
¿Qué es?

Panel GDeafness® 

El Panel GDEAFNESS-GD® es un estudio genético por secuenciación de nueva generación
(NGS) diseñado para identificar variantes germinales asociadas a sordera e hipoacusia
hereditarias, sindrómicas y no sindrómicas.
Incluye genes implicados en el desarrollo del oído interno, la función de las células ciliadas, la
sinapsis auditiva, la estructura de la cóclea y vía auditiva, así como genes relacionados con
síndromes que cursan con hipoacusia (p. ej. Waardenburg, Usher, Branchio-oto-renal, Alport,
Pendred, entre otros).

¿A quién va dirigido? (Indicaciones)

Detectar variantes patogénicas/probablemente patogénicas responsables de hipoacusia o
sordera de origen hereditario.
Facilitar asesoramiento familiar, estudio en cascada y planificación reproductiva.

Objetivo

Metodología

Pacientes con sospecha de hipoacusia o sordera hereditaria, especialmente cuando se
presenta:

Hipoacusia neurosensorial congénita, prelingual o de inicio temprano, unilateral o
bilateral, progresiva o estable.

Hipoacusia asociada a rasgos sindrómicos: alteraciones visuales, renales,
cardiacas, pigmentarias, craneofaciales, neurológicas, metabólicas, entre otras.

Historia familiar de hipoacusia de causa no ambiental (no asociada a infección,
ototoxicidad, trauma, ruido intenso, etc.)

Historia familiar compatible o variante familiar conocida; evaluación
preconcepcional.

Secuenciación de nueva generación (NGS) de un panel de genes validados.
Nota: No evalúa expansiones de repetidos ni metilación; para sospecha de ataxias por
repetidos, X frágil u otras entidades



Ventajas
Evalúa simultáneamente un amplio número de genes asociados a hipoacusia sindrómica y no sindrómica, aumentando el
rendimiento diagnóstico.
Permite personalizar vigilancia, medidas preventivas y en ciertos casos orientar terapias.
Facilita decisiones informadas para la persona y su familia.

Limitaciones
Alcance de variantes: no detecta todas las alteraciones genéticas. Puede no identificar variantes en regiones reguladoras profundas,
intrónicas, expansiones de repetidos, metilación u otros cambios epigenéticos, ni algunos reordenamientos estructurales complejos.
Sensibilidad técnica: la cobertura puede ser variable en regiones con alta homología, pseudogenes o contenido GC extremo
La contribución poligénica y factores ambientales pueden modificar el riesgo individual.
No sustituye la evaluación clínica y las guías de manejo personalizadas

Posibles resultados
Positivo: variante patogénica identificada; se proponen medidas de vigilancia/prevención y pruebas familiares.
Negativo: no se detectan variantes patogénicas en los genes analizados; el riesgo puede seguir elevado si la historia
familiar es fuerte.
VUS: variante de significado incierto; no modifica conductas de alto impacto hasta nueva reclasificación.

ABHD12, ABHD5, ACOX1, ACTB, ACTG1, ADCY1, ADGRV1, AIFM1, ALMS1, ANKH, ANLN, ARSG, ATP2B2, ATP6V1B1, ATP6V1B2, BCS1L, BDP1, BSND, BTD, CABP2, CACNA1D, CCDC50, CD151, CD164,
CDC14A, CDH23, CDKN1C, CEACAM16, CEP250, CEP78, CHD7, CHSY1, CIB2, CISD2, CLDN14, CLIC5, CLPP, CLRN1, COCH, COL11A1, COL11A2, COL2A1, COL4A3, COL4A4, COL4A5, COL4A6, COL9A1,
COL9A2, COL9A3, CRYM, DCAF17, DCDC2, DIABLO, DIAPH1, DIAPH3, DLX5, DMXL2, DNMT1, DSPP, EDN3, EDNRA, EDNRB, EFTUD2, ELMOD3, EPS8, EPS8L2, ESPN, ESRP1, ESRRB, EYA1, EYA4,
RIPOR2, FDXR, FGF3, FGFR1, FGFR2, FGFR3, FOXC1, FOXI1, GAB1, GATA3, GDF6, GIPC3, GJA1, GJB2, GJB3, GJB6, GPRASP2, GPSM2, GRHL2, GRXCR1, GRXCR2, DFNA5, HARS, HARS2, HGF, HOMER2,
HOXB1, HSD17B4, ILDR1, JAG1, KARS, KCNE1, KCNJ10, KCNQ1, KCNQ4, KIT, KITLG, LARS2, LHFPL5, LHX3, LOXHD1, LOXL3, LRP2, LRTOMT, MAN2B1, MANBA, MARVELD2, MCM2, MEOX1, MET, MGP,
MIR96, MITF, MPZL2, MSRB3, MYH14, MYH7B, MYH9, MYO15A, MYO18B, MYO3A, MYO6, MYO7A, NARS2, NDP, NDRG1, NF2, NLRP3, OPA1, OSBPL2, OTOA, OTOF, OTOG, OTOGL, P2RX2, PAX3, PCDH15,
PCGF2, PDZD7, PEX1, PEX10, PEX11B, PEX12, PEX13, PEX14, PEX16, PEX19, PEX2, PEX26, PEX3, PEX5, PEX6, PEX7, PHYH, DFNB59, PMP22, PNPT1, POLR1C, POLR1D, POU3F4, POU4F3, PRPS1, RAI1,
RDX, RMND1, ROR1, RPS6KA3, S1PR2, SALL1, SALL4, SEMA3E, SERAC1, SERPINB6, SH3TC2, SIX1, SIX5, SLC12A1, SLC12A2, SLC17A8, SLC19A2, SLC22A4, SLC26A4, SLC26A5, SLC29A3, SLC33A1,
SLC44A4, SLC4A11, SLC52A2, SLC52A3, SLITRK6, SMAD4, SMPX, SNAI2, SOX10, SOX2, SPATA5, STRC, SUCLA2, SUCLG1, SYNE4, TBC1D24, TBX1, TCOF1, TECTA, TFAP2A, TIMM8A, TJP2, TMC1,
TMEM132E, TMIE, TMPRSS3, TNC, TPRN, TRIOBP, TRMU, TSPEAR, TUBB4B, TWNK, TYR, UBR1, USH1C, USH1G, USH2A, VCAN, WBP2, WFS1, WHRN, ZNF469.

Genes

Requisitos para la toma de muestra
Tipo de muestra: sangre periférica.
Tubo: EDTA (tapa lila).
Volumen:5 mL en adultos.
Ayuno: no requerido.
Transporte: temperatura ambiente controlada; evitar calor extremo. 

Acreditaciones
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