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PANELES DE PRECISION

OTORRINOLARINGOLOGIA:

Panel de precision del sindrome de Usher: El sindrome de Usher (USH) es un trastorno clinica
y genéticamente heterogéneo que se presenta con pérdida auditiva neurosensorial debidoauna
capacidad disminuida del oido interno y los nervios auditivos para transmitir informacion
sensorial al cerebro . El panel de precisidon del sindrome de Usher se puede utilizar para realizar
un diagndstico preciso y dirigido , asi como un diagndstico diferencial de la pérdida auditiva
neurosensorial que, en Ultima instancia, conduce a un mejor manejo y prondstico de la
enfermedad. Proporciona un andlisis completo de los genes implicados en esta enfermedad
utilizando la secuenciacién de préxima generacién (NGS) para comprender completamente el
espectro de genes relevantes implicados

Panel de precision del sindrome de Waardenburg: El sindrome de Waardenburg (WS) es un
trastorno genético caracterizado por la asociacién de anomalias en la pigmentacion, que incluyen
parches despigmentados en la piel y el cabello, ojos azules (heterocromia del iris) y pérdida
auditiva neurosensorial. También se presenta con otras caracteristicas clinicas que involucran
anomalias musculoesqueléticas, malformaciones gastrointestinales y defectos neuroldgicos. El
SW se considera un defecto en el desarrollo de los melanocitos vy la cresta neural , donde una
compleja red reguladora interconectada de genes trabaja en sinergia para un desarrollo
adecuado de los melanocitos. Por lo general, se hereda con un patrén autosémico dominante.

Panel de precision del sindrome branquiootorenal: El sindrome branquiotorrenal (BOR) es un
trastorno autosémico dominante raro que interrumpe el desarrollo de los tejidos del cuello y
provoca malformaciones en los oidos y los rifiones. Se caracteriza por anomalias del arco
branquial , hipoacusiay anomalias renales que van desde hipoplasia hasta agenesia renal
bilateral. Algunas personas progresan a enfermedad renal en etapa terminal (ESRD, por sus siglas
en inglés) mas adelante en la vida. Es un trastorno clinicamente heterogéneo con variabilidad en
la presencia, severidad y tipo de anomalia del arco branquial, otolégica, audioldgica y renal.

Panel de precision de sordera sindromica y no sindromica: La pérdida auditiva se puede definir
como conductiva o neurosensorial. La pérdida auditiva conductiva ocurre debido a una disfuncion
del oido externo o medio, lo que impide que la transmision de ondas sonoras llegue al oido
interno. El Panel de Precisién para Sordera Sindromica y No Sindromica Igenomix estd indicado
para aquellos pacientes con sospecha clinica o diagndstico con o sin las siguientes
manifestaciones : Dificultad para entender palabras, Amortiguacién del habla y otros sonidos,
Problemas para escuchar consonantes, Necesidad de subir el volumen de la televisidn o la radio,
Caracteristicas sindromicas asociadas al nacimiento : hallazgos cardiacos, hallazgos renales,
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anomalias neuroldgicas, hallazgos del examen esquelético, anomalias craneofaciales, etc., Retiro
de conversaciones, Evitacion de entornos sociales.




