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Afectiuni
metabolice
ereditare
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Polipoza adenomatoasa familiald (MUTYH)
Polipoza adenomatoasa familiald (APC)
Paragangliom - feocromocitom ereditar
Polipoza juvenila

Sindromul Li-Fraumeni

Neoplazie endocrind multipla de tip 1
Neoplazie endocrind multipla de tip 2
Neurofibromatoza de tip 2

Sindromul Peutz-Jeghers

Tumori hamartomatoase asociate cu PTEN
Retinoblastom

Complexul sclerozei tuberoase

Boala von Hippel-Lindau

Tumord Wilms asociatd WT1

Cancer ereditar de san/ovarian

Sindromul Lynch

Cardiomiopatie aritmogend de ventricul drept
Tahicardie ventriculara polimorfa
catecolaminergica

Hipercolesterolemie familiala
Cardiomiopatie hipertroficd/dilatativa

Sindromul QT lung tip 1 (Romano-Ward), tip 2
si tip 3, Sindromul Brugada

Sindromul Loeys-Dietz

Sindromul Ehlers-Danlos vascular

Sindromul Marfan

Anevrisme aortice toracice familiale / Disectii

Susceptibilitate la hipertermie maligna

Acidurie 2-hidroxiglutarica

Acidurie 2-metil-3-hidroxi-butirica

Deficit de 2-metil butiril CoA dehidrogenaza
Acidurie 3-hidroxi-3-metilglutaricd
3-metilcrotonilglicinurie

Acidurie 3-metilglutaconicé (tip I - deficit de
hidratazd)

Deficit de acil-CoA dehidrogenaza cu lant
foarte lung
Deficit de adenin fosforibozil transferaza

Deficit de adenozin dezaminaza
Alkaptonurie

Acidurie alfa-cetoadipica

Acidurie argininosuccinica
Argininurie

Sindromul Barth

Acidurie beta-aminoizobutirica
Deficit de beta-hidroxiizobutiril CoA dezacilaza
Deficit de beta-cetotiolaza

Deficit de beta-ureidopropionaza
Deficit de biotinidaza

Boala Canavan

Deficit de carbamilfosfat sintetaza
Carnozinurie

Citrulinurie tip I (deficit de argininosuccinat
sintetaza)

Citrulinurie tip II (deficit de citrind)
Galactozurie clasica

Cistatinionurie

Deficit de citocrom C oxidaza

Sindromul de Toni - Debré - Fanconi
Acidurie D-glicericd

Acidurie dicarboxilica

Deficit de dihidrolipoil dehidrogenaza (E3)
Deficit de dihidropirimidinaza
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Deficit de dihidropirimidin dehidrogenaza
Encefalopatie cauzatd de hidroxichinureninurie
Sucrozurie endogena

Encefalopatie etilmalonica

Acidurie formiminoglutamica

Deficit de fructoza-1,6-difosfataza

Deficit de fumarat hidrataza

Deficit de galactokinaza

Deficit de galactoza epimeraeza

Deficit de gama-glutamil transpeptidaza
Acidemie glutarica II (legatd de ETFB)
Acidurie glutarica de tip I

Acidurie glutarica de tip II

Deficit de glutation sintetaza

Glicerolurie

Sindromul Hartnup

Hawkinsinurie

Xantinurie ereditara

Histidinurie

Deficit de holocarboxilaza sintetaza
Homocistinurie deficit de cistationind beta-
sintetaza

Hiperhidroxiprolinurie

Hiperglicinurie

Hiperleucina-izoleucinurie
Hipermetioninurie (deficit MAT 1/I1I)

Sindromul hiperornitinemie-hiperamonemie-
homocitrulinurie (HHH)

Hiperfenilalaninurie (varianta, benignd)
Hiperpipecolaturie

Hiperprolinurie de tip I

Hiperprolinurie de tip II

Imidazol aminoacidurie

Boala Refsum infantila

Deficit de izobutiril-CoA dehidrogenaza
Acidurie izovalericd

Sindromul Kelley-Seegmiller
Intolerantd la lactoza

Sindromul Leigh

Sindromul Lesch-Nyhan

IDeﬁcit de 3-OH acil-CoA dehidrogenaza cu lant
un

Intglerant:é lizinurica la proteine
Acidurie malonica

Leucinoza

Deficit de L-3-OH acil-CoA dehidrogenaza cu lant
mediu/scurt

Deficit de acil-CoA dehidrogenaza cu lant mediu
Acidurie metilmalonica

Acidurie metilmalonica (Cbl A si Cbl B)

Acidurie metilmalonica (Cbl A si Cbl D)

Deficit de dehidrogenaza semialdehida
metilmalonica

Deficit de mevalonat kinaza

Deficit de N-acetilglutamat sintetaza
Adrenoleucodistrofie neonatald

Colestaza intrahepaticd neonatala cauzata de
deficitul de citrina

Deficit de ornitind transcarbamilaza

Acidurie orotica

Fenilcetonurie (deficit de fenilalanind hidroxilazd)
Hiperoxalurie primara

Acidurie propionica

Deficit de piruvat carboxilaza

Deficit de piruvat decarboxilaza

Deficit de piruvat dehidrogenaza (E1)

Deficit de piruvat dehidrogenaza fosfataza
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Predispozitie
ereditars la
pierderea
auzului
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Zaharopinurie
Sarcozinurie

Convulsii - deficit intelectual cauzat de
hidroxilizinurie
Deficit de acil-CoA dehidrogenaza cu lant scurt

Deficit de dehidrogenaza a semialdehidei succinice
Sindromul Tada

Galactozurie tranzitorie

Tirozinurie cauzata de o boald hepatica

Tirozinurie de tip I (tirozinurie hepatorenald)
Tirozinurie de tip II (tirozinurie oculocutana)

Tirozinurie de tip III (deficit de 4-
hidroxifenilpiruvat dioxigenaza)

Valinurie

Sindromul Zellweger
Sindromul Zellweger-like
Boala Wilson

Sindromul Arts

Sindromul Bart-Pumphrey / Manifestari
dermatologice
Sindromul Bartter tip 4A

Sindromul branhio-oto-renal (BOR)
Boala dintilor Chacot-Marie (CMT) de tip X5
Sindromul Chudley-McCullough
Surditate autosomal dominanta 1
Surditate autosomal dominantd 10
Surditate autosomal dominantd 14
Surditate autosomal dominanta 15
Surditate autosomal dominantd 22
Surditate autosomal dominantd 25
Surditate autosomal dominantd 28
Surditate autosomal dominanta 36
Surditate autosomal dominanta 40
Surditate autosomal dominantd 5
Surditate autosomal dominantd 73
Surditate autosomal dominanta 8
Surditate autosomal dominantd 12
Surditate autosomal dominanta 9
Surditate autosomal recesiva 12
Surditate autosomal recesiva 15
Surditate autosomal recesiva 18
Surditate autosomal recesiva 2
Surditate autosomal recesiva 21
Surditate autosomal recesiva 23
Surditate autosomal recesiva 25
Surditate autosomal recesiva 28
Surditate autosomal recesiva 29
Surditate autosomal recesiva 3
Surditate autosomal recesiva 30
Surditate autosomal recesiva 31
Surditate autosomal recesiva 35
Surditate autosomal recesiva 37
Surditate autosomal recesiva 39
Surditate autosomal recesiva 42
Surditate autosomal recesiva 48
Surditate autosomal recesiva 49
Surditate autosomal recesiva 59
Surditate autosomal recesiva 6 (asociata cu TMIE)

Surditate autosomal recesivé 6 (asociatd cu
WFS1)
Surditate autosomal recesivd 61

Surditate autosomal recesiva 63
Surditate autosomal recesiva 67
Surditate autosomal recesiva 7

Surditate autosomal recesivd 79

Surditate autosomal recesiva 8
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Predispozitie
ereditard la
convulsii

Surditate autosomal recesiva 84
Surditate autosomal recesiva 9
Surditate autosomal recesiva 91
Dentinogeneza imperfecta
Displazie ectodermicd / staturd mica
Eritrokeratodermie variabila si progresiva
Hipercolanemie familiald

Distrofie corneana Fuchs

Displazie ectodermica hidrotica (HED), cunoscuta si
ca sindromul Clouston

Sindromul Jarvell si Lang-Nielsen (JLNS)
Macrotrombocitopenie (tulburdri legate de MYH9)

Sindromul Mohr-Tranebjaerg (surditate - distonie -
neuropatie optica)

Surditate Nance (DFNX2)
Sindromul Stickler non-ocular
Sindromul OSMED

Sindromul Pendred

Neuropatie periferica, mnopatle, réguseald si
pierderea auzului (PNMHH)

Superactivitatea fosforibosilpirofosfat sintetazei
Colestaza intrahepatica familiala progresiva 4
Convulsii, sindrom de orbire corticald si microcefalie
Sindromul Usher tip 2C

Sindromul Usher tip 1D

Sindromul Usher tip 1F

Sindromul Usher tip 1

Sindromul Usher tip 1 / Afectare vestibulard
Sindromul Usher tip 1C

Sindromul Usher tip 2

Sindromul Usher tip 2D

Sindromul Usher tip 3

Retinitd pigmentara izolata

Sindromul Wolfram

Acidurie 3-metilglutaconica cu surditate,
encefalopatie si sindrom asemanator cu Leigh
(MEGDEL)

Sindromul Angelman

Hipocalcemie autosomala dominanta,
hiperparatiroidism familial izolat

Sindromul Barth

Epilepsie infantild familiald benigna (BFIE)
Epilepsie neonatald familiala benigna (BFNE)
Epilepsie neonatala familiald benigna (BFNE) la

capatul usor al encefalopatiei éepileptice neonatale
asociate KCNQ2 (NEE) la capatul sever

Deficit de carnitind-acilcarniting translocazé (CACT)
Epilepsie cu absente in timpul copildriei

Tulburdri datorate deficitului de creatina (deficit de
guanidinoacetat metiltransferazé (GAMT))

Encefalopatie epileptica infantild precoce (EIEE) cu
sau fard retard mental

Encefalopatie epileptica infantila timpurie precoce 5
Encefalopatie epileptica cu debut precoce

Encefalopatie epileptica cu debut precoce (tulburari
legate de POLG)/sindromul Alpers

Encefalopatie epilepticd cu debut precoce / deficit de
GLUT1

Epilepsie cu retard mental

Epilepsie fara afectare cognitiva

Encefalopatie epilepticd, retard mental
I(E;\ﬁ?_)falopatie epileptica / hiperinsulinemie familiala

Dischinezie kinezigenica episodica
Encefalopatie cu acid etilmalonic (EE)

Migrend hemiplegica familiald; hemiplegie alternantd
a copildriei

Convulsii infantile familiale
Epilepsie familiald de lob temporal
Convulsii febrile / sindromul Dravet
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Epilepsie focala cu tulburari de vorbire cu/fara

retard mental
Encefalopatie legata de glicina

Deficit de hexozaminidaza A / sindromul Tay
Sachs

Deficit de hexozaminidaza B / sindromul Sandhoff

Hiperekplexie, posibil tulburdri de neurodezvoltare

Encefalopatie epileptica infantild
Sindromul Leigh (codificat de gena nucleard)

Sindromul Leigh (codificat de gena nucleard) /
Crize peurologice metabolice
asemandtoare accidentului vascular cerebral

Sindromul Leigh-like / insuficienta hepatica
tranzitorie infantild

Retard mental - asociat cu sindrom de locus fragil
FRAXE

Retard mental cu convulsii

Deficit al complexului mitocondrial 1
Sindrom de depletie a ADN-ului mitocondrial
Disfunctie mitocondriald

Sindromul Mohr-Tranebjaerg (surditate - distonie
- neuropatie optica)

Sindromul Mowat-Wilson (sindrom Hirschsprung
cu retard mental)

Retard mental si microcefalie cu hipoplazie pontina
si cerebeloasa

Deficit de acil-CoA dehidrogenaza multipld (MAAD)

Encefalopatie epileptica neonatald /
epilepsie care raspunde la fosfat de piridoxal

Boala Niemann-Pick de tip C (NPC)

Deficit de PDH / sindrom Leigh X-linkat

Deficit de legare PDH E3 / sindromul Leigh-like
Deficit de PDHB / sindromul Leigh-like
Sindromul Phelan-McDermid

Deficit de fosfoglicerat dehidrogenaza

Deficit de poliribonucleotid nucleotidiltransferaza
/sindromul Leigh-like

Epilepsie mioclonica progresiva / boala Lafora

Epilepsie mioclonica progresiva / boala Unverricht-
Lundborg

Epilepsie dependenta de piridoxind

Deficit de piruvat carboxilaza (PC)

Deficit de piruvat dehidrogenaza fosfataza
Sindromul Rett

Sialidozad (mucolipidoza de tip 1)

Sindrom de depletie a ADN-ului mitocondrial

asociat cu SUCLA2, formd encefalomiopaticd, cu
metilmalonic usor

Sindromul de disfunctie a metabolismului tiaminei
4 (tipul degenerare striatala bilaterald si
polineuropatie progresiva) / sindromul Leigh-like
Deficit de ubiquinol citocrom ¢ oxidoreductaza
subunitate nucleu 2 (UQCRC2)

Sindromul Wolcott-Rallison
Sindromul Wolfram / pierderea auzului asociata
WFS1

Total afectiuni

Cordlife Medical Philippines, Inc.

Unitatea 104, Bldg. H, UP-AyalaLand TechnoHub,
Commonwealth Ave., Brgy. UP Campus, Diliman,
orasul Quezon, Filipine

Tel: (02) 470 1735 / (02) 332 1888

E-mail: genscreen@ph.cordlife.com Mobil:

Site web: www.genscreen.asia/ph/DNAadvisor

Toate informatiile sunt corecte la momentul tiparirii.

Al A alddddd ofd o ddddd Al o Al aldddd A Ao d a4 «&«‘

28

Stabiliti o programare la noi pentru a afla mai multe detalii despre PlumCare DNA Advisor.
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