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La respuesta esta en tus genes

Panel NBS
¢ Qué es?

El Panel NBS es un estudio genético por secuenciacion de nueva generacion (NGS) disefiado
como soporte ampliado al cribado neonatal, para identificar causas monogénicas de errores
innatos del metabolismo, inmunodeficiencias primarias, enfermedades lisosomales y
peroxisomales, trastornos congénitos de la glicosilacion y otras enfermedades genéticas
graves de inicio temprano, potencialmente tratables si se diagnostican de forma precoz.

Objetivo

Detectar variantes germinales patogénicas/probablemente patogénicas que expliquen
resultados anémalos en cribado neonatal (o en estudios dirigidos) compatibles con:
¢ Errores innatos del metabolismo (aminoacidos, acidos organicos, acidos grasos, ciclo de
la urea, cuerpos cetonicos, etc.),
¢ Enfermedades lisosomales y peroxisomales,
o Trastornos congénitos de la glicosilacion,
« Hiper/hipercolesterolemias y otras dislipemias monogénicas de inicio precoz,
¢ Inmunodeficiencias primarias y sindromes de fallo medular/telémeros que puedan
manifestarse en la infancia.
« Apoyar al diagnostico, el pronéstico, vigilancia personalizada y a la seleccion de terapias
cuando exista evidencia cientifica.
« Facilitar asesoramiento familiar, estudio en cascada y planificacion reproductiva.

Secuenciacion de nueva generacion (NGS) de un panel de genes validados.

Recién nacidos con cribado neonatal alterado (tamiz metabdlico/neonatal positivo o dudoso)
que orienta a error innato del metabolismo, enfermedad lisosomal/peroxisomal,
inmunodeficiencia o patologia congénita grave.

Lactantes y nifios con sintomas compatibles con errores innatos del metabolismo (crisis
metabolicas, hipoglucemia, acidosis, hiperamonemia, miopatia, cardiomiopatia, afectacion
neurolégica precocidad) sin diagnéstico claro.

Pacientes pediatricos con sospecha de enfermedad lisosomal, peroxisomal, trastorno
congénito de la glicosilacion o enfermedad de depésito.

Nifios con inmunodeficiencia primaria sospechada (infecciones graves o recurrentes,
inflamacion autoinflamatoria, linfopenia, fallo de medro) o alteraciones hematoldgicas
sugestivas.

Familias con historia de hermanos fallecidos o gravemente enfermos en el periodo
neonatal/infantil de causa desconocida, compatible con trastorno metabdlico o inmunolégico
hereditario.

Historia familiar compatible o variante familiar conocida; evaluacion preconcepcional.
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Ventajas

Cobertura de un amplio conjunto de genes asociados a enfermedades graves de inicio temprano, muchas de ellas potencialmente
tratables o modificables si se diagnostican precozmente.

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,
intrénicas, expansiones de repetidos, metilacion u otros cambios epigenéticos, ni algunos reordenamientos estructurales complejos.
Sensibilidad técnica: la cobertura puede ser variable en regiones con alta homologia, pseudogenes o contenido GC extremo

La contribucion poligénica y factores ambientales pueden modificar el riesgo individual.

No sustituye la evaluacion clinica y las guias de manejo personalizadas

Posibles resultados

Positivo: variante patogénica identificada; se proponen medidas de vigilancia/prevencion 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 reclasificacion.

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.

Genes

A4GALT; ABCA1; ABCB4; ABCC2; ABCD1; ABCD4; ABCGS5; ABCG8; ACADY; ACAT1; ADA; AGA; AGL; AGPS; AGXT; ALAD; ALDH18A1; ALDH4A1; ALDOA; ALDOB; ALG1; ALG11; ALG12; ALG13; ALG14; ALG2;
ALG3; ALG6; ALGS8; ALGY; ALPL; ANTXR2; APOA2; APOAS5; APOB; APOC2; APOE; ARCN1; ARG1; ARSA; ARSB; ARSE; ARSG; ASAH1; ASL; ASS1; ATP13A2; ATP6AP1; ATP6AP2; ATP6V0A2; ATP6V1A;
ATP6V1E1; ATP7A; ATP7B; BSGALNT2; B3GALT6; B3GAT3; B3GLCT, BAGALNT1; B4GALT1; BAGALT7; B4GAT1; BCKDHA; BCKDHB; BOLA3; BTD; C1GALT1C1; CA5A; CAD; CANT1; CBS; CCDC115; CD320;
CETP; CHST14; CHST3; CHST6; CHSY1; CLN3; CLN5; CLN6; CLN8; COG1; COG2; COG4; COG5; COG6; COG7; COG8; COPA; COPB2; CPOX; CPS1; CPT1A; CSGALNACT1; CTNS; CTSA; CTSD; CTSK;
CYP11B1; CYP17A1; CYP19A1; CYP21A2; CYP27A1; D2HGDH; DBT, DDC; DDOST; DHCR7; DHDDS; DIABLO; DLX4; DNAJC5; DOLK; DPAGT1; DPM1; DPM2; DPM3; DPYD; DSE; ENO3; ENPP1; EOGT, EPHX2;
ETHE1; EXT1; EXT2; EXTL3; FAH; FBP1; FECH; FGF23; FKRP; FKTN; FUCA1; FUK; FUT8; G6PC; G6PC3; G6PD; GAA; GALC; GALE; GALK1; GALNS; GALNT3; GALT; GAMT, GANAB; GATM; GBA; GBET1;
GFPT1; GHR; GK; GLA; GLB1; GLRX5; GLUL; GM2A; GMPPA; GMPPB; GNE; GNPAT; GNPTAB; GNPTG; GNS; GORAB; GOSR2; GPAA1; GUSB; GYG1; GYS1; GYS2; HCFC1; HEXA; HEXB; HFE; HGD; HGSNAT;
HFE2; HLCS; HMBS; HMGCS2; HPD; HPRT1; HSD3B2; HYAL1; IBA57; IDS; IDUA; ISCA2; ISPD; ITIH4; IVD; JAGN1; KCTD7; KHK; LAMP2; LARGE1; LCAT; LDLR; LDLRAP1; LFNG; LIAS; LIPA; LIPC; LIPI; LIPT1;
LIPT2; LMBRD1; LPA; LPL; MAGT1; MAN1B1; MAN2B1; MANBA; MCOLN1; MFSD8; MGAT2; MMAA; MMAB; MMACHC; MMADHC; MUT; MOGS; MPDU1; MPI; NAGA; NAGLU; NAGS; NANS; NEU1; NFU1; NGLY1;
NPC1; NPC2; NUS1; OGT, OTC; OXCT1; PAH; PAPSS2; PCSK9; PDHB; PEX1; PEX10; PEX12; PEX13; PEX14; PEX16; PEX19; PEX2; PEX26; PEX3; PEX5; PEX6; PEX7, PFKM; NBN; NCF1; NCF2; NCF4;
NCSTN; NEUROG3; NFAT5; NFE2L2; NFKB1; NFKB2; NFKBIA; NHEJ1; NHP2; NLRC4; NLRP1; NLRP12; NLRP3; NME8; NOD2; NOP10; NRAS; NSMCES3; OAS1; OFD1; ORAI1; OSTM1; OTULIN; PARN; PAX1;
PEPD; PGMS3; PIK3CD; PIK3R1; PLCG2; PMM2; PNP; POLR3A; POLA1; POLD1; POLE; POLE2; POMP; PRF1; PRKCD; PRKDC; PSENEN; PSMA3; PSMB4; PSMB8; PSMG2; PSTPIP1; PTPRC; RAB27A; RAC2;
RAG1; RAG2; RANBP2; RASGRP1; RBCK1; RELA; RELB; RFX5; RFXANK; RFXAP; RHOH; RIPK1; RMRP; RNASEH2A; RNASEH2B; RNASEH2C; RNF113A; RNF168; RNF31; RNU4ATAC; RORC; RPSA; RSPH1;
RSPH4A; RSPH9; RTEL1; SAMD9; SAMDOL; SAMHD1; SAR1B; SBDS; SCO2; SEC61A1; SEMA3E; SERPING1; SH2D1A; SH3BP2; SH3KBP1; SI; SIAE; SKIV2L; SLC26A3; SLC29A3; SLC35C1; SLC37A4;
SLC39A7; SLC46A1; SLC5A1; SLC7A7; SLC9A3; SLX4; SMARCAL1; SMARCD2; SNX10; SP110; SPAG1; SPINKS5; SPINT2; SPPL2A; SRP54; SRP72; STAT1; STAT2; STAT3; STAT4; STAT5B; STIM1; STK4; STN1;
STX11; STX3; STXBP2; TAOK2; TAP1; TAP2; TAPBP; TAZ; TBX1; TCF3; TCIRG1; TCN2; TERC; TERT, TFRC; TGFB1; TGFBR1; TGFBR2; THBD; TICAM1; TIMMS50; TINF2; TLR3; TMC6; TMC8; TMEM173;
TNFAIP3; TNFRSF11A; TNFRSF13B; TNFRSF13C; TNFRSF1A; TNFRSF4; TNFRSF6B; TNFRSF9; TNFSF11; TNFSF12; TONSL; TOP2B; TP63; TPP2; TRAF3; TRAF3IP2; TREX1; TRNT1; TTC37; TTC7A; TYK2;
UNC13D; UNC45A; UNC93B1; UNG; USB1; VAV1; VPS13B; VPS45; WAS; WDR1; WIPF1; WRAPS53; XIAP; ZAP70; ZBTB24; ZCCHC8; ZMYND10; ZNF341.
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