Esames:

ABCDI - Sequenciamento do
gene

Alfa-1-anti-tripsina - Mutacéo
Apolipoproteina B-100 defeituosa
familiar

Colestase intrahepatica

Diahetes Insipida ligada ao
Cromossomo X

Diahetes Mellitus Mody Tipo 2

Doenca de Gaucher

Doenga de Hunter

Doenca de Tay-Sachs infantil

Fibrose Cistica

Glucogeneose Tipo Ia G6PC-S
Glicoproteina GP-ITTa

Glucogeneose Tipo Ia Mutages
Arg83Cys e GIn347X do gene
G6PC-M

Glucogeneose Tipo Ih - Mutagies
¢.1042-1043DOCT e Gly339Cys
SLC-M

Glucogeneose Tipo Ih - do gene
SL{37AdSequenciamento

Glucogeneose Tipo IIT -
Sequenciamento do Gene AGL

Glucogeneose Tipo ITT -
Mutacies
do gene GLUD1

Hiperplasia supra-renal congénita

MCAD

Sindrome de Berardinelli-Seip
(Diabetes Lipoatrifico Congénito)

Sindrome de Gilbert

Sindrome de Rett

28

Iutagdo I166T no gene
ATPSE1

15g23-q24
por tnutacio

3 mutagdes

Mutagio Delta FS08

Mutagdes Delta-F508 e
G5423

Forma nio classica -
Composigio de IV3*
TEnTn

Iutagdes Delta FS08,
k5533, H1303K

Mutagdes

(G542,35459E,G551D,0Q552K

32 mutagdes

32 mutagdes + PoliT

33 mutagdes, 3 polimorfismos

e WS poli T
CFTE

Estude molecular da 11-3

hidrozlase

Estudo molecular da 21
hidrozilase

MECP2 - Exons: 6 & 4

Estudo de 6 Exons: 10, 11,

13,14, 15e 16

Técnicas Disponivels para o exame:

PCE e sequenciamento intron-exon no
gene ABCDI1

PCR EFLP

ECE e Secuenciamento

PCER

PCR e sequenciamento dos exons 2 e 3

do gene AWVPR2

PCR e sequenciamento do gene GCE
para MODT tipo 2

PCE - EFLP
PCR e Sequenciamento

PCE - EFLP

PCR

Secuenciamento de produto de PCR
PCE Alelo especifico Fluorescente

Sequenciamento de produto de PCR

PCR

PCER

PCER
Multiplex PCE. com detecgiio em
secuenciador

ultiplex PCE. com detecgiio em
secquenciador

Iultiplex PCE. com detecgiio em
secquenciador

Sequenciamento de produto de PCR
PCE e sequenciamento

PCR e sequenciamento

PCER e sequenciamente das Gln2473 no

gene GEPC
PCER e sequenciamento das mutages

. 1042-1043delCT
e Gly339Cys no gene SLC3744

PCR e sequenciamento do gene
SLC3T7A4

PCR e sequenciamente do gene AGL

PCR e sequenciamento

PCR e sequenciamento

LLPA

PCR-EFLP

PCR-3TR Fluorescente e genctipagem em

secuenciador
automatico

PCE-ZTR Fluorescente e genotipagem

MILPA + Sequenciamento de produto de

PCER

Amostra:

Sangue Total em EDTA
Sangue Total ern EDTA

Sangue Total e EDTA

Sangue Total e EDTA

Sangue Total em EDTA

Sangue Total e EDTA

Sangue Total em EDTA
Sangue Total e EDTA

Sangue Total ern EDTA

Sangue Total e EDTA

Sangue Total e EDTA
Sangue Total emn EDTA

Sangue Total em EDTA

Sangue Total em EDTA

Sangue Total em EDTA

Sangue Total em EDTA

Sangue Total em EDTA

Sangue Total e EDTA

Sangue Total e EDTA

Sangue Total em EDTA

Sangue Total e EDTA

Sangue Total em EDTA

Sangue Total em EDTA



, PUK & sequenciamento
Ezxons Individuaizades: 10 ou

11oul3ounld ouldouls

PCR e Sequenciamento dos exons 2, 14 e

Sindrome de Wilson 13

Sangue Total em EDTA

Caso o exame que procura nfio seja encontrado nesta lista, entre em contato com a nossa Bidloga responsavel pelo telefone:

043-3223-022% ou pelo e-maill labneurogene@gamail com




