Acondroplasia

Alfa talassemia

Ataxias

Atrofias

Charcot-Marie- Tooth -
PME22

COL1Al

Distrofia

Doenga de Gaucher

Doencga de Hunter

Doenga de Kennedy

Exames:

Friederich (GAA)
Friedetich (CAG)

SCAL

SCALD

SCALZ

SCAl4

SCA2

Iachads Joseph - SCA3

SCA4

SCAS

SCAT

SCAR

Paimnel - 3C4 1,2,3,10
Painel - SCA 1.2, 67

Dentatorubro Palidolusiana -
EDPLA

Muscular Espmhal ou
Espirthal Progressiva (SMIV1 e
ShTZ)

Distrofia facio escapuloumeral

Distrofia MMioténica de Steiner

Distrofia Muscular Congénita - Gene
LAWAZ

Distrofia Muscular Duchenne e
Becker - Diagnéstico molecular -
sexo masculino

Distrofia MMuscular Duchenne e
Becker - Teste Portador

Distrofia Muscular Oculofaringea

15g23-q24

Doenga de Tay-Sachs infantil  por mutagio

EIM - Erro Inato do
Metaholismo

3 mutagdes

Consulte nossos servigos

Técnicas Disponiveis para o

exame:

PCE - EFLP
MLEA
Sequenciamento
PCR Alelo especifico
PCE

PCE

PCE Fluorescente &
Genotipagem

PCR Fluorescente e
Genctipagem

PCR Fluorescente e
Genotipagem

PCR Fluorescente e
Genotipagem

PCR Fluorescente e
Genotipagetm

PCR Fluorescente e
Genotipagetn

PCR Fluorescente e
Genotipagem

PCER Fluorescente e
Genotipagem

PCR Fluorescente e
Genotipagem

PCR Fluorescente e
Genotipagem

ICE
PCE

PCR Fluorescente e
Genotipagem

PCR Fluorescente

MLPA

PCR - Fluorescente e
Genotipagem

Sequenciamento

MLEA

PCER e Sequenciamento
Southern Blotting
Southern Blotting e PCR.

Fluorescente

PCE

Sequenciamento do Gene

Lama2
PCR Alelo-especifico

MLPA

PCE

MILPA
Sequenciamento

PCE - EFLP

PCR e Sequenciamento

PCR-Fluorescente &
Genotipagem através do
sequenciador automatico

PCE - BEFLP

DCE

Amostra:

Sangue Total em EDTA

Sangue Total em EDTA

Sangue Total em EDTA

Sangue Total em EDTA

Sangue Total em EDTA

Sangue Total em EDTA

Sangue Total em EDTA

Sangue Total emn EDTA

Sangue Total em EDTA
Sangue Total emn EDTA

Sangue Total em EDTA

Sangue Total em EDTA




Fibrose Cistica

G6PD - Mutagio 202 ((A)

Hiperplasia supra-renal
congénita
MCAD

MELAS - Miopatia
mitocondrial, encefalopatia,

acidose lactica e episadios tipo

AVC

MERRTF - Epilepsia
Mioclénica com fibras
vermelhas rasgadas

Miopatia mitocondrial tipo
Leighs

Neurofibromatose Tipo I -

Neurofibromatose de Von
Reckilnghausen

Neurofibromatose Tipo IT

Neuropatia Hereditartia
Sensivel a Compressio -

HINFP

Painel Autismo

Sindrome Cri-du-chat
Sindrome de Down

Sindrome de Edwards
Sindrome de Gilbert

Sindromes Genéticas em
descendentes judaicos

Sindrome de Knobloch

Sindrome LIillerDieker
(Lisencefalia)

Sindrome de Patau

Sindrome de Rett

Sindrome Schinzel-Giedion
{(SETEP])

Iutagio Delta FA08

Ilutagdes Delta-F508 & G24230

Forma néo classica - Composigo

de TVS*(TGIn(Tin

Mutagdes Delta F508, R5533
M1303E

hutagdes
(3542,8549R,53551D, Q552X

32 mutages

32 mutagdes + PoliT

33 mutagdes, 3 polimorfismes e IVS
poli T

CFTR

Estudo molecular da 11-3
hidrozilase

Estudo molecular da 21 hidroxlase

Trés Fegides Cromossdmicas:
15q11-13, 16p11 e 22q13

COL1841 (parcial)
COL18AT (mutagio especifica)

17p13.3

MECP?2 - Exons: 6 e 4

Estudo de 6 Exons: 10, 11, 13, 14,
15e 16
Exons Individuaizados: 10 ou 11 ou

12 ouldoulsonlé

Exon4 - Parcial

Sequenciamento de produto de
PCE

PCER Alelo especifico
Fluorescente

Sequenciamento de produto de
PCE

DCE

DCE

PCE
Nultiplex PCR com detecgiio
efm sequenciador

Multyzlex PCE. com detecgiio
em sequenciador

Ifultilexz PCE. com detecgiio

em sequenciador

Sequenciamentoe de produte de
PCE

PCE - EFLP
PCER e sequenciamento

MILPA
PCE-EFLP

Reagio da Cadeia da
Polimerase + Sequenciamento

Eeagio da Cadeia da
Polimerase + Sequenciamento

PCER e sequenciamento

MLPA + Sequenciamento
MIPA

Sequenciamento

MIPA

Sequenciamento

PCR Fluorescente e
Genotipagetn

MILPA
MLPA

FISH

MLEA

MLPA

DPCR-5TE Fluorescente e
genotipagem

DCR

Sequenciamento de produto de
PCR

FIZH
MLPA
MILPA

MLPA + Sequenciamento de
produto de PCR.

PCR e sequenciamento

Sequenciamento de produto de
PCR

Sangue Total e EDTA

Sangue Total em EDTA
Sangue Total em EDTA

Sangue Total em EDTA
Sangue Total em EDTA

Satgue Total em EDTA

Sangue Total em EDTA

Satgue Total e EDTA

Sangue Total em EDTA

Sangue Total em EDTA

Sangue Total em EDTA

Sangue Total em EDTA

Sangue Total em Heparina
Sangue Total emn EDTA
Sangue Total em EDTA

Satgue Total e EDTA

Sangue Total em EDTA

Satgue Total em EDTA

Sangue Total em Heparina
Sangue Total em EDTA
Sangue Total e EDTA

Sangue Total em EDTA

Satgue Total em EDTA




Sindrome de Silver Russel

Sindrome Smith-IMagenis

Sindrome de Sotos

Sindrome de Williams

Sindrome de Wilson

Sindrome de Wolf

Sindrome do Pterigeo popliteo
(IRFG - exons 3,4 e 7

Sindrome Velocardiofacial

Sindrome de Treacher Collins

Sindrome de Van Der Woude

Surdez

Triagem Cromossimica
Molecular - Painel de
Aneuploidias

Triagem Cromossdmica
Molecular - Painel de
Subtelomérico

X-Fragil - FMR1

Smith-Magenis 17p11.2

Sindrome Di George, Shprintzen,
delegiio 22911

Sindrome Di George
TCOF1
TCOF1 Mutagio especifica

IRF6 (Exons 3,4 e 7)

Conexina 26 e 30 e ribossomo 125

Mutagio 35delG

Mutagiio 167T

Andlice de 3 cromossomos

Regides de todos o8 cromossomos

PCE

FIGH
MLPA
FIZH

DCR

FISH

PCE e Sequenciaments dos
exons 2, 14 e 18

FISH

Sequenciamento de produto de
PCE

NIPA

FISH

Sequenciamento de produto de

PCE

Sequenciamentoe de produte de
PCE

PCER e digestéio com enzima de
restriciio; Sequenciamento de

produto de PCR

PCR alelo especifico para
mutagio 35delg do gene da
conexin 26{GIB2)

PCE RFLP

MILPA

MLPA

Southern Blotting

Sangue Total em EDTA

Sangue Total em Heparina
Sangue Total em EDTA
Sangue Total em Heparina

Sangue Total em EDTA

Sangue Total em Heparina

Sangue Total em EDTA
Sangue Total em Heparina

Sangue Total e EDTA

Sangue Total em EDTA

Sangue Total em Heparina

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

Caso o exatne que procura nio seja encontrado nesta lista, entre ern contato com a nossa Bidloga responsavel pelo telefone: 048-2223-
0229 ou pelo e-mail: labneurogene@gmail com



