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NGS ANALYSIS EXPERTS

GENETICA PREVENTIVA

DG Preventive Presf

DG Preventive Premium es un test genético preventivo que permite conocer el riesgo
de presentar diferentes enfermedades hereditarias, incluidas las enfermedades
cardiovasculares y el cancer, asi como saber si se es portador de una enfermedad
monogénica de herencia recesiva y su riesgo de transmision a la descendencia.

En su disefio se han seguido las recomendaciones de la ACMG y otras sociedades cientificas, como la American Heart
Association, la Sociedad Espafiola de Oncologia Médica, el American College of Obstetricians and Gynecologists y la
Sociedad Espafiola de Fertilidad.

DG Preventive Premium analiza 340 genes relacionados con

+ 6 R

Estatus de portador de 143
enfermedades autosémicas
recesivas o ligadas al cromosoma X

Riesgo de desarrollar Riesgo de desarrollar
33 enfermedades cardiovasculares 35 tipos de cancer hereditario

Perfiles de pacientes para realizar el estudio

Personas sanas preocupadas porsu Cualquier persona que desee conocer
salud y la de sus familiares el riesgo de transmitir a sus hijos una
o @  enfermedad genética

Personas con historial familiar de Personas con historial familiar de
cancer hereditario enfermedad cardiovascular hereditaria

ACMG: College of Medical Genetics and Genomics. Plazo de entrega de resultados: 30 dias laborables.
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Genes relacionados con enfermedades monogénicas
recesivas o ligadas al cromosoma X

Patologia

Acidemia metilmalénica con homocistinuria
Aciduria alfa-metilacetoacética

Aciduria argininosuccinica

Aciduria metilmaldnica

Aciduria mevalonica

Acromatopsia

Adrenoleucodistrofia

Albinismo oculocutaneo tipo Ay IB

Albinismo oculocutaneo tipo Il

Alfa talasemia

Alfa talasemia

Amaurosis congénita de Leber 2/Retinitis pigmentosa 20
Amaurosis congénita de Leber 8/Retinitis pigmentosa 12
Anemia de Fanconi grupo A

Anemia de Fanconi grupo C

Aspartilglucosaminuria

Ataxia espinocerebelosa

Beta talasemia

Citrulinemia

Deficiencia de 3-methilcrotonil CoA carboxilasa 2
Deficiencia de acil-CoA deshidrogenasa de cadena media
Deficiencia de biotinidasa

Deficiencia de carnitina palmitoiltransferasa Il hepatica
Deficiencia de ornitina transcarbamilasa

Deficiencia de piruvato deshidrogenasa

Deficiencia de transportador de creatina ligada al
cromosoma X

Deficiencia del complejo IV mitocondrial

Deficit de acil coA deshidrogenasa de cadena larga
Déficit de alfa-1 antitripsina

Déficit de glucosa-6-fosfato deshidrogenasa
Diabetes del adulto de inicio juvenil

Diabetes mellitus neonatal permanente
Disautonomia familiar

Discapacidad intelectual FRAXE

Displasia diastroéfica

Distrofia muscular de cinturas autosémica recesiva tipo 1
Distrofia muscular de cinturas tipo C4

Distrofia muscular de cinturas tipo C5

Distrofia muscular de Duchenne

Encefalopatia epiléptica

Enfermedad de almacenamiento del glicégeno la
Enfermedad de almacenamiento del glicégeno Ib
Enfermedad de almacenamiento del glicogeno |l
(Enfermedad de Pompe)

Enfermedad de almacenamiento del glicégeno IV
Enfermedad de Canavan

Enfermedad de Fabry

Enfermedad de Gaucher tipo |

Enfermedad de la orina con olor a jarabe de arce
Enfermedad de Niemann-Pick tipo Ay B
Enfermedad de Oguchi

Enfermedad de Schindler

Enfermedad de Stargardt 1

Enfermedad de Tay -Sachs

Enfermedad de Wilson

Enfermedad pulmonar intersticial por deficiencia de ABCA3

Epidermdlisis bullosa distréfica
Fenilcetonuria

Fibrosis quistica

Fiebre mediterranea familiar
Galactosemia
Hemocromatosis

Hemofilia A

Hemofilia B

Hidrocefalia con estenosis del acueducto de Silvio
Hidrocefalia congénita
Hiperoxaluria primaria tipo |
Hiperoxaluria primaria tipo Il
Hiperplasia adrenal congénita
Hipertermia maligna 1
Hipertermia maligna 5
Hipofosfatasia infantil
Hipoplasia pontocerebelar

*En negrita se muestran los genes accionables segun la ACMG.

Gen

MMACHC
ACATT
ASL
MMUT
MVK
CNGB3
ABCD1
TYR
OCAZ2
HBAT
HBAZ
RPE65
CRBT
FANCA
FANCC
AGA
ANOTO
HBB
ASST
mceez
ACADM
BTD
CPT2
orc
DLD

SLCB6A8

S5C0O2
ACADVL
SERPINAT
G6PD
HNFTA
ABCCS
ELPT
AFF2
SLC26AZ2
CAPN3
FKTN
FKRP
DMD
ARX
G6PCT
SLC37A4

GAA

GBE1
ASPA
GLA

GBA
BCKDHB
SMPDT
SAG
NAGA
ABCA4
HEXA
ATP7B
ABCA3
COL7AT
PAH
CFTR
MEFV
GALT
HFE

F8

F9
LICAM
ccbesse
AGXT
GNRHR
CYP2IAZ
RYR1
CACNATS
ALPL
RARS2

Patologia

Hipoplasia suprarrenal congénita ligada al cromosoma X
Hipotiroidismo

Homocistinuria

Inmunodeficiencia combinada grave
Inmunodeficiencia combinada severa ligada al X
Insuficiencia suprarrenal por deficiencia de CYP11A1
Intolerancia a la fructosa

Leucodistrofia metacromatica
Leucoencefalopatia megalencefalica con quistes
subcorticales

Linfohistiocitosis hemofagocitica familiar
Microcefalia primaria

Miopatia nemalinica

Miotonia de Thomsen

Mucolipidosis Il alfa/beta/Mucolipidosis Ill alfa/beta
Mucolipidosis tipo IV

Mucopolisacaridosis Ih (Sindrome de Hurler)
Mucopolisacaridosis tipo llla (San Filippo A)
Mucopolisacaridosis tipo lllb (San Filippo B)
Mucopolisacaridosis tipo IlIC (San Filippo C)
Mucopolisacaridosis tipo IVa

Neuropatia auditiva

Paraparesia espastica 2

Paraparesia espastica 7

Poliendocrinopatia autoinmune tipo 1
Poliquistosis renal autosomica recesiva
Raquitismo hipocalcémico dependiente de vitamina D
Retinitis pigmentosa 3/Degeneracién macular/Distrofia de
conos y bastones 1

Retinosquisis ligada al cromosoma X

Sindrome de Aicardi Goutieres

Sindrome de Alport 1

Sindrome de Alport 2

Sindrome de Alport 2

Sindrome de Bardet-Bied! 1

Sindrome de Bardet-Biedl 2

Sindrome de Bloom

Sindrome de deplecion del ADN mitocondrial
Sindrome de disfuncién del metabolismo de la tiamina
Sindrome de Donnai-Barrow

Sindrome de Ehlers-Danlos similar al tipo clasico 1
Sindrome de Ellis-van Creveld

Sindrome de Fraser

Sindrome de Hermansky-Pudlak 1

Sindrome de Hermansky-Pudlak 3

Sindrome de insensibilidad androgénica
Sindrome de Joubert 2

Sindrome de Joubert 3

Sindrome de Joubert 5/Sindrome de Meckel 4
Sindrome de Joubert 9/Sindrome de Meckel 6
Sindrome de Omenn

Sindrome de Opitz GBBB

Sindrome de Pendred

Sindrome de polidactilia y costillas cortas
Sindrome de Rett

Sindrome de Smith-Lemli-Opitz

Sindrome de Usher tipo IB

Sindrome de Usher tipo ID

Sindrome de Usher tipo IIA

Sindrome de Usher tipo IlIIA

Sindrome miasténico

Sindrome nefrético congénito tipo finlandés
Sordera neurosensorial no sindrémica 1A
Sordera neurosensorial no sindréomica 8
Tirosinemia tipo 1

Transferrinemia

Trastorno congénito de la glicosilacion tipo 1a
Trastorno congénito de la glicosilacion tipo 1b
Tricodiostrofia

Trimetilaminuria

Xantomatosis cerebrotendinosa

Xeroderma pigmentosa, grupo A

Xeroderma pigmentosa, grupo C

Gen

NROB1
TSHR
CBS
ADA
IL2RG
CYPTIAT
ALDOB
ARSA

MLCT

PRF1
MCPH1
NEB
CLCNT
GNPTAB
MCOLNT
IDUA
SGSH
NAGLU
HGSNAT
GALNS
OTOF
PLPT
SPG7
AIRE
PKHD7
CYP27B1

RPGR

RST
RNASEH2B
COL4AS
COL4A3
coL4A4
BBST
BBS2
BLM
POLG
SLC19A3
LRP2
TNXB
Evez
GRIPT
HPST
HPS3
AR
TMEMZ216
AHIT
CEP290
CC2D2A
DCLREIC
MIDT
SLC2644
DYNC2H1
MECP2
DHCR7?
MYO7A
PCDH15
USH24
CLRNT
CHRNE
NPHST
6JB2
TMPRSS3
FAH

TF

PMM2
DHDDS
ERCC2
FMO3
CYP27A1
XPA
xPC
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Genes relacionados con cardiopatias hereditarias y cancer hereditario

Aortopatias

Canalopatias

Miocardiopatias

Miocardiopatia metabolica

Factores de riesgo

Otras patologias con
afectacion cardiaca

Cancer colorrectal

Cancer gastrico
Cancer de mama
Cancer genitourinario
Cancer de piel

Retinoblastoma

Tumores neuroendocrinos

Sindromes de predisposicion

Genes

ACTA2, COL3A1, EFEMP2, ELN, FBNT, FBNZ2, LOX, MFAPS,
MYH11, MYLK, PRKG1,SK], SLC2A10, SMADZ2, SMAD3,
TGFB2, TGFB3, TGFBRI, TGFBR2

Patologia

Aneurisma de aorta tordcica familiar, Sindrome de
tortuosidad arterial, Sindrome de Loeys-Dietz,
Sindrome de Marfan, Aracnodactilia contractural
congénita, Sindrome de Ehlers-Danlos tipo vascular,
Sindrome de Shprintzen-Goldberg, Cutis laxa

Fibrilacién auricular familiar, Fibrilacion ventricular
paroxismal familiar, Sindrome de Brugada, Sindrome
de QT largo, Sindrome de QT corto, Taquicardia
ventricular polimérfica catecolaminérgica, Trastorno
familiar de la conduccion cardiaca

AKAPY, ANKZ, CACNATC, CACNBZ, CALM1, CALMZ2,
CALM3, CASQ2, DPP6, GJA5,GPDIL, HCN4, KCND3, KCNET,
KCNEZ, KCNE3, KCNAS, KCNJZ, KCNJ5, KCNH2, KCNQ1,
LMNA, NPPA, RYR2, SCN1B, SCN2B, SCN3B, SCN4B,
SCN5A, SLC4A3, SNTAT, TBX5, TECRL, TRDN, TRPM4, TTN

ABCCY, ACTCT, ACTNZ, ALPK3, BAG3, CAV3, CSRP3,
CRYAB, DES, DMD, DNTA, DSC2, DSG2, DSP, DTNA, FKTN,
FLNC, JPHZ, JUP, LAMA4, LDB3, LMNA, MIBT, MYBPCS3,
MYH6, MYHZ, MYL2, MYL3, MYLKZ, MYOZZ, MYPN, NEXN,
PLN, PKP2, PPCS,PRDM16, PRKAG2, PSENT, RAF1, RBM20,
SCN5A, SGCD, TCAP, TMEMA43, TPM1, TTN, TTR, TNNCT,
TNNTZ2, TNNI3, VCL

LAMPZ, GLA, GAA, TTR

Miocardiopatia dilatada, Miocardiopatia hipertrofica,
Miocardiopatia arritmogénica, Miocardiopatia
restrictiva, Miocardiopatia no compactada

Enfermedad de Danon, Enfermedad de Fabry,
Enfermedad de Pompe, Amiloidosis hereditaria
mediada por transtiretina

Hemocromatosis hereditaria, Hipercolesterolemia ABCGS, ABCGS, APOB, F2, F5, F9, HFE, LDLR, L DLRAP]T,
familiar, Enfermedad por almacenamiento de ésteres L/PA, PCSK9
de colesterol, Enfermedad tromboembdlica

Sindrome de comunicacién interauricular con defecto ACVRL1, EMD, ENG, FHL1, FLNA, GDF2, NKX2-5, NOTCH],

de conduccidn, Telangiectasia hemorragica SMAD4
hereditaria, Displasia de valvula cardiaca, Distrofia

muscular Emery-Dreifuss, Enfermedad de la vélvula

adrtica

Patologia Genes

Sindrome de Lynch, Poliposis adenomatosa, APC, BMPR1A, EPCAM, GREM1, MLH1, MLH3, MSH2, MSHS3,
Sindrome de poliposis serrada, Sindrome de poliposis MSH6, MUTYH, NTHL1, PMS2, POLD7, POLE, RNF43, RPS20,
juvenil SMAD4, TGFBR2

Adenocarcinoma de eséfago, Cancer gastrico difuso CDH1, KIT, MSR1, PDGFRA
hereditario, Tumor estromal gastrointestinal familiar

Céncer de mama y ovario hereditario ATM, BARD1, BRCA1, BRCA2, BRIP1, PALB2, RAD51, RAD5I1C,

RADSTD

Cancer de préstata hereditario, Carcinoma papilar de FH, HNF1A, HNF1B, HOXB13, MET, RNASEL
células renales familiar, Carcinoma de células
renales, Leiomiomatosis y cancer renal
Melanoma cutdneo CDK4, COKNZA, MITF
RB1

AlP, CDC73, CDKN1B, CDKNZA, MAX, MENT, NKX2-1, RET,
SDHA, SDHAF2, SDHB, SDHC, SDHD, TMEM127

Retinoblastoma

Neoplasia endocrina multiple, Céncer tiroideo no
medular, Feocromocitoma-paraganglioma
hereditario, Hiperparatiroidismo-sindrome de tumor
de mandibula, Adenoma hipofisiario

Sindrome de Birt-Hogg-Dube, Sindrome de Cowden, AKT7, AXINZ2, BAPI, CHEK2, DDB2, DICER1, ERCCI1, ERCC2,
Sindrome de Gorlin, Sindrome de hamartoma PTEN, ERCC3, ERCC4, ERCC5, FLCN, KIT, NBN, NF1, NF2, PDGFRA,
Sindrome de Peutz-Jeghers, Sindrome de PIK3CA, POLH, PRKARIA, PTCH1, PTEN, SEC23B, SMARCA4,
predisposicién a tumor, Oligodoncia-sindrome de SMARCRBI1, STK11, TP53, TSC1, TSC2, USF3, VHL, WT1, XPA,
predisposicién al cancer, Sindrome de rotura de XPC

Nijmegen, Sindrome de von Hippel-Lindau, Sindrome

Li-Fraumeni, Tumor de Wilms, Xeroderma

pigmentosa, Complejo esclerosis tuberosa,

Neurofibromatosis, Complejo de Carney

*En negrita se muestran los genes accionables segun la ACMG.

Mas informacion
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9 genetica@dreamgenics.com
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