
 

 
 

 

  

Nombre Gen 
Deficiencia ACADM ACADM 
Alpha Thalassemia HBA 
Escleroris lateral amiotrófica (ALS) FUS 
Síndrome de Bardet-Biedl 10 BBS1 
B-talasemia HBB 
CADASIL NOTCH3 
Miocardiopatía dilatada LMNA 
Enf. Núcleo central  RYR1 
Charcot-Marie-Tooth  CMT1B(MPZ) 
Inmunodeficiencia combinanda ligada X IL2RG 
Hiperplasia suprarrenal congénita CYP21A2 
Fibrosis quística CFRT 
Distrofia muscular Duchenne DMD 
Síndrome de Ellis-van Creveld EVC (EVC2) 
Epidermolysis Bullosa LAMB3 
Exostosis tipo 1 EXT1 
Exostosis tipo 2 EXT2 
FSHD D4Z4 
Linfocitosis Hemofagocítica tipo 3 UNC13D 
Hemofilia A F8 
Histocompatibilidad HLA 
Síndrome de Holt-Oram TBX5 
Huntington HTT 
Hidrocefalia L1CAM 
Jeune DYNC2H 
Lynch LYNCH 
Síndrome de Marfan FBN1 
Mucopolisacaridosis tipo IV GALNS 
Neoplasia endocrina múltiple MEN1 
Neoplasia endocrina múltiple tipo 2 RET 
Displasia oculodentodigital GJA1 
Deficiencia de ornitina transcarbamilasa OTC 
Osteogénesis imperfecta COL1A1 
Poliquistosis Recesiva PKHD1 
Poliquistosis Dominante tipo 1 PKD1 
Poliquistosis dominante tipo 2 PKD2 
POMK gene POMK 
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 Nombre Gen 
Retinitis Pigmentosa RHO 
Síndrome de Saethre-Chotzen TWIST1 
Paraplegia espástica AD tipo 3 SPG3A 
Atrofia muscular espinal SMN1 
Displasia espondilo-epifisaria  COL2A1 
Steinert (DM1) DMPK 
Síndrome de Stickler COL11A1 
Tay-Sachs HEXA 
Treacher-Collins TCOF1 
Esclerosis tuberosa TSC1 
X-frágil FMR-1 


