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— ” SanGene

New Born

Pana la 9,4% (1) dintre nou-nascuti
pot prezenta variante genetice legate
de bolile cu debut in copilarie.

@ Ce este SanGene New Born?

'---(Z Este un test genetic care se adreseazi nou-nascutului cu scopul personalizérii
terapiei inca din prima zi de viata. Testul permite excluderea prezentei unei
mutatii/modificari care predispune la aparitia unei boli cu debut in copilarie.

Aceasta informatie este esentiala, deoarece 65% dintre afectiuni sunt actionabile prin
dieta adecvata si management timpuriu, inainte de aparitia manifestarilor clinice.

SanGene New Born este un test de

screening neonatal complex.

Acesta analizeaza un numar mare de afectiuni
metabolice si genetice, scopul fiind acela de a
personaliza terapia nou nascutului.
Rezultatele pozitive la screeningul metabolic

clasic din calcai trebuie confirmate intotdeauna
de un test genetic.

‘% Ce include testul SanGene New Born?

\---@ Testul analizeaza prin secventierea exomului
nou-nascutului (WES) 407 gene implicate in
peste 390 de afectiuni genetice cu debut
in copilarie.



e Ce tipuri de boli sunt incluse in testul
SanGene New Born?

©

- - - < Boli cu debut in copilarie care pot fi tratate sau gestionate usor,
* Boli incluse in testul clasic de intepare a calcaiului la nou-nascuti,
 Boli cu debut la varsta adulta, dar care pot fi gestionate prin interventii
timpurii in copilarie.
* Boli frecvente, dar netratabile, cu o prevalenta mare a purtatorilor
(mai mare de 1 la 100).

SanGene | New Born

Endocrin
_ , * Diabet zaharat Boala granulomatoasa

J Hlpgrcovlesterolemle neonatal (INS) cronica

familiala (LDLR) * Hipotiroidismul Imunodeficienta primara
* Fenilcetonurie (HAP) congenital (TSHB, TSHR) Febra mediteraneana
* Intoleranta la fructoza * Hiperaldosteronism familiala (MEFV)

(ALDOB) (KCNJ5)

(\?/

Surditate
¢ Sindromul Usher Hipertermie maligna Fibroza chistica (CFTR)

(USH2A) (RYR1) Deficitul de biotinidaza
¢ Sindromul Alport Acromatopsie (BTD)

(COL4A3-5) (CNGA3/B3)

1. Ceyhan-Birsoy, Ozge, et al. ,Interpretarea rezultatelor secventierii genomice la nou-nascutii sanatosi si bolnavi:
rezultatele proiectului BabySeq".



Cunoasterea

riscului este cheia

pentru a interveni si a personaliza
managementul nou-nascutului

De ce sa alegi testul SanGene New Born?

---@ Testul presupune o extindere a testului conventional de screening
biochimic heonatal, cresterea bolilor metabolice
si genetice depistate, ceea ce permite interventia nutritionala si alte
proceduri in timpul copilariei, imbunatatind starea de sanatate a
nou-nascutului.

O Cui este destinat testul SanGene
@ New Born?

Testul poate fi facut oricarui nou-nascut,
chiar si in absenta simptomatologiei,
ca test de screening.

Ce tip de proba este necesar?

- - -@ Testul poate fi efectuat atat din
saliva cat si din sange.

s




PN L R SanGene | New Born

PATOLOGIE/GENA SIMPTOMATOLOGIE MANAGEMENTUL PACIENTULUI

Anemie hemolitica declansata

T e d_e infectii ba.cterien_e sau Modificari dietetice Copil fara
Glucoza-6-fosfat } virale, a"‘:g"tz mid'game"te' } si evitarea anumitor } simptomatologie
dehidrogenaza (G6PD) consumut e boabe de

fasole fava (favism), sulfiti medicamente
sau coloranti alimentari.

Hipercolesterolemie Boala cardiovasculara Modificarea Prevenirea
familiala (LDLR) } precoce (CV). } dletgl si tratament bolii CV
medicamentos
Incapacitatea organismului
de a produce lipoproteine, )
Abetali tei i care transporta grasimi si Dietd siraca in Prevenirea
€talipoproteinemie vitamine liposolubile prin o - . .
(MTTP) } sange, ceea ce duce la deficite gras!ml + suplimente n.el'iropa.tlel
nutritionale severe si probleme de vitamine sl ataxiel
neurologice.

Procedura de
screening a nou-nascutului

Testul SanGeneNewBorn Testﬂul claslg de intepare a calcaiului
(intre 24 si 72 de ore dupa nastere)

Rezultate genetice: Rezultate biochimie
> 390 de boli boli metabolice frecvente (5-30)

Nu a fost .
detectats Varianta Rezultat Rezultat

nicio variants detectata negativ pozitiv

Monitorizare Consiliere Monitorizare Consiliere
medicala standard genetica medicala standard genetica

Monitorizare

Monitorizare
medicala specifica

medicala specifica

Rezultatele testul SanGene New Born?

- -@ Majoritatea rezultatelor sunt negative, dar in cazul identificarii unei afectiuni
genetice, este esentiala evaluarea suplimentara a nou-nascutului si elaborarea
unui plan de management personalizat, bazat pe rezultatele obtinute.
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Deficienta de 17-beta-hidroxisteroid dehidro-

genaza X (HSD17B10)

3-beta-hidroxisteroid dehidrogenaza, tip I,

deficit (HSD3B2)

Deficitul de 3-hidroxiacil-CoA dehidrogenaza

(M/SCHAD) (HADH)

Deficienta de 3-metilcrotonil-CoA carboxilaza

(MCCC1, MCCC2)

Acidurie 3-metilglutaconica, tip | (AUH)
Deficitul de 3-fosfoglicerat dehidrogenaza

(PHGDH)

46XY inversarea sexului 1 (SRY)
Abetalipoproteinemie (MTTP)

Acromatopsie (CNGA3, CNGB3)
Acrodermatita enteropata (SLC39A4)
Insuficienta hepatica acuta infantila (TRMU)
Acil-CoA dehidrogenaza, lant mediu, deficit de

(ACADM)

Hiperplazia suprarenala, congenitala, din cauza
deficitului de 11-beta-hidroxilaza (CYP11B1)

Deficitul de hormon adrenocorticotrop (TBX19)
Adrenoleucodistrofie (ABCD1)

Sindromul Alagille (JAG1, NOTCH?2)

Acidurie alfa-metilacetoacetica/deficit de R-ce-

totiolaza (ACAT1)

Sindromul Alport (COL4A3, COL4A4, COL4A5)
Sindromul Alstrém (ALMS1)

Sindromul Andermann (Neuropatia motrica si
senzoriald ereditara cu agenezia corpului calos)

(SLC12A6)

Anemie, cu sau fara neutropenie si/sau anom-
alii plachetare (GATA1)

Exces aparent de mineralocorticoizi (HSD11B2)

Arginemie (ARG1)

Acidurie argininosuccinica (ASL)
Aritmie (sindromul Brugada 3, sindromul Timo-

thy) (CACNALC)

ARVC si fenotipuri inrudite (DSP)
Aspartilglucozaminurie (AGA)
Ataxie cu deficit izolat de vitamina E (TTPA)

Boala atopica si eozinofila, sindrom de infectie
recurenta cu hiper-IgE (STAT3)

Poliendocrinopatie autoimuna-candidoza-dis-
trofie ectodermica (APECED) (AIRE)

Boala polichistica de rinichi autosomal recesiva

(PKHD1)

Ataxia spastica autosomal recesiv Charlev-

oix-Saguenay (SACS)

Sindromul Barth (TAFAZZIN)

Sindromul Bartter tip 4A (recesiv) (BSND)
Sindromul Bernard-Soulier (GP1BB, GP9)
Deficitul de biotinidaza (BTD)
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Neurologie

Hematologic

Endocrin
Metabolic
Metabolic
Cardiovascular

Cardiovascular
Metabolic
Neurologic
Imunologic

Imunologic
Urogenital
Neurologic

Metabolic
Urogenital
Hematologic
Metabolic

Preventie
Preventie
Dieta
Dieta

Altele
Dieta

Interventie timpurie
Dieta

Altele

Preventie
Interventie timpurie
Dieta

Preventie
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Interventie timpurie
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Interventie timpurie
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Preventie
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Tulburare de sangerare, de tip trombocitar
(GP6, P2RY12)

Sindromul Bloom (BLM)

Tulburarea spectrului branhiootorenal (BORSD)
(EYAL, SIX1)

Sindromul Brugada (SCN5A)
Deficitul de butirilcolinesteraza (BCHE)
Boala Canavan (ASPA)

Sindromul Cantu (ABCC9)
Deficitul de carbamoilfosfat sintetaza | (CPS1)

Deficit de carnitina, primar sistemic (defect de
absorbtie a carnitinei/defect de transport al
carnitinei) (SLC22A5)

Deficitul de carnitina-acilcarnitin translocaza
(SLC25A20)

Sindromul Carpenter (RAB23)

Tahicardie ventriculara polimorfa catecolamin-
ergica (CASQ2)

Displazia cartilajului-par/Displazia anauxetica
(RMRP)

CDG1b (MPI)

Hipotiroidismul central si marirea testiculelor
(IGSF1)

Sindromul deficitului de creatina cerebrala
(GAMT, GATM)

Xantomatoza cerebrotendinoasa (CYP27A1)
Coreoatetoza, hipotiroidism si detresa respira-
torie neonatala (NKX2-1)

Boala granulomatoasa cronica (CYBA, CYBB)
Sindromul Chudley-McCullough (GPSM?2)
Dischinezie ciliara, primara (CFAP298,
CCDC39, CCDC40, CCDC65, CCNO, DNAAF1,
DNAAF5,0DAD3, ODAD4, RSPH1, RSPH3, RS-
PH4A, RSPH9, SPAG1, ZMYND10)

DNAH11, DNAH5, DNAIL1, DNAJB13, DNAAF4,
DNAAF11, DRC1, GAS8, MCIDAS, ODAD1,
ODAD2

Citrulinemie (ASS1, SLC25A13)

Sindromul Cockayne/Xeroderma Pigmento-

sum (DeSanctis-Cacchione)/sindromul sensibil
la UV (ERCC6)

Acidurie combinata malonic si metilmalonic
(ACSF3)

Deficienta de fosforilare oxidativa combinata 3
(TSFM)

Trombocitopenie amegacariocitara congeni-
tala (MPL)

Defect congenital de sinteza a acidului biliar
(AKR1D1, HSD3B7)

Sindrom nefrotic congenital (NPHS1, NPHS?2)
Neutropenie congenitala (ELANE, HAX1)

Deficitul de corticosteron metiloxidaza (CY-
P11B2)

Deficit de CPT, hepatic, tip IA (CPT1A)

Hematologic

Sindromic
Sindromic

Cardiovascular
Metabolic
Neurologic

Musculo-scheletice
Metabolic
Metabolic

Metabolic

Musculo-scheletice
Cardiovascular

Sindromic

Metabolic
Endocrin

Metabolic

Metabolic
Endocrin

Imunologic
Neurologic
Pulmonar

Metabolic
Sindromic
Metabolic
Metabolic
Hematologic
Metabolic

Urogenital
Hematologic
Endocrin

Metabolic

Preventie

Interventie timpurie
Preventie

Preventie
Altele
Interventie timpurie

de sustinere ingrijire
Interventie timpurie
Interventie timpurie
Preventie

Dieta

Interventie timpurie
Preventie

Interventie timpurie

Interventie timpurie
Preventie

Preventie

Interventie timpurie
Preventie

Altele
Preventie
Interventie timpurie

Dieta

Interventie timpurie
Altele

Interventie timpurie
Interventie timpurie
Preventie

Interventie timpurie
Interventie timpurie
Preventie

Dieta



68 Sindromul Crigler-Naijjar, tipurile 1 si 2 / Sin- Metabolic Interventie timpurie
dromul Gilbert (UGT1A1)

69 Cutis Laxa, AD 1/ Stenoza aortica supravalvara Cardiovascular Interventie timpurie
(ELN)

70 Fibroza chistica (CFTR) Sindromic Interventie timpurie

71 Cistinoza (CTNS) Metabolic Interventie timpurie

72 Surditate (ACTG1, CDH23, CLDN14, ESRRB, Neurologic Preventie

FGF3, GIPC3, GJB2, GJB6, ILDR1, KCNQ4,
LOXHD1,PJIVK, S1IPR2, SLITRK6, SMPX, STRC,
TBC1D24, TECTA, TMC1, TMIE, TMPRSS3,
TRIOBP, LRTOMT, MARVELDZ2, MYO15A,
MYO6, MYO7A, OTOA, OTOF, OTOG, OTOGL,
POUZ3F4, PTPRQ)

73 Diabet zaharat, neonatal permanent (GCK, INS) Endocrin Preventie

74 Anemia Diamond-Blackfan (RPL11, RPL5, Hematologic Interventie timpurie
RPS19, RPS24, RPS26, RPS29)

75 Acidoza tubulara renala distala si alte tulburari  Urogenital Interventie timpurie
legate de SLC4A1 (SLC4A1)

76 Distonie 9, sindroame de deficit de GLUT11si  Neurologic Dieta
2, autosomal recesiv (SLC2A1)

77 Distonie, sensibila la dopa, din cauza deficitului Metabolic Preventie
de sepiapterin reductaza (SPR)

78 Encefalopatie epileptica infantild precoce (SC-  Neurologic Interventie timpurie
N2A, SCN8A, KCNQ2)

79 Sindromul Ehlers-Danlos tip IV - tip vascular Musculo-scheletice Preventie
(COL3A1)

80 Encefalopatia etilmalonica (ETHE1) Metabolic Interventie timpurie

81 Boala Fabry (GLA) Metabolic Preventie

82 Deficienta factorului V (F5) Hematologic Preventie

83 Deficienta de factor VII (F7) Hematologic Preventie

84 Deficienta de factor X (F10) Hematologic Preventie

85 Deficit de factor XI, autosomal recesiv (F11) Hematologic Preventie

86 Deficit de factor XIIIA (F13A1) Hematologic Interventie timpurie

87 Deficit de factor XIIIB (F13B) Hematologic Interventie timpurie

88 Polipoza adenomatoasa familiala (APC) Cancer Preventie

89 Hipertiroxinemia familiala disalbouminemica Metabolic Preventie
(ALB)

90 Disautonomie familiala (ELP1) Neurologic Interventie timpurie

91 Hipercolesterolemie familiala (APOB, LDLR) Metabolic Preventie

92 Convulsii infantile familiale cu coreoatetoza Neurologic Interventie timpurie
paroxistica (PRRT2)

93 Febra mediteraneana familiala, AD/AR, mutatii  Imunologic Preventie
clasice asociate cu insuficienta renala (MEFV)

94 Anemia Fanconi (FANCA, FANCB, FANCC, Hematologic Interventie timpurie
FANCDZ2, FANCG, FANCI)

95 Malabsorbtie a folatilor, ereditara (SLC46A1) Metabolic Dieta

96 Deficitul de fructoza bisfosfataza (FBP1) Metabolic Dieta

97 Intoleranta la fructoza (ALDOB) Metabolic Dieta

98 Distrofie musculara congenitala Fukuyama/ Musculo-scheletice Interventie timpurie

Distrofie musculara a centurii membrelor 2M/

sindrom Walker-Warburg/fenotip DCM (debut

in copilarie) (FKTN)
) Deficit de galactokinaza cu cataracta (GALK1) Metabolic Dieta
100 Deficitul de galactoza epimeraza (GALE) Metabolic Dieta
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Galactozemie (GALT)

Boala Gaucher, tip | (GBA1)

Rezistenta generalizata a hormonilor de eliber-
are a tirotropinei (TRHR)

Sindromul Gitelman (SLC12A3)
Trombastenia Glanzmann (ITGA2B, ITGB3)
Acidemie glutarica tip Il (ETFA, ETFB, ETFDH)
Glutaricacidurie tip | (GCDH)

Deficitul de glutation sintetaza (GSS)

Boli de depozitare a glicogenului (AGL, G6PCL1,
GAA, GBE1, GYS2, LAMP2, PHKA2, PHKB, PYGL,

SLC37A4)

Deficit de hormon de crestere, izolat, tip 1A

(recesiv) (GH1)

Atrofia giratorie a coroidei si retinei (OAT)
Boala hemoglobinei SC (inclusiv beta talasemie

si siclemie) (HBB)

Anemia hemolitica datorata deficitului de

G6PD (G6PD)

Limfohistiocitoza hemofagocitara, familiala, 3

(UNC13D)
Hemofilie (F8, F9)

Sindromul 4 paragangliom-feocromocitom

ereditar (SDHB)

Paraplegie spastica ereditara tip 11 (SPG11)
Sindromul Hermansky-Pudlak (HPS1, HPS3,

HPS4)

Deficit de hexozaminidaza A (inclusiv boala

Tay-Sachs) (HEXA)

Deficit de HMG-CoA liaza/acidurie 3-hi-
droxi-3-metilglutaric (HMGCL)

Deficit de HMG-CoA sintetaza-2 (HMGCS2)
Deficitul de holocarboxilaza sintetaza (HLCS)
Homocistinurie (CBS, MTRR, MTR)
Hiperaldosteronism, tip familial [ll (KCNJ5)

Sindrom de infectie recurenta hiper-IgE, auto-
somal recesiv (DOCKS8)

Hipoglicemie hiperinsulinemica (ABCCS,

KCNJ11)

Sindromul hiperinsulinism-hiperamoniemie

(GLUD1)

Hipermetioninemie datorata deficitului de ade-

nozin kinaza (ADK)

Sindromul hiperornitinemie-hiperamonie-
mie-homocitrulinemie (SLC25A15)

Hiperparatiroidism (CASR, CDC73)
Hiperfenilalaninemie, deficit de BH4 (GCH1,

PCBD1, PTS, QDPR)
Hipofosfatazia (ALPL)

Hipotiroidism (PAX8, THRA, TSHB, TSHR)
Hiporicemie renala, tip 2 (SLC2A9)

Metabolic
Metabolic
Endocrin

Urogenital
Hematologic
Metabolic
Metabolic
Metabolic
Metabolic

Endocrin

Metabolic
Hematologic

Hematologic
Imunologic

Hematologic
Cancer

Neurologic
Sindromic

Metabolic
Metabolic

Metabolic
Metabolic
Metabolic
Endocrin

Sindromic

Endocrin
Endocrin
Metabolic
Metabolic

Endocrin
Metabolic

Musculo-scheletice
Endocrin
Urogenital

Dieta
Preventie
Preventie

Preventie
Preventie
Preventie

Dieta

Preventie

Dieta/ Preventie

Interventie timpurie

Dieta
Preventie

Preventie
Preventie

Preventie
Preventie

Interventie timpurie
Interventie timpurie

Altele

Dieta

Dieta

Preventie

Dieta/ Preventie

Preventie
Preventie

Preventie
Dieta
Dieta
Dieta

Preventie
Preventie/ Dieta

Altele
Preventie
Interventie timpurie
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Imunodeficienta (CARD11, CD3D, CD3E,
CD40LG, CORO1A, DNMT3B, GATA2, NFKB2,
PIK3CD)

Receptor de interleukina-2, lant alfa, deficienta
de (IL2RA)

Deficienta factorului intrinsec (CBLIF)
Acidemie izovalerica (IVD)
Sindromul Jervell si Lange-Nielsen (KCNQ1)

Sindrom Joubert/sindrom Meckel-Gruber/
BBS13 (MKS1)

Polipoza juvenild/sindrom de telangiectazie
hemoragica ereditara (SMAD4)

Distrofia musculara legata de LAMA2 (LAMA?2)
deficit de LCHAD (HADHA)

Sindromul Leigh tip franco-canadian (LRPPRC)
Sindromul Li-Fraumeni (TP53)

Deficienta de lipoamida dehidrogenaza/Boala
urinara de sirop de artar tip Il (DLD)

Hiperplazia lipoid suprarenala (STAR)
Deficitul de lipoprotein lipaza (LPL)

Deficienta de fosforilaza kinaza hepatica/Bo-
ala de depozitare a glicogenului IXC (GSD9OC)
(PHKG2)

Sindromul Loeys-Dietz 5 (TGFB3)

Sindromul QT lung (CALM1, CALM2, KCNH?2)
Sindromul limfoproliferativ 1 (ITK)

Intoleranta la proteina lizinurica (SLC7A7)

Susceptibilitate la hipertermie maligna (CAC-
NA1S, RYR1)

Deficitul de malonil-CoA decarboxilaza (MLY-
CD)

Boala urinei cu sirop de artar (BCKDHA, BCK-
DHB, DBT)

Sindromul Marfan (FBN1)

Boala McArdle (PYGM)

Boala Menkes (ATP7A)

Leucodistrofie metacromatica (ARSA)

Deficit de metionin adenoziltransferaza I/
(MAT1A)

Acidurie metilmalonica (LMBRD1, MMAA,
MMAB, MMACHC, MMADHC, MMUT)

Deficitul de metilmalonil-CoA epimeraza
(MCEE)

Deficienta complexului mitocondrial |
(NDUFS6)

MODY (HNF1A, HNF4A)

Sindromul Muckle-Wells / Sindromul CINCA
/ Sindromul inflamator familial 1 indus de frig
(NLRP3)

Mucolipidoza tip IV (MCOLN1)
Mucopolizaharidoza (ARSB, GALNS, IDS, IDUA)
Sindromul Muenke (FGFR3)

Neoplazie endocrina multipla 1 (MEN1)

Imunologic

Imunologic

Hematologic
Metabolic
Cardiovascular
Sindromic

Cancer

Musculo-scheletice
Metabolic
Metabolic

Cancer

Metabolic

Endocrin
Metabolic
Metabolic

Musculo-scheletice
Cardiovascular
Imunologic
Metabolic
Neurologic

Metabolic
Metabolic

Musculo-scheletice
Metabolic
Metabolic
Metabolic
Metabolic

Metabolic
Metabolic
Metabolic
Endocrin

Imunologic

Metabolic
Metabolic
Musculo-scheletice
Cancer

Preventie

Preventie

Preventie

Dieta

Preventie
Interventie timpurie

Interventie timpurie

Interventie timpurie
Interventie timpurie
Interventie timpurie
Interventie timpurie
Interventie timpurie

Preventie
Dieta
Dieta

Interventie timpurie
Preventie
Interventie timpurie
Preventie
Preventie

Dieta
Dieta

Interventie timpurie
Preventie
Interventie timpurie
Preventie

Dieta

Dieta
Dieta
Altele
Preventie

Preventie

Interventie timpurie
Interventie timpurie
Interventie timpurie
Preventie
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Neoplazie endocrina multipla Il (RET)
Tulburari legate de MYH9 (MYH9RD) (MYH9)
Miopatie datorata deficientei CPTII (CPT2)
Deficitul de N-acetilglutamat sintetaza (NAGS)
Diabet insipid nefrogen, tip Il (AQP2)

Sindromul nefrogen de antidiureza inadecvata
legata de X (AVPR2)

Neurodegenerare datorata deficientei de trans-
port de folat cerebral (FOLR1)

Neurofibromatoza, tip 1 (NF1)

lipofuscinoza ceroida neuronala 1 (PPT1)
boala Nieman-Pick (NPC1, NPC2, SMPD1)
Sindromul Noonan (PTPN11, RIT1)
Osteogeneza imperfecta (COL1AL, COL1A2)
Osteopetroza 1 (TCIRG1)

Deficienta OTC (OTC)

Ageneza pancreatica 1 (PDX1)

Sindromul Pendred (SLC26A4)

Truncus arteriosus persistent / Malformatii car-
diace conotruncale (NKX2-6)

Sindromul Peutz-Jeghers (STK11)
Fenilcetonurie (HAP)
Sensibilitatea la feocromocitom (MAX)

Adenom hipofizar, secretor de hormon de
crestere / Adenom hipofizar, secretor de ACTH
/ Adenom hipofizar, secretor de prolactina (AIP)

Deficienta de hormoni hipofizari (LHX3,
POU1F1, PROP1)

PMM2-tulburari congenitale de glicozilare
(PMM2)

Polipoza intestinala juvenila (BMPR1A)
Glaucom congenital primar (CYP1B1)
Hiperoxalurie primara (AGXT, GRHPR, HOGA1)
Proponicacidemie (PCCA, PCCB)

Deficit de protrombina, congenital (F2)
Pseudohipoaldosteronism (SCNN1A, SCNN1B)
Sindromul tumoral hamartom PTEN (PTEN)

Deficitul de piridoxamina 5'-fosfat oxidaza
(PNPO)

Epilepsie dependenta de piridoxina (ALDH7A1)
Tulburarea trombocitara din Quebec (PLAU)

Acidoza tubulara renald cu surditate (AT-
P6V1B1)

Disgeneza reticulara (AK2)
Retinoblastom (RB1)

SCID, AR, tip T-negativ/B-pozitiv (JAK3)
Sindromul Segawa, recesiv (TH)

Defect selectiv al celulelor T (ZAP70)
Sindromul SESAME (KCNJ10)

Imunodeficienta combinata severa (ADA, DCL-
RE1C, IL2RG, IL7R, PTPRC, RAG1, RAG2)

Boala de depozitare a acidului sialic (SLC17A5)
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Sitosterolemie (ABCG5) Metabolic

Tulburari legate de SLC26A2 (cunoscute anteri- Musculo-scheletice
or ca DTD si DTDST) (SLC26A2)

Sindromul Smith-Lemli-Opitz (DHCR7) Sindromic
Sferocitoza (ANK1, EPB42) Hematologic
Sindromul Stickler (COL2A1, COL9A1, CO- Sindromic
L11A1)

Sindromul de disfunctie a metabolismului Metabolic
tiaminei 2 (encefalopatie sensibila la biotina sau

tiamina tip 2)

Sindromul anemiei megaloblastice care Metabolic

raspunde la tiamina (SLC19A2)
Trombofilie (PROC, PROS1)

Dishormonogeneza tiroidiana (DUOX2,
DUOXAZ2, IYD, SLC5A5, TG, TPO)

Deficitul de transcobalamina Il (TCN2)

Hematologic
Endocrin

Hematologic

Sindromul Treacher Collins (POLR1D, TCOF1) Sindromic
deficit de proteine trifunctionale (HADHB) Metabolic
Scleroza tuberculoasa (TSC1, TSC2) Sindromic
Tirozinemia (FAH, HPD, TAT) Metabolic
Sindromul Usher (ADGRV1, CIB2, CLRN1, Sindromic
PCDH15, USH1C, USH1G, USH2A, WHRN)

Rahitism dependent de vitamina D tip | (CY- Metabolic
P27B1)

Defect de coagulare dependent de vitamina K Hematologic
(GGCX)

Deficienta VLCAD (ACADVL) Metabolic
sindromul von Hippel-Lindau (VHL) Cancer
Sindromul Waardenburg (EDN3, MITF, PAX3, Sindromic
SNAI2, SOX10)

Tumora Wilms (WT1) Cancer
Boala Wilson (ATP7B) Metabolic
Boala Wolman (debut infantil) - Boala de sto- Metabolic

care a esterilor de colesterol (LIPA)

Consultatii genetice la sediile noastre:
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Bucuresti

Dr. Cristina Ailenei | Dr. Geamanu Bogdan-Trifon
Medic specialist Genetica Medicala; Tel.: 031 434 46 87
Str. Magura Vulturului, nr. 87

lasi

Dr. Setalia Popa

Medic primar Genetica Medicala; Tel.: 0332 410 540
Str. Pantelimon Halipa, nr. 4A, bl. F3-B;

Craiova

Dr. Geamanu Bogdan-Trifon

Medic specialist Genetica Medicala; Tel.: 0351 430 940
Bd. Oltenia, nr. 34
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