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Cistinosis
Malformaciones Congénitas Renales
Hipercalcemia Hipocalcitrica Familiar

Hipercalcemia Hipocalcidrica Tipo |

Hipomagnesemia

Litiasis Renal (Incluye Urolitiasis y Nefrolitiasis)

Nefronoptisis Juvenil Tipo |

Nefronoptisis Primaria

Poliquistosis Renal Autosémica Dominante
Poliquistosis Renal Autosémica Recesiva

Pseudohipoaldosteronismo Tipo |

Pseudohipoaldosteronismo Tipo I-B, Autosémico Recesivo

Sindrome de Alport

Sindrome de Alport Ligado al Cromosoma X

Sindrome Nefrético Tipo IV

Sindrome Nefrético, Resistente a Esteroides

Panel Genético Nefrohepatico

Tipo de muestra: Sangre con EDTA

MLPA
NGS + CNV
MLPA

Secuenciacion Sanger

NGS + CNV

NGS + CNV

MLPA

NGS + CNV

MLPA y/o NGS
MLPA
Secuenciacion Sanger
Secuenciacion Sanger
MLPA
MLPA
Secuenciacion Sanger

Secuenciacion Sanger

NGS + CNV

Diaz Gill§GENOMICA

© 595 983 588 852 DX genomica@diazgill.com.py
% 595212174301 & genomica.diazgill.com

CTNS
Panel de genes
CASR

CASR

BSND, CASR, CLCNKB, CLDN16, CLDN19, CNNM2, EGF,
FAM111A, FXYD2, HNF1B, KCNA1, KCNJ10, MAGT1, NIPA2,
PCBD1, SARS2, SLC12A3 y TRPM6.

ADCY10, AGXT, APRT, GRHPR, HOGA1, HPRT1, KL,
OPLAH, PRPS1, SEC61A1, SLC26A1, SLC36A2, SLC37A4,
SLC3A1, SLC6A19, SLC6A20, SLC7A9, SLCIA3R1, UMOD,

VIPAS39 y VPS33B.

NPHP1

ANKS6, CEP164, CEP83, DCDC2, GLIS2, INVS, MAPKBP1,
NEKS, NPHP1, NPHP3, NPHP4, TMEM67, TTC21B, WDR19,
XPNPEP3 y ZNF423.

PKD1, PKD2
PKHD1
NR3C2

SCNN1A
COL4A3 ylo COL4A4
COL4A5
wr1

NPHS2

Panel de genes
Detecta los trastornos renales hereditarios mas prevalentes:
Sindrome de Alport, Bardet-Bied|, Bartter,
Meckel, Joubert, Kallmann, de heterotaxia y Sindrome

nefrético. Deficiencia combinada de hormona pituitaria,
Glomeruloesclerosis segmentaria focal, Hipogonadismo
hipogonadotropico, Colestasis intrahepéatica, Amaurosis
congeénita de Leber, Nefronoptisis, Hepatopatias mitocondriales
neonatales, Poliquistosis renal, Pseudohipoaldosteronismo,
Discinesia ciliar primaria, Acidosis tubular renal, Disgenesia
tubular renal, Displasia esquelética, Ciliopatia esquelética.

Entrega de Resultados: 30 - 40 dias
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