GENES Y SINDROMES GENETICOS ASOCIADOS A LAS VARIANTES GENETICAS ANALIZADAS

Anomalias Esqueléticas Craneosinostosis Fenotipo Sindromico
GEN SINDROME GEN SINDROME GEN SINDROME
Osteogénesis imperfecta, tipo | Sindrome de Crouzon BRAF Sindrome cardiofasciocutaneo
Osteogénesis imperfecta, tipo Il Sindrome de Apert KRAS Sindrome cardiofasciocutaneo Il
COL1A1 FGFR2
Osteogénesis imperfecta, tipo IlI Sindrome de Jackson-Weiss MAP2K1 | Sindrome cardiofasciocutaneo Il
Osteogénesis imperfecta, tipo IV Sindrome de Pfeiffer MAP2K2 | Sindrome cardiofasciocutaneo IV
Osteogénesis imperfecta, tipo Il FGFR1 | Sindrome de Pfeiffer HRAS Sindrome de Costello
COL1A2 | Osteogénesis imperfecta, tipo Ill CHD7 Sindrome de CHARGE
Osteogénesis imperfecta, tipo IV TSC1 Esclerosis tuberosa |
Acondroplasia TSC2 Esclerosis tuberosa Il
Displasia tanatofarica, tipo | COL2A1 Sindrome de Stickler, tipo |
FGFR3 Displasia tanatoforica, tipo Il COL11A1 | Sindrome de Stickler, tipo I
S.l’nd.rome de Crouzon con acantosis STAT3 Sindrome Hyper-IgE de infeccion
nigricans recurrente
LMNA Progeria de Hutchinson-Gilford

TrisoNIM® NEDSE) analiza 2038 variantes patogénicas y probablemente patogénicas localizadas en 18 genes, asociadas a 27 sindromes genéticos. El listado completo de las variantes incluidas en
este estudio (con #OMIM) estéa disponible en: https://bit.ly/listado-variantes-neoseq



