERMANSKY-PUDLAK TIPO 3

GEN[ES) ASOCIADOS: HPS3

pA ({0l SINDROME DE HERMANSKY-PUDLAK TIPO 5

GEN[ES) ASOCIADOS: HPS5

pA {0 [OMll SINDROME DE HERMANSKY-PUDLAK TIPO 6

GEN[ES) ASOCIADOS: HPS6

pAS0 0[Ol SINDROME DE HERMANSKY-PUDLAK TIPO 7

GEN[ES) ASOCIADOS: DTNBP1

pAS07 0Vl SINDROME DE HERMANSKY-PUDLAK TIPO 8

GEN(ES) ASOCIADOS: BLOCIS3

p4J01: O SINDROME DE HIPER IGE AUTOSOMICO DOMINANTE

GEN(ES) ASOCIADOS: STAT3

y4 {23 (OM SINDROME DE HIPERFERRITINEMIA Y CATARATA
SECUENCIACION ZONA REGULADORA GEN FTL

yAJ: 01O SINDROME DE HIPERFERRITINEMIA-CATARATA
GEN(ES) ASOCIADOS: FTL

pA17. )Ml SINDROME DE JALILI
GEN(ES) ASOCIADOS: CNNM4

yZA (1)l SINDROME DE JOUBERT CON DEFECTO OCULORENAL

GEN[ES) ASOCIADOS: CEP290

yZALX{ OBl SINDROME DE KEARNS-SAYRE

DELECION (4977 PB) GEN MTDNA

yAS3 70\l SINDROME DE KNOBLOCH TIPO 1

GEN[ES) ASOCIADOS: COL18AI

yy 0]\ SINDROME DE LA CORNEA FRAGIL

GEN[ES) ASOCIADOS: ZNF469

pZyL 1Ml SINDROME DE LEOPARD

GEN[ES) ASOCIADOS: PTPNI1

yZ %Il SINDROME DE LINFEDEMA-DISTIQUIASIS

GEN[ES) ASOCIADOS: FOXC2

yZ V2Ol SINDROME DE LOWE

GEN[ES) ASOCIADOS: OCRL

vy )l SINDROME DE MAINZER SALDINO

GEN[ES) ASOCIADOS: IFT140

yZV.1:7X)l)lll SINDROME DE MARFAN

DELECIONES-DUPLICACIONES (MLPA) GEN FBN1

yZV.L1) 0Bl SINDROME DE MARFAN

GEN[ES) ASOCIADOS: FBN1

yZVLT Bl SINDROME DE MARINESCO-SJOGREN

GEN(ES) ASOCIADOS: SILI

vy )\l SINDROME DE MARSHALL (CON MLPA)
GEN(ES) ASOCIADOS: COLTIAI
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PZIR 0 SINDROME DE MELAS, RELACIONADO CON MT-TL1
GEN(ES) ASOCIADOS: MT-TL1
PZEALI SINDROME DE MOHR-TRANEBJAERG
GEN(ES) ASOCIADOS: TIMM8A
FZE SINDROME DE MOWAT-WILSON
DELECIONES-DUPLICACIONES (MLPA] GEN ZEB2
PZC0 0 SINDROME DE MOWAT-WILSON
GEN(ES) ASOCIADOS: ZEB2
P20 SINDROME DE NAIL PATELLA
GEN(ES) ASOCIADOS: LMXIB
P2 SINDROME DE NANCE-HORAN
GEN(ES) ASOCIADOS: NHS
PZEA SINDROME DE NOONAN TIPO 1
GEN(ES) ASOCIADOS: PTPNII
P2 SINDROME DE NOONAN TIPO 3
GEN(ES) ASOCIADOS: KRAS
PZL 0l SINDROME DE NOONAN TIPO 4
GEN(ES) ASOCIADOS: SOSI
P2l SINDROME DE NOONAN TIPO 5
GEN(ES) ASOCIADOS: RAFI
PZrZi B SINDROME DE NOONAN TIPO 6
GEN(ES) ASOCIADOS: NRAS
AR SINDROME DE NOONAN TIPO 7
GEN(ES) ASOCIADOS: BRAF
A3 SINDROME DE OHDO
GEN(ES) ASOCIADOS: KATEB
Al SINDROME DE PETERS-PLUS
GEN(ES) ASOCIADOS: B3GLCT
a2l SINDROME DE PIERSON
GEN(ES) ASOCIADOS: LAMB2
P2l SINDROME DE RETRACCION DE DUANE
GEN(ES) ASOCIADOS: CHNI
SINDROME DE RETRACCION DE DUANE
GEN(ES) ASOCIADOS: SALL4
pAL: RO SINDROME DE REVESZ
GEN(ES) ASOCIADOS: TINF2
AL 7Tl SINDROME DE SENIOR-LOKEN TIPO 5
GEN(ES) ASOCIADOS: IQCBI
ALl SINDROME DE SJOGREN-LARSSON
GEN(ES) ASOCIADOS: ALDH3A2
2Ll SINDROME DE STICKLER TIPO 1(CON MLPA)
GEN(ES) ASOCIADOS: COL2A
P23 SINDROME DE STICKLER TIPO 1, OCULAR NO SINDROMICO (CON MLPA)
GEN(ES) ASOCIADOS: COL2AI
P2 SINDROME DE STICKLER TIPO 2 (CON MLPA)
GEN(ES) ASOCIADOS: COLTIAT
P2t SINDROME DE STICKLER TIPO 3
GEN(ES) ASOCIADOS: COLTIA2
2R SINDROME DE STICKLER TIPO IV
GEN(ES) ASOCIADOS: COL9AI
P2e | SINDROME DE STICKLER TIPO V
GEN(ES) ASOCIADOS: COL9A2
P2l SINDROME DE STICKLER, AUTOSOMICO RECESIVO
GEN(ES) ASOCIADOS: COL9AI
e ]l SINDROME DE STURGE-WEBER
GEN(ES) ASOCIADOS: GNAQ
P227al SINDROME DE USHER TIPO 1D / F (CON MLPA)
GEN(ES) ASOCIADOS: PCDHI5
P72 SINDROME DE USHER TIPO 1G
GEN(ES) ASOCIADOS: USHIG
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p4:1:7 &)Vl SINDROME DE USHER TIPO 1)
GEN(ES) ASOCIADOS: CIB2
43 yZ0]V Ml SINDROME DE USHER TIPO 2C
GEN(ES) ASOCIADOS: ADGRV1
yA:3:yZ01V Il SINDROME DE USHER TIPO 2C
GEN(ES) ASOCIADOS: PDZD7
pA3 7\ Bl SINDROME DE USHER TIPO 3A
GEN(ES) ASOCIADOS: CLRNI
yar OBl SINDROME DE USHER TIPO IB
GEN(ES) ASOCIADOS: MYO7A
yar IOl SINDROME DE USHER TIPO ID
GEN[ES) ASOCIADOS: CDH23
rax Y Bl SINDROME DE USHER TIPO IIA
DELECIONES-DUPLICACIONES (MLPA) GEN USH2A
YT OBl SINDROME DE USHER TIPO IIA
GEN[ES) ASOCIADOS: USH2A
ragi O SINDROME DE USHER TIPO IlIA
GEN(ES) ASOCIADOS: CLRN1
parkl OBl SINDROME DE USHER TIPO IIIB
GEN[ES) ASOCIADOS: HARS
pA:3yp [ VIl SINDROME DE USHER, TIPO 1D
GEN[ES) ASOCIADOS: CDH23
47X\l SINDROME DE VICI
GEN[ES) ASOCIADOS: EPG5
yA:3:1:1:)Mll SINDROME DE WAARDENBURG / ALBINISMO (CON MLPA)
GEN(ES) ASOCIADOS: MITF
yA:1:1: 1)l SINDROME DE WAARDENBURG / ALBINISMO (CON MLPA)
GEN(ES) ASOCIADOS: TYR
p ARV SINDROME DE WAGNER
GEN(ES) ASOCIADOS: VCAN
47/ )Bl SINDROME DE WALKER-WARBURG
GEN(ES) ASOCIADOS: POMT2
y4:y,: 00 SINDROME DE WARBURG MICRO
GEN(ES) ASOCIADOS: RAB3GAP1
4Ll SINDROME WEILL-MARCHESANI
GEN(ES) ASOCIADOS: ADAMTSI10
g [0100s)Bll SINDROME DE WEILL-MARCHESANI, AUTOSOMICO DOMINANTE, TIPO 2 (CON MLPA)
GEN(ES) ASOCIADOS: FBN1
[0V SINDROME DE WEILL-MARCHESANI, AUTOSOMICO RECESIVO
GEN(ES) ASOCIADOS: ADAMTSI10
y4) kBl SINDROME DE WERNER
GEN[ES) ASOCIADOS: WRN (RECQL2)
y4 )l SINDROME DE WOLFRAM TIPO 1(CON MLPA)
GEN[ES) ASOCIADOS: WFSI
y4 )Ml SINDROME DE WOLFRAM TIPO 2
GEN[ES) ASOCIADOS: CISD2
y4 2310l SINDROME DE GOLTZ
GEN[ES) ASOCIADOS: PORCN
yALY (B SINDROME DEL COLOBOMA RENAL
GEN[ES) ASOCIADOS: PAX2
y4[1:y/ OBl SINDROME MICRO DE WARBURG 3
GEN[ES) ASOCIADOS: RABI8
y4 [0 SINDROME MICRO DE WARBURG TIPO 1
GEN[ES) ASOCIADOS: RAB3GAPI
YA SINDROME OCULO-FACIO-CARDIO-DENTAL (OFCD)
GEN[ES) ASOCIADOS: BCOR
y 47X 21 Jll SINDROME DE ROTHMUND-THOMPSON
GEN(ES) ASOCIADOS: RECQL4
pA:%1(:1 ) SINDROME SHORT
GEN(ES) ASOCIADOS: PIK3R1
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SINDROME WOLFRAM-LIKE, AUTOSOMICO DOMINANTE (CON MLPA)
GEN(ES) ASOCIADOS: WFS]
SUSCEPTIBILIDAD AL SINDROME DE EXFOLIACION
GEN(ES) ASOCIADOS: LOXLI
SUSCEPTIBILIDAD GENETICA A LA DEGENERACION MACULAR ASOCIADA A LA EDAD (DMAE)

SANGRE TOTAL
FAZI SUSCEPTIBILIDAD GENETICA AL GLAUCOMA EXFOLIATIVO
SANGRE TOTAL
TRIPEPTIDIL PEPTIDASA |
LEUCOCITOS

VITREORRETINOCOROIDOPATIA (CON MLPA)
GEN(ES]) ASOCIADOS: BESTI
VITREORRETINOPATIA EXUDATIVA (CON MLPA)
GEN(ES) ASOCIADOS: FZD4
VITREORRETINOPATIA EXUDATIVA FAMILIAR
GEN(ES) ASOCIADOS: LRP5
VITREORRETINOPATIA EXUDATIVA FAMILIAR LIGADA AL X
GEN(ES) ASOCIADOS: NDP
VITREORRETINOPATIA EXUDATIVA TIPO 5
GEN(ES) ASOCIADOS: TSPAN12
XANTOMATOSIS CEREBROTENDINOSA
GEN(ES) ASOCIADOS: CYP27AI
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