COMPROMETIDOS CON LA SALUD

Tratamos enfermedades usando Terapias Innovadoras

GENETICA: AREA DE ENFERMEDADES HEREDITARIAS

CATALOGO DE PRUEBAS: Curso 2019-2020 / PLAZO DE ENTREGA: dias habiles

Genética Molecular (2 tubos/ 3-5 ml de sangre periférica en EDTA) Técnica Plazo

Todos los paneles de NGS incluyen anadlisis de mutaciones, SNPs, indels y CNVs

1 Sindromes de susceptibilidad a Cancer (91 genes): Next Generation Sequencing 25 dias

- APC, AKTI, ATM, AXINZ, BAP1, BARDI, BMPRIA, BRCAL, BRCAZ, BRIP1, BUBIB, CDHI, CDK4, CDKN1B, CDKNZA, CEP57, CHEKZ,
CTNNAL DICERI, DIS3L2, EGLNI, ENG, EPCAM, EPHX1, FAM175A, FANI, FANCC, FH, FLCN, GALNTIZ, GPC3, GREMI1, HOXBI3, KIF1B,
KIT, MAP3K6, MAX, MCIR, MENI1, MET, MITF, MLH1, MLH3, MREIIA, MSH2, MSH6, MUTYH, NBN, NF1, NFKBIZ, NTHLI, PALBZ,
PALLD, PDGFRA, PIK3CA, PMSZ2, POLDI1, POLE, POT1, PRKARIA, PRSSI, PTEN, RAD50, RAD51C, RAD5ID, RBI, RET, RINTI, RPSZ20,
SCG5, SDHA, SDHAFZ, SDHB, SDHC, SDHD, SEMA4A, SMAD4, SMARCA4, SMARCBI, SPINK1, STK11, TERT, TMEM127, TP53, TS(I,
1SC2, VHL, WRN, WTI1, XRCC2y XRCCA4.

2 Cancer Colorrectal Hereditario: Next Generation Sequencing 25 dias

- APC, ATM, AXINZ, BARDI, BMPRIA, BRCAI, BRCAZ, BRIP1, BUB1B, CDKN1B, CHEKZ, ENG, EPCAM, EPHXI, FANI, FLCN, GALNTIZ,
MET, MLH1, MLH3, MSH2, MSH6, MUTYH, NFKBIZ, NTHLI1, PALB2, PMS2, POLDI, POLE, PTEN, RAD5ID, RPS20, SCG5/GREMI,
SEMA4A, SMAD4, SMARCA4, STK11, TP53y XRCCA4.

3 Cancer de Mama/Ovario y Ovario Hereditario: Next Generation Sequencing 25 dias

« AKTI, ATM, BARDI, BRCA1, BRCAZ, BRIPI, CDHI, CHEKZ, DICERI1, EPCAM, FAM175A, FANCC, MLHI, MRE11A, MSHZ, MSH6, MUTYH,
NBN, NF1, PALBZ, PIK3CA, PMS2, POLDI1, PTEN, RAD50, RAD51C, RAD51D, RINT1, SDHB, SDHD, SMARCA4, STK11, TP53y XRCC2.

4 Cancer Gastrico Hereditario: Next Generation Sequencing 25 dias

« APC, BMPRIA, BRCAL, BRCAZ, CDH1, CDKN2A, CTNNAIL, EPCAM, KIT, MAP3K6, MET, MLH1, MSHZ, MSH6, NF1, PDGFRA, PMSZ2,
PTEN, SDHA, SDHB, SDHC, SDHD, SMAD4, STK11y TP53.

5 Céncer Pancreatico Hereditario: Next Generation Sequencing 25 dias

« APC, ATM, BARDI, BMPRIA, BRCAL, BRCAZ, CDHI1, CDK4, CDKNZA, CHEKZ2, EPCAM, FANCC, MEN1, MLH1, MSHZ, MSH6, MUTYH,
NBN, NF1, PALBZ, PALLD, PMSZ2, PRSS1, PTEN, SMAD4, SPINK1, STK11, TP53, TSC1, TSC2y VHL.

6 Cancer de Prostata Hereditario: Next Generation Sequencing 25 dias
- ATM, BRCAI BRCA2, CHEK2, EPCAM, HOXBI3, MLHI, MSH2, MSH6, NBN, PMS2y TP53.
7 Cancer Renal y del Tracto Urinario Hereditario: Next Generation Sequencing 25 dias

- BAPI, BUBIB, CEP57, DICERI, DIS3L2, EPCAM, FH, FLCN, GPC3, MET, MLH1, MSHZ, MSH6, PALBZ, PMSZ2, PTEN, SDHA, SDHB, SDHC,
SDHD, SMARCA4, SMARCBI, TP53, TSCI1, TSC2, VHLy WTI.

8 Cancer de Tiroides Hereditario: Next Generation Sequencing 25 dias
« APC, CHEKZ, DICERI, MENI, PRKARIA, PTEN, RET, SDHB, SDHD, TP53y WRN.
9 Melanoma Hereditario: Next Generation Sequencing 25 dias

« BAPI, BRCAI, BRCAZ, CDK4, CDKNZ2A, MCIR, MITF, POLE, POTI, PTEN, RB1, TERTY TP53.

10 Paraganglioma Feocromocitoma (PGL/PCC) Hereditario: Next Generation Sequencing 25 dias
«  EGLNI, FH, KIFIB, MAX, MENI, NF1, RET, SDHA, SDHAF2, SDHB, SDHC, SDHD, TMEM127Yy VHL.

@ Los Antares 320 Torre A- Of. 606,Surco & +01 623 6444/612 1290 =info@vchiotec.com

www.vchiotec.com
Genética: Area de enfermedades hereditarias




COMPROMETIDOS CON LA SALUD

Tratamos enfermedades usando Terapias Innovadoras

GENETICA: AREA DE ENFERMEDADES HEREDITARIAS

Gendmica Molecular (2 tubos/ 3-5 ml de sangre periférica en EDTA) Técnica Plazo
11 Test Farmacogenémico OneOme Varios 15 dias
12 UGT1A1*28, toxicidad a tratamiento con irinotecan Secuenciacion Sanger 10 dias
13 TYMS (repeticion 28 pb) + DPD (IVS14+1 G>A) +MTHFR (c.C677T),

toxicidad a tratamiento fluoropirimidinas (5-FU) Varios 10 dias
14 Fibrosis quistica, IVS8-Tn (poli-T) y las 50 mutaciones mas frecuentes en el gen CFTR Secuenciacion Sanger 20 dias
15 Frégil X, expansién CGG gen FMR1 PCR Tiempo real 20 dias
16 Estudio dirigido de mutaciones conocidas Secuenciacion Sanger 15 dias
17 FISH para DiGeorge 22q 11.2 FISH Sonda 15 dias
18 Otras: Bajo demanda
Citogenémica (2 tubos/ 3-5 ml de sangre periférica en EDTA) Técnica Plazo
Anélisis de Variacion de nimero de copias (CNV)
19 Array CGH 60K postnatal Array CGH 20 dias
20 Autismo Array CGH 180K Array CGH 20 dias
21 Diagndstico prenatal no invasivo de aneuploidias cromosémicas Next Generation Sequencing 20 dias
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