ARCD1

AFPOE - Alipoproteina

Ataxias

Atrofias

CADASTIL

CGH-Array - Anomalias
Congénitas e/ou Atraso de
Desenvolvimento ou
Deficiéncia Intelectual

Charcot-Marie- Tooth -
PMP22

Exames:

Friederich (GAL)
Friederich (CAG)
SCAl

SCAL0

SCAL2

3CA14

SCAZ

Machado Joseph - SCA3
SCA4

SCAS

SCAT

SCAS

Painel - 3CA 1,2,3,10
Painel - SCTA 1,2, 667

Dentatorubro Palidelusiana -
EDPLA

Muscular Espinhal ou
Espitthal Progressiva (SHIT1 e
SW2)

Distonia de torsio - Distonia

Progressiva Hereditaria -
Oppenheim

Distrofias

Doenga de Gaucher

Doenga de Huntington

Doenca de Kennedy

Doenga Tay-Sachs Infantil

Dhstrofia Wictdmica de Stemner

Distrofia MMuscular Conggnita -
LAWA 2

Distrofia WMuscular de Becker e
Duchenne - Diagnéstico
molecular - sexo masculine

Distrofia WMuscular de Becker e
Duchenne -Teste Portador

Distrofia Muscular Oculofanngea

Cinturas - inicio precoce -
Sarcoglicanas

Mutagdes: Ins TATC1278 no
exon 11 e IV312 + 1G> no

dntesn 17 Adn mana Aa

Técnicas Disponiveis para o

exame:
Sequenciamento

PCE

PCE

PCE

PCR Fluorescente e Genotipagem
PCE Fluorescente e Genotipagem
PCR Fluorescente e Genotipagem
PCE Fluorescente e Genotipagem
PCER Fluorescente e Genotipagem
PCR Fluorescente e Genotipagem
PCR Fluorescente e Genotipagem
PCE Fluorescente e Genotipagem
PCR Fluorescente e Genotipagem
PCE Fluorescente e Genotipagem
PCE

PCE

PCR Fluorescente e Genotipagem

PCR Fluorescente
MLEA

PCR com Prmers e Sequenciamento
em Dupls Sentido

CGH-Array

PCER - Fluorescente e Genotipagem
Sequenciamento

MMLPA

PCE

PCE

Southern Blot e PCE. Fluorescente

PCR

PCE Alelo-especifico

MLPA
PCR

MMLPA

Sequenciamento

PCR
PCE - STE e Genotipagem
PCR - STE. Fluorescente

PCR Fluorescente e Separagio de
fragmentos por Sequenciado capilar

PCE - EFLP

Amostra:

Sangue Total em EDTA

Sangue Total em EDTA

Sangue Total em EDTA

Sangue Total em EDTA

Sangue Total e EDTA

Sangue Total em EDTA

(Paciente e pais) Sangue
Total etn 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 em EDTA

Sangue Total em EDTA
Sangue Total em EDTA

Sangue Total em EDTA

Sangue Total em EDTA

Sangue Total em EDTA



LU L L R Bl

Hexosaminidase &

Esclerose Lateral Amiotrofica
- S0D1

MELAS - Miopatia
Mitocondrial - Encéfalopatia,
Acidose Lactica e Episodios
Tipo AVC

MERRF - Epilepsia
Miocl6nica com fibras
vermelhas resgadas
MMiopatia WMitocondrial - Tipo
Leighs

Neurofibromatose Tipo I -
Neurofibromatose de Von

Reckilnghausen

Neurofibromatose Tipo IT

Neuropatia Hereditartia

Sensivel a Compressio -

HNFP

Painel Autismo 15911-13, 16p11 e 22913
1p36, 17p13.3, 22q11.21,

Painel Retardo Mental 15911.2, 258p12.2, TWIST &

WISTNE, 5935.3
Paralisia Periodica Familiar - Exons qq e 30 de Canais; Exon

12 de Scnda e Intron-Exon de

Hi; t: ia e Hipocalemi
popotasemia e Hipocalemia .,

Paralisia Espastica Familiar

Parkinson familiae, Estudo
genético do gene PARK2

Sindrome de Angelman e
Prader-Willi

Sindrome de Beckwith

Wiedermann

Sindrome de Sotos

Sindrome de Ehlers - Danlos

Sindrome de Willians

35Delg do Gene da Conexina

26(GIB2)
Surdez Congénita
Mutagio 167T no Gene da
Conexina
Xantomatose Cerebrotendmosina
Ambos o5 sexos
Somente Feminino
X-Fragil

Somente IMasculine

Cazo o exame que procura nfio seja encontrade nesta lista,
0229 oupelo e-mail labneurogene(@gmail cotn

PCE + Sequenciamento

PCE + Sequenciamerto

PCE + Sequenciamento

PCER + Sequenciamento

MLPA + Sequenciatnento

NLEA

Sequenciamento

NLEPA

Sequenciamento

PCR Fluorescente e Genotipagem

MILPA
MLPA

MLPA

Sequenciamento

PCR e Sequenciamento

MLPA + Secuenciatnento

PCE

Andhise do Gene SNEFPN por PCR.
sensivel a Metilagio (WMs-PCR)

MLPA

MLEPA

PCR e Sequenciamento
PCR e Sequenciamento
PCE

Sequenciamento de produto de PCR.

PCR Alelo-especifico

PCE - EFLP

PCR e Sequenciamento
Ws-PCR e mTP-FRC
Southern Blotiing

PCR Flourescente + Separagio de
fragmentos por sequenciador caplar +
Southern Blotting

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 em EDTA

Sangue Total em EDTA

Sangue Total em EDTA

Sangue Total em EDTA

Sangue Total e EDTA

(Paciente e pais) 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 em EDTA

Sangue Total em EDTA

entre em contato com a nossa Bidloga responsével pelo telefone: 048-3223-



