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Acuerdo por el que se aprueba la Actualización del catálogo de pruebas genéticas de la cartera 
común de servicios del Sistema Nacional de Salud. 



ACUERDO DEL CONSEJO INTERTERRITORIAL DEL SISTEMA NACIONAL DE 

SALUD POR EL QUE SE APRUEBA LA ACTUALIZACIÓN DEL CATÁLOGO DE 

PRUEBAS GENÉTICAS DE LA CARTERA COMÚN DE SERVICIOS DEL SISTEMA 

NACIONAL DE SALUD 

A través de un Grupo de trabajo dependiente de la Comisión de prestaciones, 

aseguramiento y financiación (CPAF) en el que participan representantes de las 

Comunidades Autónomas y sociedades científicas implicadas se está trabajando en la 

actualización y concreción de la cartera común de servicios en el área de la genética a 

través del desarrollo de un catálogo de pruebas genéticas, que pretende garantizar a 

todos los pacientes que lo precisen un acceso más homogéneo y equitativo en el marco 

del Sistema Nacional de Salud a las mismas.  

Durante el año 2021, dicho grupo revisó la vigente cartera común de servicios de 

genética y elaboró una propuesta consensuada de actualización que fue aprobada por 

el Consejo Interterritorial del Sistema Nacional de Salud el 2 de diciembre de 2021. La 

Orden SND/606/2024, de 13 de junio, por la que se crea el Comité Asesor para la 

Cartera Común de Servicios en el Área de Genética, y por la que se modifican los 

anexos I, II, III, VI y VII del Real Decreto 1030/2006, de 15 de septiembre, por el que se 

establece la cartera de servicios comunes del Sistema Nacional de Salud y el 

procedimiento para su actualización recoge dicha actualización. 

Actualmente, a través del Grupo de trabajo de la CPAF, se está trabajando en la 

concreción de la cartera común de servicios en el área de la genética a través del 

desarrollo de un catálogo de pruebas genéticas/genómicas. Para ello, el citado Grupo 

acordó dividirse en subgrupos por áreas de trabajo que desarrollaran las 

correspondientes propuestas de catálogo. 

La propuesta inicial de catálogo de pruebas genéticas de las primeras áreas priorizadas 

(Oncohematología adultos, Oncohematología pediátrica, Farmacogenómica, 

Cardiopatías y trastornos del sistema circulatorio, Enfermedades oftalmológicas, 

Enfermedades metabólicas hereditarias y mitocondriales, Enfermedades neurológicas y 

neuromusculares y Trastornos del neuro-desarrollo, incluyendo déficit neurocognitivo) 

fue acordada por la CPAF el 7 de junio de 2023 y elevada y aprobada por el Consejo 

Interterritorial del Sistema Nacional de Salud el 23 de junio del 2023.  

El catálogo común de pruebas genéticas y genómicas se está completando de manera 

progresiva con las áreas de trabajo pendientes de abordar y se están realizando 

actualizaciones periódicas. Las nuevas áreas de Enfermedades de la piel; 

Enfermedades respiratorias; y Enfermedades hepáticas, así como la actualización del 

catálogo de tumores sólidos y cáncer hereditario del adulto, se acordaron en la CPAF el 

24 de septiembre de 2024 y fueron elevadas y aprobadas por el Consejo Interterritorial 

del Sistema Nacional de Salud el 11 de octubre de 2024.  

Se ha finalizado la revisión y actualización, por el correspondiente subgrupo de trabajo, 

del área de Enfermedades oftalmológicas. Dicha propuesta de catálogo se acordó por 

la CPAF el 27 de febrero de 2025 y se eleva para acuerdo del Consejo Interterritorial del 

Sistema Nacional de Salud.  

ANEXO



 

Asimismo, se acuerda que las nuevas áreas que se aprueben del catálogo se revisarán 

y actualizarán de manera periódica (al igual que se acordó para las áreas previas 

aprobadas por el Consejo Interterritorial del Sistema Nacional de Salud) desde un punto 

de visto técnico, elevándose a la CPAF para acuerdo. 

El catálogo del resto de áreas pendientes se desarrollará en una etapa posterior. 

El Consejo Interterritorial del Sistema Nacional de Salud aprueba el Acuerdo de 

coordinación por el que se aprueba la actualización del catálogo de pruebas 

genéticas de la cartera común de servicios del Sistema Nacional de Salud, que se 

incluye como anexo. 

Fundamento competencial: de acuerdo al artículo 149.1.16.ª de la Constitución 

Española que atribuye al Estado la competencia exclusiva en materia de bases y 

coordinación general de la sanidad. Capítulo I de la Ley 16/2003, de 28 de mayo, de 

cohesión y calidad del Sistema Nacional de Salud y Real Decreto 1030/2006, de 15 de 

septiembre, por el que se establece la cartera de servicios comunes del Sistema 

Nacional de Salud y el procedimiento para su actualización. 
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CRITERIOS ADOPTADOS POR EL SUBGRUPO DE ENFERMEDADES 

OFTALMOLÓGICAS PARA LA INCLUSIÓN DE GENES 

 

Para la selección de genes o regiones a estudiar en el Catálogo de pruebas genéticas del 

área de Enfermedades Oftalmológicas de la cartera común de servicios se han tenido en 

cuenta los siguientes criterios:  

 

A. CRITERIOS GENERALES: 

 

1) Comparar paneles existentes de distintas organizaciones (aparecen listados en el 
apartado de Observaciones “Referencias Bibliográficas”). 
 

2) En cada caso, se ha procurado que los genes siempre tengan la categoría de 
comprobados y nunca de genes candidatos, y que aparezcan en al menos dos de 
los listados referenciados. En casos de duda, se ha establecido consenso entre el 
grupo de expertos. 
 

3) Se han sugerido paneles grandes que incluyan los genes de todas las categorías 
incluidas posibles.  

Dada la extraordinaria complejidad de estas patologías, su enorme heterogeneidad 
fenotípica y genotípica,  y que muchos de los cuadros sindrómicos que cursan con 
patología oftalmológica hereditaria se presentan de forma incompleta, así como el estado 
del arte del diagnóstico clínico oftalmológico de las Distrofias Hereditarias de Retina 
(DHRs), no se recomienda  definir de forma cerrada los cuadros clínicos del campo de  
Criterios de Indicación Clínica de las pruebas genéticas, ya que podría dar lugar a la 
exclusión de pacientes que sí que padecen una enfermedad oftalmológica hereditaria. 

 

B. CRITERIOS ESPECÍFICOS: 

 

Se detallan por cada prueba genética del catálogo de enfermedades oftalmológicas. 

 

1) Malformaciones congénitas oculares y Segmento anterior y glaucoma 

(exceptuando Distrofias corneales):  

Se adopta un listado común de genes que incluye todas las malformaciones (complejas 

aisladas, por ejemplo: aniridia) tanto sindrómicas como no sindrómicas, y para el grupo de 

patologías del Segmento anterior y glaucoma (exceptuando las distrofias corneales que 

tienen un listado específico): 
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Grupo de Patologías Patología 

Malformaciones congénitas oculares       Malformación ocular no sindrómica 

Malformaciones congénitas oculares       Malformación ocular sindrómica 

Segmento anterior y glaucoma   Aniridia no sindrómica 

Segmento anterior y glaucoma   Aniridia sindrómica 

Segmento anterior y glaucoma  Anomalías congénitas de párpados y 
conductos lagrimales 

Segmento anterior y glaucoma   Catarata congénita/precoz no sindrómica 

Segmento anterior y glaucoma   Catarata congénita/precoz sindrómica 

Segmento anterior y glaucoma   Disgenesias del segmento anterior/Glaucoma 

Segmento anterior y glaucoma   Glaucoma congénito o juvenil no sindrómico 

Segmento anterior y glaucoma   Glaucoma congénito o juvenil sindrómico 

 

2) Distrofias Corneales:  

Se incluye un listado específico para las distrofias corneales dentro del grupo de patologías 

de Segmento anterior y glaucoma. 

 

3) Alteraciones Retinianas: 

Se adopta un listado común que incluye todas las alteraciones retinianas (Distrofias 

Hereditarias de Retina, y neurooftalmológicas) tanto sindrómicas como no sindrómicas 

para facilitar el diagnóstico diferencial (exceptuando albinismos). 

 

Grupo de Patologías Patología 

Neuroftalmológicas   Atrofia óptica no sindrómica o neuropatía 
óptica hereditaria de Leber (NOHL) 

Neuroftalmológicas Atrofia óptica sindrómica 

Neuroftalmológicas Enfermedad mitocondrial 

Neuroftalmológicas  Ocular en enfermedad neurológica sistémica 

Neuroftalmológicas Parálisis oculomotora 

Retinianas no sindrómicas        Distrofias hereditarias de retina (DHR) y 
similares no sindrómicas 

Retinianas sindrómicas  Distrofias hereditarias de retina (DHR) 
sindrómicas 
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4) Albinismo aislado/sindrómico: 

Se incluye un listado específico que incluye genes, algunos de los cuales dirigidos 

concretamente al diagnóstico diferencial (nistagmus, hipoplasia foveal), en las siguientes 

patologías: 

- Albinismo ocular y oculocutáneo no sindrómico 
- Albinismos sindrómicos/Alteraciones pigmentarias sindrómicas. 

 

5) Síndromes con Participación Ocular: 

Para evitar solapamientos y/o discrepancias con los criterios de las otras áreas del catálogo 

de genética, en el apartado de genes o regiones a estudiar se señala que se remite a cada 

área correspondiente, lo cual sucede en los siguientes casos: 

- Conectivopatías 
- Enfermedades de la piel 
- Enfermedades endocrinas 
- Enfermedades óseas, incluyendo anomalías craneofaciales 
- Enfermedades metabólicas hereditarias y mitocondriales 
- Enfermedades neurológicas y neuromusculares 
- Otros (según otros síntomas principales). 

 
6) Tumores oculares hereditarios 
 

 



Área Grupo de Patologías Patología Código CIE10 Diagnósticos Código ORPHA Criterios de 
Indicación Clínica

Tipo de Estudio Genético Utilidad Clínica Tipo de Muestra Tipo de Alteración Tipo de Técnica a Utilizar Genes o Regiones a Estudiar Tratamiento 
Farmacológico 
Asociado

Observaciones

Enfermedades oftalmológicas Malformaciones congénitas 
oculares

Malformación ocular 
no sindrómica

H35.5 - Distrofia retiniana hereditaria,
Q10.3 - Otras malformaciones congénitas 
de los párpados,
Q11.0 - Globo ocular quístico,
Q11.2 - Microftalmía,
Q13.0 - Coloboma del iris,
Q14.2 - Malformación congénita del disco 
óptico,
Q14.8 - Otras malformaciones congénitas 
del segmento posterior del ojo,
Q15.8 - Otras malformaciones congénitas 
especificadas del ojo

1574 - Síndrome de degeneración retiniana-nanoftalmia-glaucoma,
2542 - Microftalmia-anoftalmia-coloboma aislados,
3157 - Espectro de la displasia septo-óptica,
35612 - Nanoftalmos,
35737 - Síndrome de morning glory,
397618 - Síndrome de hipoplasia foveal-defecto de decusación del nervio óptico-disgenesia del segmento anterior,
435930 - Síndrome de disco óptico colobomatoso-atrofia macular-coriorretinopatía,
568 - Microftalmia tipo Lenz,
91396 - Criptoftalmia aislada,
98553 - Defectos del desarrollo ocular,
98555 - Microftalmia-anoftalmia-coloboma,
98938 - Microftalmia colobomatosa,
98942 - Coloboma corio-retiniano,
98944 - Coloboma de iris,
98945 - Coloboma macular,
98946 - Coloboma de párpado,
98947 - Coloboma del disco óptico,
98949 - Criptoftalmia completa

Todos los casos con 
sospecha clínica o 
antecedentes familiares; 
con o sin mutación 
familiar identificada

Estudio de biomarcadores diagnósticos, 
pronósticos o predictivos de respuesta al 
tratamiento,
Análisis genéticos presintomáticos o predictivos,
Análisis genéticos o genómicos diagnósticos,
Análisis genéticos de portadores,
Análisis genéticos o genómicos para diagnóstico 
prenatal

Diagnóstico,
Pronóstico,
Indicación de tratamiento,
Prevención,
Estudio familiares,
Manejo clínico

Vellosidad coriónica
Saliva
Sangre periférica
Liquido amniotico
Orina
Tejido
Tejido parafinado

Disomía uniparental (DUP),
Defectos de metilación/defectos de impronta,
Fusión génica,
Variación en número de copias (CNV),
Variante puntual (SNV)/pequeñas 
deleciones/inserciones (ins/del)/duplicaciones,
Alteración cromosómica 
estructural/reordenamiento 
/traslocaciones/inserciones/duplicaciones,
Clonalidad/mosaicismo,
Alteración cromosómica numérica (aneuploidía)

Secuenciación masiva (NGS) con detección de 
variación de número de copias (CNV)

ABCB6, ABHD12, ACTB, ACTG1, ADAMTS10, ADAMTS17, ADAMTSL4, AGK, ALDH18A1, ALX1, ARR3, ATAD3A, ATOH7, B3GLCT, BCOR, BFSP1, BFSP2, BMP4, 
CACNA1F, CDK5RAP2, CDON, CENPF, CEP290, CHD7, CHMP4B, CHRDL1, CLDN19, COG4, COL11A1, COL18A1, COL2A1, COL4A1, COL5A1, CREBBP, CRYAA, CRYAB, 
CRYBA1, CRYBA4, CRYBB1, CRYBB2, CRYBB3, CRYGB, CRYGD, CRYGS, CTDP1, CYP1B1, CYP27A1, DAG1, DHCR7, DHX38, EDNRB, EFTUD2, EPHA2, ERCC1, ERCC2, 
ERCC3, ERCC5, ERCC6, ERCC8, EYA1, FAM111A, FBN1, FKRP, FKTN, FOXC1, FOXE3, FOXL2, FRAS1, FREM1, FREM2, FYCO1, FZD4, GCNT2, GDF3, GDF6, GJA1, GJA3, 
GJA8, GLI2, GPR143, GRHL2, GRIP1, HCCS, HMX1, HSF4, IGBP1, ISPD, JAM3, KAT6B, KCNJ13, KIAA0586, KIF11, LAMB2, LETM1, LIM2, LMX1B, LRMDA, LTBP2, 
MAB21L2, MAF, MAPRE2, MFRP, MIP, MITF, MYH9, MYOC, NAA10, NDP, NF2, NHS, NMNAT1, OCA2, OCRL, OFD1, OPA3, OTX2, P3H2, PACS1, PAX2, PAX3, PAX6, 
PEX1, PEX10, PEX11B, PEX12, PEX13, PEX14, PEX16, PEX19, PEX2, PEX26, PEX3, PEX5, PEX6, PEX7, PIGL, PIK3R1, PITX2, PITX3, PLK4, PLOD3, POLG, POLR1C, 
POLR1D, POMGNT1, POMGNT2, POMT1, POMT2, PORCN, PQBP1, PRSS56, PXDN, RAB18, RAB3GAP1, RAB3GAP2, RAX, RBP4, RPGRIP1L, SALL1, SALL4, SC5D, SHH, 
SIL1, SIX3, SIX6, SLC16A12, SLC24A5, SLC2A1, SLC33A1, SLC38A8, SLC45A2, SLC4A4, SMCHD1, SMO, SMOC1, SOX2, SRD5A3, STRA6, TBC1D20, TCOF1, TDRD7, 
TFAP2A, TMEM216, TMEM237, TUBGCP4, TYR, TYRP1, VAX1, VIM, VSX2, WFS1, WRN, ZEB2, ANAPC1, CDK9, COPB1, CYP51A1, FAR1, GEMIN4, INPP5K, INTS1, 
LONP1, MED27, MIR184, NACC1, NUP188, PIK3C2A, PSMC3, TKFC, VPS4A.

Observación 1: En relación con el tipo de técnica a utilizar:
- Si mutación familiar identificada:  técnica dirigida.
- Si no mutación familiar identificada: Secuenciación masiva (NGS) con detección de variación de número de copias 
(CNV): Exoma Clínico (CES), panel de genes o Exoma completo (WES). Y, en casos específicos de sospecha de 
expansiones, variantes en regiones intrónicas profundas, regiones de difícil captura/repetitivas (ej: RPGR_ORF15), 
regiones promotoras, estudio mitocondrial, etc. ampliar estudio con la metodología adecuada. 
Referencias bibliográficas: 
RetNet (https://retnet.org/), ClinGen (https://clinicalgenome.org/), EMQN (https://www.emqn.org/), PanelApp 
(https://panelapp.genomicsengland.co.uk/) y revisión por panel de expertos.

Enfermedades oftalmológicas Malformaciones congénitas 
oculares

Malformación ocular 
sindrómica

Q11.2 - Microftalmía,
Q12.2 - Coloboma del cristalino,
Q15.8 - Otras malformaciones congénitas 
especificadas del ojo,
Q18.8 - Otras malformaciones congénitas 
especificadas de cara y cuello,
Q60.4 - Hipoplasia renal bilateral,
Q87.1 - Síndromes malformativos 
congénitos asociados principalmente con 
estatura baja,
Q87.2 - Síndromes malformativos 
congénitos que predominantemente 
afectan a las extremidades,
Q87.5 - Otros síndromes malformativos 
congénitos con otros cambios 
esqueléticos,
Q87.8 - Otros síndromes malformativos 
congénitos especificados, no clasificados 
bajo otro concepto

1106 - Microftalmia con anomalías de las extremidades,
1297 - Síndrome branquio-oculo-facial,
138 - Síndrome CHARGE,
139450 - Síndrome de microtia-coloboma del ojo-imperforación del conducto nasolagrimal,
139471 - Microftalmía con anomalías cerebrales y de las manos,
1473 - Coloboma-fisura labiopalatina-discapacidad intelectual,
157962 - Síndrome oculoauricular tipo Schorderet,
178364 - Microftalmia sindrómica tipo 5,
2250 - Síndrome de hiposmia-hipoplasia nasal y ocular-hipogonadismo hipogonadotrópico,
2438 - Síndrome mano-pie-genital,
2470 - Síndrome de Matthew-Wood,
2556 - Síndrome de microftalmia con defectos cutáneos lineales,
2710 - Displasia oculodentodigital,
280195 - Holoprosencefalia septopreóptica,
293843 - Síndrome 3MC,
424099 - Síndrome de microftalmia colobomatosa-displasia rizomélica,
52055 - Síndrome de agenesia del cuerpo calloso-discapacidad intelectual-coloboma-micrognatia,
77298 - Síndrome de anoftalmia/microftalmia-atresia esofágica,
959 - Síndrome acro-reno-ocular

Todos los casos con 
sospecha clínica o 
antecedentes familiares; 
con o sin mutación 
familiar identificada

Estudio de biomarcadores diagnósticos, 
pronósticos o predictivos de respuesta al 
tratamiento,
Análisis genéticos presintomáticos o predictivos,
Análisis genéticos o genómicos diagnósticos,
Análisis genéticos de portadores,
Análisis genéticos o genómicos para diagnóstico 
prenatal

Diagnóstico,
Pronóstico,
Indicación de tratamiento,
Prevención,
Estudio familiares,
Manejo clínico

Vellosidad coriónica
Saliva
Sangre periférica
Liquido amniotico
Orina
Tejido
Tejido parafinado

Disomía uniparental (DUP),
Defectos de metilación/defectos de impronta,
Fusión génica,
Variación en número de copias (CNV),
Variante puntual (SNV)/pequeñas 
deleciones/inserciones (ins/del)/duplicaciones,
Alteración cromosómica 
estructural/reordenamiento 
/traslocaciones/inserciones/duplicaciones,
Clonalidad/mosaicismo,
Alteración cromosómica numérica (aneuploidía)

Secuenciación masiva (NGS) con detección de 
variación de número de copias (CNV)

ABCB6, ABHD12, ACTB, ACTG1, ADAMTS10, ADAMTS17, ADAMTSL4, AGK, ALDH18A1, ALX1, ARR3, ATAD3A, ATOH7, B3GLCT, BCOR, BFSP1, BFSP2, BMP4, 
CACNA1F, CDK5RAP2, CDON, CENPF, CEP290, CHD7, CHMP4B, CHRDL1, CLDN19, COG4, COL11A1, COL18A1, COL2A1, COL4A1, COL5A1, CREBBP, CRYAA, CRYAB, 
CRYBA1, CRYBA4, CRYBB1, CRYBB2, CRYBB3, CRYGB, CRYGD, CRYGS, CTDP1, CYP1B1, CYP27A1, DAG1, DHCR7, DHX38, EDNRB, EFTUD2, EPHA2, ERCC1, ERCC2, 
ERCC3, ERCC5, ERCC6, ERCC8, EYA1, FAM111A, FBN1, FKRP, FKTN, FOXC1, FOXE3, FOXL2, FRAS1, FREM1, FREM2, FYCO1, FZD4, GCNT2, GDF3, GDF6, GJA1, GJA3, 
GJA8, GLI2, GPR143, GRHL2, GRIP1, HCCS, HMX1, HSF4, IGBP1, ISPD, JAM3, KAT6B, KCNJ13, KIAA0586, KIF11, LAMB2, LETM1, LIM2, LMX1B, LRMDA, LTBP2, 
MAB21L2, MAF, MAPRE2, MFRP, MIP, MITF, MYH9, MYOC, NAA10, NDP, NF2, NHS, NMNAT1, OCA2, OCRL, OFD1, OPA3, OTX2, P3H2, PACS1, PAX2, PAX3, PAX6, 
PEX1, PEX10, PEX11B, PEX12, PEX13, PEX14, PEX16, PEX19, PEX2, PEX26, PEX3, PEX5, PEX6, PEX7, PIGL, PIK3R1, PITX2, PITX3, PLK4, PLOD3, POLG, POLR1C, 
POLR1D, POMGNT1, POMGNT2, POMT1, POMT2, PORCN, PQBP1, PRSS56, PXDN, RAB18, RAB3GAP1, RAB3GAP2, RAX, RBP4, RPGRIP1L, SALL1, SALL4, SC5D, SHH, 
SIL1, SIX3, SIX6, SLC16A12, SLC24A5, SLC2A1, SLC33A1, SLC38A8, SLC45A2, SLC4A4, SMCHD1, SMO, SMOC1, SOX2, SRD5A3, STRA6, TBC1D20, TCOF1, TDRD7, 
TFAP2A, TMEM216, TMEM237, TUBGCP4, TYR, TYRP1, VAX1, VIM, VSX2, WFS1, WRN, ZEB2, ANAPC1, CDK9, COPB1, CYP51A1, FAR1, GEMIN4, INPP5K, INTS1, 
LONP1, MED27, MIR184, NACC1, NUP188, PIK3C2A, PSMC3, TKFC, VPS4A.

Observación 1: En relación con el tipo de técnica a utilizar:
- Si mutación familiar identificada:  técnica dirigida
- Si no mutación familiar identificada: Secuenciación masiva (NGS) con detección de variación de número de copias 
(CNV): Exoma Clínico (CES), panel de genes o Exoma completo (WES). Y, en casos específicos de sospecha de 
expansiones, variantes en regiones intrónicas profundas, regiones de difícil captura/repetitivas (ej: RPGR_ORF15), 
regiones promotoras, estudio mitocondrial, etc. ampliar estudio con la metodología adecuada. 
Referencias bibliográficas: 
RetNet (https://retnet.org/), ClinGen (https://clinicalgenome.org/), EMQN (https://www.emqn.org/), PanelApp 
(https://panelapp.genomicsengland.co.uk/) y revisión por panel de expertos.

Enfermedades oftalmológicas Neuroftalmológicas Atrofia óptica no 
sindrómica o 
neuropatía óptica 
hereditaria de Leber 
(NOHL)

H47.2 - Atrofia óptica 104 - Neuropatía óptica hereditaria de Leber,
1215 - Síndrome de atrofia óptica plus autosómica dominante,
140653 - Enfermedad neuro-oftalmológica,
227976 - Atrofia óptica autosómica recesiva tipo OPA7,
250932 - Atrofia óptica autosómica dominante y neuropatía periférica,
67036 - Atrofia óptica autosómica dominante y catarata,
98671 - Neuropatía óptica hereditaria,
98672 - Atrofia óptica autosómica dominante,
98673 - Atrofia óptica autosómica dominante tipo clásico,
98676 - Atrofia óptica autosómica recesiva aislada,
98890 - Atrofia óptica ligada al cromosoma X de inicio temprano,
99718 - Enfermedad de Leber plus

Todos los casos con 
sospecha clínica o 
antecedentes familiares; 
con o sin mutación 
familiar identificada

Estudio de biomarcadores diagnósticos, 
pronósticos o predictivos de respuesta al 
tratamiento,
Análisis genéticos presintomáticos o predictivos,
Análisis genéticos o genómicos diagnósticos,
Análisis genéticos de portadores,
Análisis genéticos o genómicos para diagnóstico 
prenatal

Diagnóstico,
Pronóstico,
Indicación de tratamiento,
Respuesta a tratamiento,
Prevención,
Estudio familiares,
Manejo clínico

Vellosidad coriónica
Saliva
Sangre periférica
Liquido amniotico
Orina
Tejido
Tejido parafinado

Disomía uniparental (DUP),
Defectos de metilación/defectos de impronta,
Fusión génica,
Variación en número de copias (CNV),
Variante puntual (SNV)/pequeñas 
deleciones/inserciones (ins/del)/duplicaciones,
Alteración cromosómica 
estructural/reordenamiento 
/traslocaciones/inserciones/duplicaciones,
Clonalidad/mosaicismo,
Alteración cromosómica numérica (aneuploidía)

Secuenciación masiva (NGS) con detección de 
variación de número de copias (CNV)

ABCA4, ABCC6, ABHD12, ACBD5, ACO2, ADAM9, ADAMTS18, ADGRV1, ADIPOR1, AFG3L2, AGBL5, AHI1, AIPL1, ALMS1, AMACR, AP3B1, AP3D1, ARHGEF18, 
ARL13B, ARL2BP, ARL3, ARL6, ARSG, ASRGL1, ATF6, ATOH7, ATP1A3, ATXN7, AUH, B9D1, B9D2, BBIP1, BBS1, BBS10, BBS12, BBS2, BBS4, BBS5, BBS7, BBS9, 
BEST1, BLOC1S3, BLOC1S5, BLOC1S6, C12orf65, C19orf12, C1QTNF5, C21orf2, C8orf37, CABP4, CACNA1F, CACNA2D4, CAPN5, CAV1, CC2D2A, CCT2, CDH23, CDH3, 
CDHR1, CEP120, CEP164, CEP250, CEP290, CEP78, CEP83, CERKL, CHM, CISD2, CLN3, CLN5, CLN6, CLN8, CLRN1, CNGA1, CNGA3, CNGB1, CNGB3, CNNM4, 
COL11A1, COL18A1, COL2A1, COL4A1, COL9A1, COL9A2, COL9A3, COQ2, CRB1, CRX, CSPP1, CTC1, CTNNA1, CTNNB1, CTNND1, CTSD, CWC27, CYP4V2, DCT, 
DHDDS, DHX38, DNAJC30, DRAM2, DRP1, DTNBP1, DYNC2H1, EFEMP1, ELOVL1, ELOVL4, EMC1, ERCC8, EXOSC2, EYS, FAM161A, FDXR, FLVCR1, FRMD7, FZD4, 
GNAT1, GNAT2, GNB3, GPR143, GPR179, GRK1, GRM6, GUCA1A, GUCA1B, GUCY2D, HARS, HCCS, HGSNAT, HK1, HMX1, HPS1, HPS3, HPS4, HPS5, HPS6, HTRA1, 
IDH3A, IDH3B, IFT140, IFT172, IFT27, IFT74, IKBKG, IMPDH1, IMPG1, IMPG2, INPP5E, INVS, IQCB1, JAG1, KCNJ13, KCNV2, KIAA0556, KIAA1549, KIF11, KIF3B, 
KIF7, KIZ, KLHL7, LAMA1, LCA5, LRAT, LRIT3, LRMDA, LRP2, LRP5, LYST, LZTFL1, MAK, MAPKAPK3, MCOLN1, MED12, MERTK, MFN2, MFRP, MFSD8, MIR204, 
MKKS, MKS1, MLPH, MSTO1, MT-ATP6, MT-ATP8, MT-CO1, MT-CO2, MT-CO3, MT-CYB, MT-ND1, MT-ND2, MT-ND3, MT-ND4, MT-ND4L, MT-ND5, MT-ND6, 
MTPAP, MT-RNR1, MT-RNR2, MT-TA, MT-TC, MT-TD, MT-TE, MT-TF, MT-TG, MTTH, MT-TH, MT-TI, MT-TK, MT-TL1, MT-TL2, MT-TM, MT-TN, MTTP, MT-TP, MT-
TQ, MT-TR, MT-TS1, MTTS2, MT-TS2, MT-TT, MT-TV, MT-TW, MT-TY, MVK, MYO5A, MYO7A, NBAS, NDP, NEUROD1, NMNAT1, NPHP1, NPHP3, NPHP4, NR2E3, 
NR2F1, NRL, NYX, OAT, OCA2, OFD1, OPA1, OPA3, OPN1LW, OPN1MW, OPN1SW, OTX2, P3H2, PANK2, PAX2, PCARE, PCDH15, PCYT1A, PDE6A, PDE6B, PDE6C, 
PDE6G, PDE6H, PDSS1, PEX1, PEX10, PEX11B, PEX12, PEX13, PEX14, PEX16, PEX19, PEX2, PEX26, PEX3, PEX5, PEX6, PEX7, PHYH, PLA2G5, PNPLA6, POC1B, 
POMGNT1, POMT1, PPT1, PRCD, PRDM13, PROM1, PRPF3, PRPF31, PRPF4, PRPF6, PRPF8, PRPH2, PRPS1, PYGM, RAB27A, RAB28, RAX2, RBP3, RBP4, RCBTB1, 
RD3, RDH11, RDH12, RDH5, REEP6, RGR, RGS9, RHO, RIMS1, RIMS2, RLBP1, RNU4ATAC, ROM1, RP1, RP1L1, RP2, RPE65, RPGR, RPGRIP1, RPGRIP1L, RS1, 
RTN4IP1, SAG, SAMD11, SAMD7, SCAPER, SDCCAG8, SDHA, SEMA4A, SLC24A1, SLC24A5, SLC25A46, SLC37A3, SLC38A8, SLC45A2, SLC52A2, SLC66A1, SLC6A6, 
SLC7A14, SNRNP200, SPATA7, SPG7, SRD5A3, SSBP1, STN1, TCTN1, TCTN2, TCTN3, TEAD1, TIMM8A, TIMP3, TINF2, TMEM126A, TMEM216, TMEM218, 
TMEM231, TMEM67, TOPORS, TPP1, TRAF3IP1, TREX1, TRNT1, TRPM1, TSPAN12, TTC21B, TTC8, TTLL5, TTPA, TUB, TUBB4B, TUBGCP4, TUBGCP6, TULP1, TYR, 
TYRP1, UCHL1, UNC119, USH1C, USH1G, USH2A, USP45, VCAN, VPS13B, WDR19, WFS1, ZFYVE26, ZNF408, ZNF423 y ZNF513. 

Idebenona Observación 1: En relación col el tipo de técnica a utilizar: 
- Si mutación familiar identificada: técnica dirigida
- Si no mutación familiar identificada: Secuenciación masiva (NGS) con detección de variación de número de copias 
(CNV): Exoma Clínico (CES), panel de genes o Exoma completo (WES). Y, en casos específicos de sospecha de 
expansiones, variantes en regiones intrónicas profundas, regiones de difícil captura /repetitivas (ej: RPGR_ORF15), 
regiones promotoras, estudio mitocondrial, etc. ampliar estudio con la metodología adecuada.
Observación 2: En relación con los genes o regiones a estudiar: 
- Estudio adicional no NGS: ATXN7, OPN1LW, OPN1MW, OPN1SW
- Estudio adicional región ORF15: RPGR
- Coordenadas variantes intrónicas patogénicas: USH2A:  c.7595-2144A>G (hg19: g.216064540T>C), CEP290 : 
c.2991+1655A>G, (hg19:g.88494960T>C), ABCA4 : “en caso de diagnóstico clínico claro de enfermedad de Stargardt 
(#248200) y/o monoalelismo en ABCA4  considerar estudiar variantes intrónicas”.  
Observación 3. En relación con el tratamiento farmacológico asociado:
- La idebenona, está indicada en pacientes adultos y adolescentes con Neuropatía Óptica Hereditaria de Leber 
(NOHL) que presenten cualquiera de las siguientes tres mutaciones principales del ADN mitocondrial: genes MT-ND1 
(G3460A), MT-ND4 (G11778A), MT-ND6 (T14484C).
Referencias bibliográficas: 
Se han recogido los paneles LABdiagnósticoFJD, PanelAPP, BluePrint, HGMD
RetNet (https://retnet.org/), ClinGen (https://clinicalgenome.org/), EMQN (https://www.emqn.org/), PanelApp 
(https://panelapp.genomicsengland.co.uk/) y revisión por panel de expertos.

Enfermedades oftalmológicas Neuroftalmológicas Atrofia óptica 
sindrómica

H47.2 - Atrofia óptica 1171, 1215, 137905, 206436, 206443, 206448, 2067, 227976, 250932, 254930, 280210, 280219, 280224, 280229, 280234, 2836, 89560, 3078, 309256, 
309263, 309271, 313850, 3157, 320375, 320406, 329308 , 3463, 352654, 391677, 401777, 411590, 431320, 431329, 441434, 447896, 457205, 457406, 
468661, 482606, 487, 495844, 496641, 496790, 497623, 508093, 512, 521426, 52368, 551, 67047, 702, 83472, 97249, 98890, 99013, 99014, 99015, 
99718

Todos los casos con 
sospecha clínica o 
antecedentes familiares; 
con o sin mutación 
familiar identificada

Estudio de biomarcadores diagnósticos, 
pronósticos o predictivos de respuesta al 
tratamiento,
Análisis genéticos presintomáticos o predictivos,
Análisis genéticos o genómicos diagnósticos,
Análisis genéticos de portadores,
Análisis genéticos o genómicos para diagnóstico 
prenatal

Diagnóstico,
Pronóstico,
Indicación de tratamiento,
Respuesta a tratamiento,
Prevención,
Estudio familiares,
Manejo clínico

Vellosidad coriónica
Saliva
Sangre periférica
Liquido amniotico
Orina
Tejido
Tejido parafinado

Disomía uniparental (DUP),
Defectos de metilación/defectos de impronta,
Fusión génica,
Variación en número de copias (CNV),
Variante puntual (SNV)/pequeñas 
deleciones/inserciones (ins/del)/duplicaciones,
Alteración cromosómica 
estructural/reordenamiento 
/traslocaciones/inserciones/duplicaciones,
Clonalidad/mosaicismo,
Alteración cromosómica numérica (aneuploidía)

Secuenciación masiva (NGS) con detección de 
variación de número de copias (CNV)

ABCA4, ABCC6, ABHD12, ACBD5, ACO2, ADAM9, ADAMTS18, ADGRV1, ADIPOR1, AFG3L2, AGBL5, AHI1, AIPL1, ALMS1, AMACR, AP3B1, AP3D1, ARHGEF18, 
ARL13B, ARL2BP, ARL3, ARL6, ARSG, ASRGL1, ATF6, ATOH7, ATP1A3, ATXN7, AUH, B9D1, B9D2, BBIP1, BBS1, BBS10, BBS12, BBS2, BBS4, BBS5, BBS7, BBS9, 
BEST1, BLOC1S3, BLOC1S5, BLOC1S6, C12orf65, C19orf12, C1QTNF5, C21orf2, C8orf37, CABP4, CACNA1F, CACNA2D4, CAPN5, CAV1, CC2D2A, CCT2, CDH23, CDH3, 
CDHR1, CEP120, CEP164, CEP250, CEP290, CEP78, CEP83, CERKL, CHM, CISD2, CLN3, CLN5, CLN6, CLN8, CLRN1, CNGA1, CNGA3, CNGB1, CNGB3, CNNM4, 
COL11A1, COL18A1, COL2A1, COL4A1, COL9A1, COL9A2, COL9A3, COQ2, CRB1, CRX, CSPP1, CTC1, CTNNA1, CTNNB1, CTNND1, CTSD, CWC27, CYP4V2, DCT, 
DHDDS, DHX38, DNAJC30, DRAM2, DRP1, DTNBP1, DYNC2H1, EFEMP1, ELOVL1, ELOVL4, EMC1, ERCC8, EXOSC2, EYS, FAM161A, FDXR, FLVCR1, FRMD7, FZD4, 
GNAT1, GNAT2, GNB3, GPR143, GPR179, GRK1, GRM6, GUCA1A, GUCA1B, GUCY2D, HARS, HCCS, HGSNAT, HK1, HMX1, HPS1, HPS3, HPS4, HPS5, HPS6, HTRA1, 
IDH3A, IDH3B, IFT140, IFT172, IFT27, IFT74, IKBKG, IMPDH1, IMPG1, IMPG2, INPP5E, INVS, IQCB1, JAG1, KCNJ13, KCNV2, KIAA0556, KIAA1549, KIF11, KIF3B, 
KIF7, KIZ, KLHL7, LAMA1, LCA5, LRAT, LRIT3, LRMDA, LRP2, LRP5, LYST, LZTFL1, MAK, MAPKAPK3, MCOLN1, MED12, MERTK, MFN2, MFRP, MFSD8, MIR204, 
MKKS, MKS1, MLPH, MSTO1, MT-ATP6, MT-ATP8, MT-CO1, MT-CO2, MT-CO3, MT-CYB, MT-ND1, MT-ND2, MT-ND3, MT-ND4, MT-ND4L, MT-ND5, MT-ND6, 
MTPAP, MT-RNR1, MT-RNR2, MT-TA, MT-TC, MT-TD, MT-TE, MT-TF, MT-TG, MTTH, MT-TH, MT-TI, MT-TK, MT-TL1, MT-TL2, MT-TM, MT-TN, MTTP, MT-TP, MT-
TQ, MT-TR, MT-TS1, MTTS2, MT-TS2, MT-TT, MT-TV, MT-TW, MT-TY, MVK, MYO5A, MYO7A, NBAS, NDP, NEUROD1, NMNAT1, NPHP1, NPHP3, NPHP4, NR2E3, 
NR2F1, NRL, NYX, OAT, OCA2, OFD1, OPA1, OPA3, OPN1LW, OPN1MW, OPN1SW, OTX2, P3H2, PANK2, PAX2, PCARE, PCDH15, PCYT1A, PDE6A, PDE6B, PDE6C, 
PDE6G, PDE6H, PDSS1, PEX1, PEX10, PEX11B, PEX12, PEX13, PEX14, PEX16, PEX19, PEX2, PEX26, PEX3, PEX5, PEX6, PEX7, PHYH, PLA2G5, PNPLA6, POC1B, 
POMGNT1, POMT1, PPT1, PRCD, PRDM13, PROM1, PRPF3, PRPF31, PRPF4, PRPF6, PRPF8, PRPH2, PRPS1, PYGM, RAB27A, RAB28, RAX2, RBP3, RBP4, RCBTB1, 
RD3, RDH11, RDH12, RDH5, REEP6, RGR, RGS9, RHO, RIMS1, RIMS2, RLBP1, RNU4ATAC, ROM1, RP1, RP1L1, RP2, RPE65, RPGR, RPGRIP1, RPGRIP1L, RS1, 
RTN4IP1, SAG, SAMD11, SAMD7, SCAPER, SDCCAG8, SDHA, SEMA4A, SLC24A1, SLC24A5, SLC25A46, SLC37A3, SLC38A8, SLC45A2, SLC52A2, SLC66A1, SLC6A6, 
SLC7A14, SNRNP200, SPATA7, SPG7, SRD5A3, SSBP1, STN1, TCTN1, TCTN2, TCTN3, TEAD1, TIMM8A, TIMP3, TINF2, TMEM126A, TMEM216, TMEM218, 
TMEM231, TMEM67, TOPORS, TPP1, TRAF3IP1, TREX1, TRNT1, TRPM1, TSPAN12, TTC21B, TTC8, TTLL5, TTPA, TUB, TUBB4B, TUBGCP4, TUBGCP6, TULP1, TYR, 
TYRP1, UCHL1, UNC119, USH1C, USH1G, USH2A, USP45, VCAN, VPS13B, WDR19, WFS1, ZFYVE26, ZNF408, ZNF423 y ZNF513.

Idebenona Observación 1: En relación con el tipo de técnica a utilizar:
- Si mutación familiar identificada: técnica dirigida
- Si no mutación familiar identificada: Secuenciación masiva (NGS) con detección de variación de número de copias 
(CNV): Exoma Clínico (CES), panel de genes o Exoma completo (WES). Y, en casos específicos de sospecha de 
expansiones, variantes en regiones intrónicas profundas, regiones de difícil captura /repetitivas (ej: RPGR_ORF15), 
regiones promotoras, estudio mitocondrial, etc. ampliar estudio con la metodología adecuada. 
Observación 2: En relación con los genes o regiones a estudiar: 
- Estudio adicional no NGS: ATXN7, OPN1LW, OPN1MW, OPN1SW
- Estudio adicional región ORF15: RPGR
- Coordenadas variantes intrónicas patogénicas: USH2A : c.7595-2144A>G (hg19: g.216064540T>C), CEP290 : 
c.2991+1655A>G, (hg19:g.88494960T>C), ABCA4 : “en caso de diagnóstico clínico claro de enfermedad de Stargardt 
(#248200) y/o monoalelismo en ABCA4  considerar estudiar variantes intrónicas”.  
Observación 3. En relación con el tratamiento farmacológico asociado:
- La idebenona, está indicada en pacientes adultos y adolescentes con Neuropatía Óptica Hereditaria de Leber 
(NOHL) que presenten cualquiera de las siguientes tres mutaciones principales del ADN mitocondrial: genes MT-ND1 
(G3460A), MT-ND4 (G11778A), MT-ND6 (T14484C).
Referencias bibliográficas:
Se han recogido los paneles LABdiagnósticoFJD, PanelAPP, BluePrint, HGMD
RetNet (https://retnet.org/), ClinGen (https://clinicalgenome.org/), EMQN (https://www.emqn.org/), PanelApp 
(https://panelapp.genomicsengland.co.uk/) y revisión por panel de expertos.

Enfermedades oftalmológicas Neuroftalmológicas Enfermedad 
mitocondrial

D64.0 - Anemia sideroblástica hereditaria,
G31.8 - Otras enfermedades degenerativas 
especificadas del sistema nervioso,
G31.82 - Enfermedad de Leigh,
G71.3 - Miopatía mitocondrial, no 
clasificada bajo otro concepto,
H49.8 - Otros tipos de estrabismo 
paralítico

480 - Síndrome de Kearns-Sayre,
550 - MELAS,
551 - MERRF,
506 - Síndrome de Leigh,
699 - Síndrome de Pearson

Todos los casos con 
sospecha clínica o 
antecedentes familiares; 
con o sin mutación 
familiar identificada

Estudio de biomarcadores diagnósticos, 
pronósticos o predictivos de respuesta al 
tratamiento,
Análisis genéticos presintomáticos o predictivos,
Análisis genéticos o genómicos diagnósticos,
Análisis genéticos de portadores,
Análisis genéticos o genómicos para diagnóstico 
prenatal

Diagnóstico,
Pronóstico,
Indicación de tratamiento,
Respuesta a tratamiento,
Prevención,
Estudio familiares,
Manejo clínico

Vellosidad coriónica
Saliva
Sangre periférica
Liquido amniotico
Orina
Tejido
Tejido parafinado

Disomía uniparental (DUP),
Defectos de metilación/defectos de impronta,
Fusión génica,
Variación en número de copias (CNV),
Variante puntual (SNV)/pequeñas 
deleciones/inserciones (ins/del)/duplicaciones,
Alteración cromosómica 
estructural/reordenamiento 
/traslocaciones/inserciones/duplicaciones,
Clonalidad/mosaicismo,
Alteración cromosómica numérica (aneuploidía)

Secuenciación masiva (NGS) con detección de 
variación de número de copias (CNV)

ABCA4, ABCC6, ABHD12, ACBD5, ACO2, ADAM9, ADAMTS18, ADGRV1, ADIPOR1, AFG3L2, AGBL5, AHI1, AIPL1, ALMS1, AMACR, AP3B1, AP3D1, ARHGEF18, 
ARL13B, ARL2BP, ARL3, ARL6, ARSG, ASRGL1, ATF6, ATOH7, ATP1A3, ATXN7, AUH, B9D1, B9D2, BBIP1, BBS1, BBS10, BBS12, BBS2, BBS4, BBS5, BBS7, BBS9, 
BEST1, BLOC1S3, BLOC1S5, BLOC1S6, C12orf65, C19orf12, C1QTNF5, C21orf2, C8orf37, CABP4, CACNA1F, CACNA2D4, CAPN5, CAV1, CC2D2A, CCT2, CDH23, CDH3, 
CDHR1, CEP120, CEP164, CEP250, CEP290, CEP78, CEP83, CERKL, CHM, CISD2, CLN3, CLN5, CLN6, CLN8, CLRN1, CNGA1, CNGA3, CNGB1, CNGB3, CNNM4, 
COL11A1, COL18A1, COL2A1, COL4A1, COL9A1, COL9A2, COL9A3, COQ2, CRB1, CRX, CSPP1, CTC1, CTNNA1, CTNNB1, CTNND1, CTSD, CWC27, CYP4V2, DCT, 
DHDDS, DHX38, DNAJC30, DRAM2, DRP1, DTNBP1, DYNC2H1, EFEMP1, ELOVL1, ELOVL4, EMC1, ERCC8, EXOSC2, EYS, FAM161A, FDXR, FLVCR1, FRMD7, FZD4, 
GNAT1, GNAT2, GNB3, GPR143, GPR179, GRK1, GRM6, GUCA1A, GUCA1B, GUCY2D, HARS, HCCS, HGSNAT, HK1, HMX1, HPS1, HPS3, HPS4, HPS5, HPS6, HTRA1, 
IDH3A, IDH3B, IFT140, IFT172, IFT27, IFT74, IKBKG, IMPDH1, IMPG1, IMPG2, INPP5E, INVS, IQCB1, JAG1, KCNJ13, KCNV2, KIAA0556, KIAA1549, KIF11, KIF3B, 
KIF7, KIZ, KLHL7, LAMA1, LCA5, LRAT, LRIT3, LRMDA, LRP2, LRP5, LYST, LZTFL1, MAK, MAPKAPK3, MCOLN1, MED12, MERTK, MFN2, MFRP, MFSD8, MIR204, 
MKKS, MKS1, MLPH, MSTO1, MT-ATP6, MT-ATP8, MT-CO1, MT-CO2, MT-CO3, MT-CYB, MT-ND1, MT-ND2, MT-ND3, MT-ND4, MT-ND4L, MT-ND5, MT-ND6, 
MTPAP, MT-RNR1, MT-RNR2, MT-TA, MT-TC, MT-TD, MT-TE, MT-TF, MT-TG, MTTH, MT-TH, MT-TI, MT-TK, MT-TL1, MT-TL2, MT-TM, MT-TN, MTTP, MT-TP, MT-
TQ, MT-TR, MT-TS1, MTTS2, MT-TS2, MT-TT, MT-TV, MT-TW, MT-TY, MVK, MYO5A, MYO7A, NBAS, NDP, NEUROD1, NMNAT1, NPHP1, NPHP3, NPHP4, NR2E3, 
NR2F1, NRL, NYX, OAT, OCA2, OFD1, OPA1, OPA3, OPN1LW, OPN1MW, OPN1SW, OTX2, P3H2, PANK2, PAX2, PCARE, PCDH15, PCYT1A, PDE6A, PDE6B, PDE6C, 
PDE6G, PDE6H, PDSS1, PEX1, PEX10, PEX11B, PEX12, PEX13, PEX14, PEX16, PEX19, PEX2, PEX26, PEX3, PEX5, PEX6, PEX7, PHYH, PLA2G5, PNPLA6, POC1B, 
POMGNT1, POMT1, PPT1, PRCD, PRDM13, PROM1, PRPF3, PRPF31, PRPF4, PRPF6, PRPF8, PRPH2, PRPS1, PYGM, RAB27A, RAB28, RAX2, RBP3, RBP4, RCBTB1, 
RD3, RDH11, RDH12, RDH5, REEP6, RGR, RGS9, RHO, RIMS1, RIMS2, RLBP1, RNU4ATAC, ROM1, RP1, RP1L1, RP2, RPE65, RPGR, RPGRIP1, RPGRIP1L, RS1, 
RTN4IP1, SAG, SAMD11, SAMD7, SCAPER, SDCCAG8, SDHA, SEMA4A, SLC24A1, SLC24A5, SLC25A46, SLC37A3, SLC38A8, SLC45A2, SLC52A2, SLC66A1, SLC6A6, 
SLC7A14, SNRNP200, SPATA7, SPG7, SRD5A3, SSBP1, STN1, TCTN1, TCTN2, TCTN3, TEAD1, TIMM8A, TIMP3, TINF2, TMEM126A, TMEM216, TMEM218, 
TMEM231, TMEM67, TOPORS, TPP1, TRAF3IP1, TREX1, TRNT1, TRPM1, TSPAN12, TTC21B, TTC8, TTLL5, TTPA, TUB, TUBB4B, TUBGCP4, TUBGCP6, TULP1, TYR, 
TYRP1, UCHL1, UNC119, USH1C, USH1G, USH2A, USP45, VCAN, VPS13B, WDR19, WFS1, ZFYVE26, ZNF408, ZNF423 y ZNF513.

Idebenona Observación 1: En relación con el tipo de técnica a utilizar:
- Si mutación familiar identificada: técnica dirigida
- Si no mutación familiar identificada: Secuenciación masiva (NGS) con detección de variación de número de copias 
(CNV): Exoma Clínico (CES), panel de genes o Exoma completo (WES). Y, en casos específicos de sospecha de 
expansiones, variantes en regiones intrónicas profundas, regiones de difícil captura /repetitivas (ej: RPGR_ORF15), 
regiones promotoras, estudio mitocondrial, etc. ampliar estudio con la metodología adecuada. 
Observación 2: En relación con los genes o regiones a estudiar: 
- Estudio adicional no NGS: ATXN7, OPN1LW, OPN1MW, OPN1SW
- Estudio adicional región ORF15: RPGR
- Coordenadas variantes intrónicas patogénicas: USH2A : c.7595-2144A>G (hg19: g.216064540T>C), CEP290 : 
c.2991+1655A>G, (hg19:g.88494960T>C), ABCA4 : “en caso de diagnóstico clínico claro de enfermedad de Stargardt 
(#248200) y/o monoalelismo en ABCA4  considerar estudiar variantes intrónicas”.  
Observación 3. En relación con el tratamiento farmacológico asociado:
- La idebenona, está indicada en pacientes adultos y adolescentes con Neuropatía Óptica Hereditaria de Leber 
(NOHL) que presenten cualquiera de las siguientes tres mutaciones principales del ADN mitocondrial: genes MT-ND1 
(G3460A), MT-ND4 (G11778A), MT-ND6 (T14484C).
Referencias bibliográficas: 
Se han recogido los paneles LABdiagnósticoFJD, PanelAPP, BluePrint, HGMD
RetNet (https://retnet.org/), ClinGen (https://clinicalgenome.org/), EMQN (https://www.emqn.org/), PanelApp 
(https://panelapp.genomicsengland.co.uk/) y revisión por panel de expertos.

Enfermedades oftalmológicas Neuroftalmológicas Ocular en enfermedad 
neurológica sistémica

G11.1 - Ataxia cerebelosa de comienzo 
temprano,
G71.3 - Miopatía mitocondrial, no 
clasificada bajo otro concepto

100996 - Paraparesia espástica autosómica recesiva tipo 15,
1764 - Disautonomía familiar,
2368 - Gastrosquisis,
298 - Encefalomiopatía neurogastrointestinal mitocondrial,
329336 - Oftalmoplejía externa progresiva crónica con miopatía mitocondrial de inicio en el adulto,
363429 - Síndrome de ataxia cerebelosa autosómico recesivo-signos piramidales-nistagmo-apraxia oculomotora,
370022 - Síndrome de ataxia-discapacidad intelectual-apraxia oculomotora-quistes cerebelosos,
45358 - Fibrosis congénita de músculos extraoculares,
70595 - Síndrome de neuropatía atáxica sensitiva-disartria-oftalmoplejía

Todos los casos con 
sospecha clínica o 
antecedentes familiares; 
con o sin mutación 
familiar identificada

Estudio de biomarcadores diagnósticos, 
pronósticos o predictivos de respuesta al 
tratamiento,
Análisis genéticos presintomáticos o predictivos,
Análisis genéticos o genómicos diagnósticos,
Análisis genéticos de portadores,
Análisis genéticos o genómicos para diagnóstico 
prenatal

Diagnóstico,
Pronóstico,
Indicación de tratamiento,
Prevención,
Estudio familiares,
Manejo clínico

Vellosidad coriónica
Saliva
Sangre periférica
Liquido amniotico
Orina
Tejido
Tejido parafinado

Disomía uniparental (DUP),
Defectos de metilación/defectos de impronta,
Mutación dinámica/expansión por repetición,
Fusión génica,
Variación en número de copias (CNV),
Variante puntual (SNV)/pequeñas 
deleciones/inserciones (ins/del)/duplicaciones,
Alteración cromosómica 
estructural/reordenamiento 
/traslocaciones/inserciones/duplicaciones,
Clonalidad/mosaicismo,
Alteración cromosómica numérica (aneuploidía)

Secuenciación masiva (NGS) con detección de 
variación de número de copias (CNV)

ABCA4, ABCC6, ABHD12, ACBD5, ACO2, ADAM9, ADAMTS18, ADGRV1, ADIPOR1, AFG3L2, AGBL5, AHI1, AIPL1, ALMS1, AMACR, AP3B1, AP3D1, ARHGEF18, 
ARL13B, ARL2BP, ARL3, ARL6, ARSG, ASRGL1, ATF6, ATOH7, ATP1A3, ATXN7, AUH, B9D1, B9D2, BBIP1, BBS1, BBS10, BBS12, BBS2, BBS4, BBS5, BBS7, BBS9, 
BEST1, BLOC1S3, BLOC1S5, BLOC1S6, C12orf65, C19orf12, C1QTNF5, C21orf2, C8orf37, CABP4, CACNA1F, CACNA2D4, CAPN5, CAV1, CC2D2A, CCT2, CDH23, CDH3, 
CDHR1, CEP120, CEP164, CEP250, CEP290, CEP78, CEP83, CERKL, CHM, CISD2, CLN3, CLN5, CLN6, CLN8, CLRN1, CNGA1, CNGA3, CNGB1, CNGB3, CNNM4, 
COL11A1, COL18A1, COL2A1, COL4A1, COL9A1, COL9A2, COL9A3, COQ2, CRB1, CRX, CSPP1, CTC1, CTNNA1, CTNNB1, CTNND1, CTSD, CWC27, CYP4V2, DCT, 
DHDDS, DHX38, DNAJC30, DRAM2, DRP1, DTNBP1, DYNC2H1, EFEMP1, ELOVL1, ELOVL4, EMC1, ERCC8, EXOSC2, EYS, FAM161A, FDXR, FLVCR1, FRMD7, FZD4, 
GNAT1, GNAT2, GNB3, GPR143, GPR179, GRK1, GRM6, GUCA1A, GUCA1B, GUCY2D, HARS, HCCS, HGSNAT, HK1, HMX1, HPS1, HPS3, HPS4, HPS5, HPS6, HTRA1, 
IDH3A, IDH3B, IFT140, IFT172, IFT27, IFT74, IKBKG, IMPDH1, IMPG1, IMPG2, INPP5E, INVS, IQCB1, JAG1, KCNJ13, KCNV2, KIAA0556, KIAA1549, KIF11, KIF3B, 
KIF7, KIZ, KLHL7, LAMA1, LCA5, LRAT, LRIT3, LRMDA, LRP2, LRP5, LYST, LZTFL1, MAK, MAPKAPK3, MCOLN1, MED12, MERTK, MFN2, MFRP, MFSD8, MIR204, 
MKKS, MKS1, MLPH, MSTO1, MT-ATP6, MT-ATP8, MT-CO1, MT-CO2, MT-CO3, MT-CYB, MT-ND1, MT-ND2, MT-ND3, MT-ND4, MT-ND4L, MT-ND5, MT-ND6, 
MTPAP, MT-RNR1, MT-RNR2, MT-TA, MT-TC, MT-TD, MT-TE, MT-TF, MT-TG, MTTH, MT-TH, MT-TI, MT-TK, MT-TL1, MT-TL2, MT-TM, MT-TN, MTTP, MT-TP, MT-
TQ, MT-TR, MT-TS1, MTTS2, MT-TS2, MT-TT, MT-TV, MT-TW, MT-TY, MVK, MYO5A, MYO7A, NBAS, NDP, NEUROD1, NMNAT1, NPHP1, NPHP3, NPHP4, NR2E3, 
NR2F1, NRL, NYX, OAT, OCA2, OFD1, OPA1, OPA3, OPN1LW, OPN1MW, OPN1SW, OTX2, P3H2, PANK2, PAX2, PCARE, PCDH15, PCYT1A, PDE6A, PDE6B, PDE6C, 
PDE6G, PDE6H, PDSS1, PEX1, PEX10, PEX11B, PEX12, PEX13, PEX14, PEX16, PEX19, PEX2, PEX26, PEX3, PEX5, PEX6, PEX7, PHYH, PLA2G5, PNPLA6, POC1B, 
POMGNT1, POMT1, PPT1, PRCD, PRDM13, PROM1, PRPF3, PRPF31, PRPF4, PRPF6, PRPF8, PRPH2, PRPS1, PYGM, RAB27A, RAB28, RAX2, RBP3, RBP4, RCBTB1, 
RD3, RDH11, RDH12, RDH5, REEP6, RGR, RGS9, RHO, RIMS1, RIMS2, RLBP1, RNU4ATAC, ROM1, RP1, RP1L1, RP2, RPE65, RPGR, RPGRIP1, RPGRIP1L, RS1, 
RTN4IP1, SAG, SAMD11, SAMD7, SCAPER, SDCCAG8, SDHA, SEMA4A, SLC24A1, SLC24A5, SLC25A46, SLC37A3, SLC38A8, SLC45A2, SLC52A2, SLC66A1, SLC6A6, 
SLC7A14, SNRNP200, SPATA7, SPG7, SRD5A3, SSBP1, STN1, TCTN1, TCTN2, TCTN3, TEAD1, TIMM8A, TIMP3, TINF2, TMEM126A, TMEM216, TMEM218, 
TMEM231, TMEM67, TOPORS, TPP1, TRAF3IP1, TREX1, TRNT1, TRPM1, TSPAN12, TTC21B, TTC8, TTLL5, TTPA, TUB, TUBB4B, TUBGCP4, TUBGCP6, TULP1, TYR, 
TYRP1, UCHL1, UNC119, USH1C, USH1G, USH2A, USP45, VCAN, VPS13B, WDR19, WFS1, ZFYVE26, ZNF408, ZNF423 y ZNF513.

Idebenona Observación 1: En relación con el tipo de técnica a utilizar: 
- Si mutación familiar identificada: técnica dirigida
- Si no mutación familiar identificada: Secuenciación masiva (NGS) con detección de variación de número de copias 
(CNV): Exoma Clínico (CES), panel de genes o Exoma completo (WES). Y, en casos específicos de sospecha de 
expansiones, variantes en regiones intrónicas profundas, regiones de difícil captura /repetitivas (ej: RPGR_ORF15), 
regiones promotoras, estudio mitocondrial,etc ampliar estudio con la metodología adecuada. 
Observación 2: En relación con los genes o regiones a estudiar: 
- Estudio adicional no NGS: ATXN7, OPN1LW, OPN1MW, OPN1SW
- Estudio adicional región ORF15: RPGR
- Coordenadas variantes intrónicas patogénicas: USH2A : c.7595-2144A>G (hg19: g.216064540T>C), CEP290 : 
c.2991+1655A>G, (hg19:g.88494960T>C), ABCA4 : “en caso de diagnóstico clínico claro de enfermedad de Stargardt 
(#248200) y/o monoalelismo en ABCA4  considerar estudiar variantes intrónicas”.  
Observación 3. En relación con el tratamiento farmacológico asociado:
- La idebenona, está indicada en pacientes adultos y adolescentes con Neuropatía Óptica Hereditaria de Leber 
(NOHL) que presenten cualquiera de las siguientes tres mutaciones principales del ADN mitocondrial: genes MT-ND1 
(G3460A), MT-ND4 (G11778A), MT-ND6 (T14484C).
Referencias bibliográficas: 
RetNet (https://retnet.org/), ClinGen (https://clinicalgenome.org/), EMQN (https://www.emqn.org/), PanelApp 
(https://panelapp.genomicsengland.co.uk/) y revisión por panel de expertos.

Enfermedades oftalmológicas Neuroftalmológicas Parálisis oculomotora G11.3 - Ataxia cerebelosa con reparación 
defectuosa del ADN,
G71.3 - Miopatía mitocondrial, no 
clasificada bajo otro concepto,
H49.4 - Oftalmoplejia externa progresiva,
Q10.0 - Ptosis congénita

1168 - Ataxia-apraxia oculomotora tipo 1,
240071 - Síndrome de parálisis supranuclear progresiva clásica,
240085 - Síndrome de parálisis supranuclear progresiva-parkinsonismo,
240094 - Síndrome de parálisis supranuclear progresiva-acinesia pura con congelación de la marcha,
240112 - Síndrome de parálisis supranuclear progresiva-afasia progresiva no fluida,
329336 - Oftalmoplejía externa progresiva crónica con miopatía mitocondrial de inicio en el adulto,
663 - Oftalmoplejía externa progresiva asociada al ADN mitocondrial,
683 - Parálisis supranuclear progresiva,
91411 - Ptosis congénita,
98685 - Parálisis oculomotora,
98687 - Parálisis supranuclear oculomotora,
98688 - Apraxia oculomotora y enfermedades oculomotoras relacionadas,
99750 - Síndrome de parálisis supranuclear progresiva atípica

Todos los casos con 
sospecha clínica o 
antecedentes familiares; 
con o sin mutación 
familiar identificada

Estudio de biomarcadores diagnósticos, 
pronósticos o predictivos de respuesta al 
tratamiento,
Análisis genéticos presintomáticos o predictivos,
Análisis genéticos o genómicos diagnósticos,
Análisis genéticos de portadores,
Análisis genéticos o genómicos para diagnóstico 
prenatal

Diagnóstico,
Pronóstico,
Indicación de tratamiento,
Respuesta a tratamiento,
Prevención,
Estudio familiares,
Manejo clínico

Vellosidad coriónica
Saliva
Sangre periférica
Liquido amniotico
Orina
Tejido
Tejido parafinado

Disomía uniparental (DUP),
Defectos de metilación/defectos de impronta,
Mutación dinámica/expansión por repetición,
Fusión génica,
Variación en número de copias (CNV),
Variante puntual (SNV)/pequeñas 
deleciones/inserciones (ins/del)/duplicaciones,
Alteración cromosómica 
estructural/reordenamiento 
/traslocaciones/inserciones/duplicaciones,
Clonalidad/mosaicismo,
Alteración cromosómica numérica (aneuploidía)

Secuenciación masiva (NGS) con detección de 
variación de número de copias (CNV)

ABCA4, ABCC6, ABHD12, ACBD5, ACO2, ADAM9, ADAMTS18, ADGRV1, ADIPOR1, AFG3L2, AGBL5, AHI1, AIPL1, ALMS1, AMACR, AP3B1, AP3D1, ARHGEF18, 
ARL13B, ARL2BP, ARL3, ARL6, ARSG, ASRGL1, ATF6, ATOH7, ATP1A3, ATXN7, AUH, B9D1, B9D2, BBIP1, BBS1, BBS10, BBS12, BBS2, BBS4, BBS5, BBS7, BBS9, 
BEST1, BLOC1S3, BLOC1S5, BLOC1S6, C12orf65, C19orf12, C1QTNF5, C21orf2, C8orf37, CABP4, CACNA1F, CACNA2D4, CAPN5, CAV1, CC2D2A, CCT2, CDH23, CDH3, 
CDHR1, CEP120, CEP164, CEP250, CEP290, CEP78, CEP83, CERKL, CHM, CISD2, CLN3, CLN5, CLN6, CLN8, CLRN1, CNGA1, CNGA3, CNGB1, CNGB3, CNNM4, 
COL11A1, COL18A1, COL2A1, COL4A1, COL9A1, COL9A2, COL9A3, COQ2, CRB1, CRX, CSPP1, CTC1, CTNNA1, CTNNB1, CTNND1, CTSD, CWC27, CYP4V2, DCT, 
DHDDS, DHX38, DNAJC30, DRAM2, DRP1, DTNBP1, DYNC2H1, EFEMP1, ELOVL1, ELOVL4, EMC1, ERCC8, EXOSC2, EYS, FAM161A, FDXR, FLVCR1, FRMD7, FZD4, 
GNAT1, GNAT2, GNB3, GPR143, GPR179, GRK1, GRM6, GUCA1A, GUCA1B, GUCY2D, HARS, HCCS, HGSNAT, HK1, HMX1, HPS1, HPS3, HPS4, HPS5, HPS6, HTRA1, 
IDH3A, IDH3B, IFT140, IFT172, IFT27, IFT74, IKBKG, IMPDH1, IMPG1, IMPG2, INPP5E, INVS, IQCB1, JAG1, KCNJ13, KCNV2, KIAA0556, KIAA1549, KIF11, KIF3B, 
KIF7, KIZ, KLHL7, LAMA1, LCA5, LRAT, LRIT3, LRMDA, LRP2, LRP5, LYST, LZTFL1, MAK, MAPKAPK3, MCOLN1, MED12, MERTK, MFN2, MFRP, MFSD8, MIR204, 
MKKS, MKS1, MLPH, MSTO1, MT-ATP6, MT-ATP8, MT-CO1, MT-CO2, MT-CO3, MT-CYB, MT-ND1, MT-ND2, MT-ND3, MT-ND4, MT-ND4L, MT-ND5, MT-ND6, 
MTPAP, MT-RNR1, MT-RNR2, MT-TA, MT-TC, MT-TD, MT-TE, MT-TF, MT-TG, MTTH, MT-TH, MT-TI, MT-TK, MT-TL1, MT-TL2, MT-TM, MT-TN, MTTP, MT-TP, MT-
TQ, MT-TR, MT-TS1, MTTS2, MT-TS2, MT-TT, MT-TV, MT-TW, MT-TY, MVK, MYO5A, MYO7A, NBAS, NDP, NEUROD1, NMNAT1, NPHP1, NPHP3, NPHP4, NR2E3, 
NR2F1, NRL, NYX, OAT, OCA2, OFD1, OPA1, OPA3, OPN1LW, OPN1MW, OPN1SW, OTX2, P3H2, PANK2, PAX2, PCARE, PCDH15, PCYT1A, PDE6A, PDE6B, PDE6C, 
PDE6G, PDE6H, PDSS1, PEX1, PEX10, PEX11B, PEX12, PEX13, PEX14, PEX16, PEX19, PEX2, PEX26, PEX3, PEX5, PEX6, PEX7, PHYH, PLA2G5, PNPLA6, POC1B, 
POMGNT1, POMT1, PPT1, PRCD, PRDM13, PROM1, PRPF3, PRPF31, PRPF4, PRPF6, PRPF8, PRPH2, PRPS1, PYGM, RAB27A, RAB28, RAX2, RBP3, RBP4, RCBTB1, 
RD3, RDH11, RDH12, RDH5, REEP6, RGR, RGS9, RHO, RIMS1, RIMS2, RLBP1, RNU4ATAC, ROM1, RP1, RP1L1, RP2, RPE65, RPGR, RPGRIP1, RPGRIP1L, RS1, 
RTN4IP1, SAG, SAMD11, SAMD7, SCAPER, SDCCAG8, SDHA, SEMA4A, SLC24A1, SLC24A5, SLC25A46, SLC37A3, SLC38A8, SLC45A2, SLC52A2, SLC66A1, SLC6A6, 
SLC7A14, SNRNP200, SPATA7, SPG7, SRD5A3, SSBP1, STN1, TCTN1, TCTN2, TCTN3, TEAD1, TIMM8A, TIMP3, TINF2, TMEM126A, TMEM216, TMEM218, 
TMEM231, TMEM67, TOPORS, TPP1, TRAF3IP1, TREX1, TRNT1, TRPM1, TSPAN12, TTC21B, TTC8, TTLL5, TTPA, TUB, TUBB4B, TUBGCP4, TUBGCP6, TULP1, TYR, 
TYRP1, UCHL1, UNC119, USH1C, USH1G, USH2A, USP45, VCAN, VPS13B, WDR19, WFS1, ZFYVE26, ZNF408, ZNF423 y ZNF513. 

Idebenona Observación 1: En relación con el tipo de técnica: 
- Si mutación familiar identificada: técnica dirigida
- Si no mutación familiar identificada: Secuenciación masiva (NGS) con detección de variación de número de copias 
(CNV): Exoma Clínico (CES), panel de genes o Exoma completo (WES). Y, en casos específicos de sospecha de 
expansiones, variantes en regiones intrónicas profundas, regiones de difícil captura /repetitivas (ej: RPGR_ORF15), 
regiones promotoras, estudio mitocondrial, etc. ampliar estudio con la metodología adecuada. 
Observación 2: En relación con los genes o regiones a estudiar: 
- Estudio adicional no NGS: ATXN7, OPN1LW, OPN1MW, OPN1SW
- Estudio adicional región ORF15: RPGR
- Coordenadas variantes intrónicas patogénicas: USH2A : c.7595-2144A>G (hg19: g.216064540T>C), CEP290 : 
c.2991+1655A>G, (hg19:g.88494960T>C), ABCA4 : “en caso de diagnóstico clínico claro de enfermedad de Stargardt 
(#248200) y/o monoalelismo en ABCA4  considerar estudiar variantes intrónicas”.  
Observación 3. En relación con el tratamiento farmacológico asociado:
- La idebenona, está indicada en pacientes adultos y adolescentes con Neuropatía Óptica Hereditaria de Leber 
(NOHL) que presenten cualquiera de las siguientes tres mutaciones principales del ADN mitocondrial: genes MT-ND1 
(G3460A), MT-ND4 (G11778A), MT-ND6 (T14484C).
Referencias bibliográficas: 
RetNet (https://retnet.org/), ClinGen (https://clinicalgenome.org/), EMQN (https://www.emqn.org/), PanelApp 
(https://panelapp.genomicsengland.co.uk/) y revisión por panel de expertos.

Enfermedades oftalmológicas Retinianas no sindrómicas Albinismo ocular y 
oculocutáneo no 
sindrómico

E70.3 - Albinismo,
Q14.2 - Malformación congénita del disco 
óptico

1000 - Albinismo ocular con sordera sensorial tardía,
284804 - Albinismo ocular,
352731 - Albinismo oculocutáneo tipo 1,
352734 - Albinismo oculocutáneo tipo 1 con pigmentación mínima,
352737 - Albinismo oculocutáneo tipo 1 sensible a la temperatura,
352745 - Albinismo oculocutáneo tipo 7,
370091 - Albinismo oculocutáneo tipo 5,
370097 - Albinismo oculocutáneo tipo 6,
54 - Albinismo ocular recesivo ligado al cromosoma X,
55 - Albinismo oculo-cutáneo,
597733 - Albinismo oculocutáneo tipo 8,
79431 - Albinismo oculocutáneo tipo 1A,
79432 - Albinismo oculocutáneo tipo 2,
79433 - Albinismo oculocutáneo tipo 3,
79434 - Albinismo oculocutáneo tipo 1B,
79435 - Albinismo oculocutáneo tipo 4,
895 - Síndrome de Waardenburg tipo 2

Todos los casos con 
sospecha clínica o 
antecedentes familiares; 
con o sin mutación 
familiar identificada

Estudio de biomarcadores diagnósticos, 
pronósticos o predictivos de respuesta al 
tratamiento,
Análisis genéticos presintomáticos o predictivos,
Análisis genéticos o genómicos diagnósticos,
Análisis genéticos de portadores,
Análisis genéticos o genómicos para diagnóstico 
prenatal

Diagnóstico,
Pronóstico,
Indicación de tratamiento,
Prevención,
Estudio familiares,
Manejo clínico

Vellosidad coriónica
Saliva
Sangre periférica
Liquido amniotico
Orina
Tejido
Tejido parafinado

Disomía uniparental (DUP),
Defectos de metilación/defectos de impronta,
Fusión génica,
Variación en número de copias (CNV),
Variante puntual (SNV)/pequeñas 
deleciones/inserciones (ins/del)/duplicaciones,
Alteración cromosómica 
estructural/reordenamiento 
/traslocaciones/inserciones/duplicaciones,
Clonalidad/mosaicismo,
Alteración cromosómica numérica (aneuploidía)

Secuenciación masiva (NGS) con detección de 
variación de número de copias (CNV)

TYR, OCA2, TYRP1, SLC45A2, SLC24A5, LRMDA, DCT, GPR143, LYST, AP3B1, AP3D1, BLOC1S3, BLOC1S5, BLOC1S6, DTNBP1, HPS1, HPS3, HPS4, HPS5, HPS6, MLPH, 
MYO5A, RAB27A, SLC38A8, AHR, CACNA1F, FRMD7, MITF, PAX6, CASK, CACNA1A, SACS, CLDN11, SETX, CNGB3, LAMA1, MITF, NYX

Observación 1: En relación con el tipo de técnica a utilizar: 
- Si mutación familiar identificada: técnica dirigida
- Si no mutación familiar identificada: Secuenciación masiva (NGS) con detección de variación de número de copias 
(CNV): Exoma Clínico (CES), panel de genes o Exoma completo (WES). Y, en casos específicos de sospecha de 
expansiones, variantes en regiones intrónicas profundas, regiones de difícil captura /repetitivas (ej: RPGR_ORF15), 
regiones promotoras, estudio mitocondrial, etc. ampliar estudio con la metodología adecuada. 
Referencias bibliográficas: 
PanelApp (https://panelapp.genomicsengland.co.uk/) y revisión por panel de expertos.



Enfermedades oftalmológicas Retinianas no sindrómicas Distrofias hereditarias 
de retina (DHR) y 
similares no 
sindrómicas

E72.4 - Trastornos del metabolismo de 
ornitina,
H31.2 - Distrofia coroidea hereditaria,
H35.5 - Distrofia retiniana hereditaria,
H53.5 - Deficiencias en la percepción de los 
colores,
H53.6 - Ceguera nocturna,
H53.8 - Otros trastornos visuales,
Q14.1 - Malformación congénita de la 
retina,
Q14.2 - Malformación congénita del disco 
óptico

1243, 139455, 16, 178333, 180, 1871, 1872, 209932, 215, 227796, 247834, 251287, 251295, 3086, 319640, 363989, 364055, 414, 41751, 466718, 
488197, 49382, 519302, 519306, 519319, 520817, 52427, 53540, 59181, 63454, 65, 67042, 75326, 75327, 75376, 75377, 75378, 75381, 75382, 791, 
827, 85128, 86813, 88629, 891, 90001, 91495, 91496, 98658, 99000, 99001, 99002, 99003, 99004, 99179

Todos los casos con 
sospecha clínica o 
antecedentes familiares; 
con o sin mutación 
familiar identificada

Estudio de biomarcadores diagnósticos, 
pronósticos o predictivos de respuesta al 
tratamiento,
Análisis genéticos presintomáticos o predictivos,
Análisis genéticos o genómicos diagnósticos,
Análisis genéticos de portadores,
Análisis genéticos o genómicos para diagnóstico 
prenatal

Diagnóstico,
Pronóstico,
Indicación de tratamiento,
Prevención,
Estudio familiares,
Manejo clínico

Vellosidad coriónica
Saliva
Sangre periférica
Liquido amniotico
Orina
Tejido
Tejido parafinado

Disomía uniparental (DUP),
Defectos de metilación/defectos de impronta,
Fusión génica,
Variación en número de copias (CNV),
Variante puntual (SNV)/pequeñas 
deleciones/inserciones (ins/del)/duplicaciones,
Alteración cromosómica 
estructural/reordenamiento 
/traslocaciones/inserciones/duplicaciones,
Clonalidad/mosaicismo,
Alteración cromosómica numérica (aneuploidía)

Secuenciación masiva (NGS) con detección de 
variación de número de copias (CNV)

ABCA4, ABCC6, ABHD12, ACBD5, ACO2, ADAM9, ADAMTS18, ADGRV1, ADIPOR1, AFG3L2, AGBL5, AHI1, AIPL1, ALMS1, AMACR, AP3B1, AP3D1, ARHGEF18, 
ARL13B, ARL2BP, ARL3, ARL6, ARSG, ASRGL1, ATF6, ATOH7, ATP1A3, ATXN7, AUH, B9D1, B9D2, BBIP1, BBS1, BBS10, BBS12, BBS2, BBS4, BBS5, BBS7, BBS9, 
BEST1, BLOC1S3, BLOC1S5, BLOC1S6, C12orf65, C19orf12, C1QTNF5, C21orf2, C8orf37, CABP4, CACNA1F, CACNA2D4, CAPN5, CAV1, CC2D2A, CCT2, CDH23, CDH3, 
CDHR1, CEP120, CEP164, CEP250, CEP290, CEP78, CEP83, CERKL, CHM, CISD2, CLN3, CLN5, CLN6, CLN8, CLRN1, CNGA1, CNGA3, CNGB1, CNGB3, CNNM4, 
COL11A1, COL18A1, COL2A1, COL4A1, COL9A1, COL9A2, COL9A3, COQ2, CRB1, CRX, CSPP1, CTC1, CTNNA1, CTNNB1, CTNND1, CTSD, CWC27, CYP4V2, DCT, 
DHDDS, DHX38, DNAJC30, DRAM2, DRP1, DTNBP1, DYNC2H1, EFEMP1, ELOVL1, ELOVL4, EMC1, ERCC8, EXOSC2, EYS, FAM161A, FDXR, FLVCR1, FRMD7, FZD4, 
GNAT1, GNAT2, GNB3, GPR143, GPR179, GRK1, GRM6, GUCA1A, GUCA1B, GUCY2D, HARS, HCCS, HGSNAT, HK1, HMX1, HPS1, HPS3, HPS4, HPS5, HPS6, HTRA1, 
IDH3A, IDH3B, IFT140, IFT172, IFT27, IFT74, IKBKG, IMPDH1, IMPG1, IMPG2, INPP5E, INVS, IQCB1, JAG1, KCNJ13, KCNV2, KIAA0556, KIAA1549, KIF11, KIF3B, 
KIF7, KIZ, KLHL7, LAMA1, LCA5, LRAT, LRIT3, LRMDA, LRP2, LRP5, LYST, LZTFL1, MAK, MAPKAPK3, MCOLN1, MED12, MERTK, MFN2, MFRP, MFSD8, MIR204, 
MKKS, MKS1, MLPH, MSTO1, MT-ATP6, MT-ATP8, MT-CO1, MT-CO2, MT-CO3, MT-CYB, MT-ND1, MT-ND2, MT-ND3, MT-ND4, MT-ND4L, MT-ND5, MT-ND6, 
MTPAP, MT-RNR1, MT-RNR2, MT-TA, MT-TC, MT-TD, MT-TE, MT-TF, MT-TG, MTTH, MT-TH, MT-TI, MT-TK, MT-TL1, MT-TL2, MT-TM, MT-TN, MTTP, MT-TP, MT-
TQ, MT-TR, MT-TS1, MTTS2, MT-TS2, MT-TT, MT-TV, MT-TW, MT-TY, MVK, MYO5A, MYO7A, NBAS, NDP, NEUROD1, NMNAT1, NPHP1, NPHP3, NPHP4, NR2E3, 
NR2F1, NRL, NYX, OAT, OCA2, OFD1, OPA1, OPA3, OPN1LW, OPN1MW, OPN1SW, OTX2, P3H2, PANK2, PAX2, PCARE, PCDH15, PCYT1A, PDE6A, PDE6B, PDE6C, 
PDE6G, PDE6H, PDSS1, PEX1, PEX10, PEX11B, PEX12, PEX13, PEX14, PEX16, PEX19, PEX2, PEX26, PEX3, PEX5, PEX6, PEX7, PHYH, PLA2G5, PNPLA6, POC1B, 
POMGNT1, POMT1, PPT1, PRCD, PRDM13, PROM1, PRPF3, PRPF31, PRPF4, PRPF6, PRPF8, PRPH2, PRPS1, PYGM, RAB27A, RAB28, RAX2, RBP3, RBP4, RCBTB1, 
RD3, RDH11, RDH12, RDH5, REEP6, RGR, RGS9, RHO, RIMS1, RIMS2, RLBP1, RNU4ATAC, ROM1, RP1, RP1L1, RP2, RPE65, RPGR, RPGRIP1, RPGRIP1L, RS1, 
RTN4IP1, SAG, SAMD11, SAMD7, SCAPER, SDCCAG8, SDHA, SEMA4A, SLC24A1, SLC24A5, SLC25A46, SLC37A3, SLC38A8, SLC45A2, SLC52A2, SLC66A1, SLC6A6, 
SLC7A14, SNRNP200, SPATA7, SPG7, SRD5A3, SSBP1, STN1, TCTN1, TCTN2, TCTN3, TEAD1, TIMM8A, TIMP3, TINF2, TMEM126A, TMEM216, TMEM218, 
TMEM231, TMEM67, TOPORS, TPP1, TRAF3IP1, TREX1, TRNT1, TRPM1, TSPAN12, TTC21B, TTC8, TTLL5, TTPA, TUB, TUBB4B, TUBGCP4, TUBGCP6, TULP1, TYR, 
TYRP1, UCHL1, UNC119, USH1C, USH1G, USH2A, USP45, VCAN, VPS13B, WDR19, WFS1, ZFYVE26, ZNF408, ZNF423 y ZNF513.

Voretigén 
neparvovec

Observación 1: Tipo de técnica a utilizar:
- Si mutación familiar identificada: técnica dirigida
- Si no mutación familiar identificada: Secuenciación masiva (NGS) con detección de variación de número de copias 
(CNV): Exoma Clínico (CES), panel de genes o Exoma completo (WES). Y, en casos específicos de sospecha de 
expansiones, variantes en regiones intrónicas profundas, regiones de difícil captura /repetitivas (ej: RPGR_ORF15), 
regiones promotoras, estudio mitocondrial, etc. ampliar estudio con la metodología adecuada. 
Observación 2: En relación con los genes o regiones a estudiar: 
- Estudio adicional no NGS: ATXN7, OPN1LW, OPN1MW, OPN1SW
- Estudio adicional región ORF15: RPGR
- Coordenadas variantes intrónicas patogénicas: USH2A : c.7595-2144A>G (hg19: g.216064540T>C), CEP290 : 
c.2991+1655A>G, (hg19:g.88494960T>C), ABCA4 : “en caso de diagnóstico clínico claro de enfermedad de Stargardt 
(#248200) y/o monoalelismo en ABCA4  considerar estudiar variantes intrónicas”.  
Observación 3. En relación con el tratamiento farmacológico asociado:
- Voritigén neparvovec, está indicado en el caso de mutaciones bialélicas en RPE65.
Referencias bibliográficas: 
Se han recogido los paneles LABdiagnósticoFJD, PanelAPP, BluePrint, HGMD
RetNet (https://retnet.org/), ClinGen (https://clinicalgenome.org/), EMQN (https://www.emqn.org/), PanelApp 
(https://panelapp.genomicsengland.co.uk/) y revisión por panel de expertos.

Enfermedades oftalmológicas Retinianas sindrómicas Albinismos 
sindrómicos/Alteracion
es pigmentarias 
sindrómicas

E70.3 - Albinismo,
Q87.8 - Otros síndromes malformativos 
congénitos especificados, no clasificados 
bajo otro concepto

167 - Síndrome de Chédiak-Higashi,
183678 - Síndrome de Hermansky-Pudlak por deficiencia de AP-3,
231500 - Síndrome de Hermansky-Pudlak por deficiencia de BLOC-3,
231512 - Síndrome de Hermansky-Pudlak por deficiencia de BLOC-2,
231531 - Síndrome de Hermansky-Pudlak por deficiencia de BLOC-1,
2719 - Síndrome oculocerebral-hipopigmentación tipo Cross,
2720 - Síndrome oculocerebral-hipopigmentación tipo Preus,
284811 - Albinismo oculocutáneo sindrómico,
381 - Síndrome de Griscelli,
603494 - Síndrome de coloboma-osteopetrosis-microftalmia-macrocefalia-albinismo-sordera,
79430 - Síndrome de Hermansky-Pudlak,
79476 - Síndrome de Griscelli tipo 1,
79477 - Síndrome de Griscelli tipo 2,
79478 - Síndrome de Griscelli tipo 3,
998 - Síndrome de albinismo-sordera,
999 - Albinismo cutáneo, fenotipo Hermine

Todos los casos con 
sospecha clínica o 
antecedentes familiares; 
con o sin mutación 
familiar identificada

Estudio de biomarcadores diagnósticos, 
pronósticos o predictivos de respuesta al 
tratamiento,
Análisis genéticos presintomáticos o predictivos,
Análisis genéticos o genómicos diagnósticos,
Análisis genéticos de portadores,
Análisis genéticos o genómicos para diagnóstico 
prenatal

Diagnóstico,
Pronóstico,
Indicación de tratamiento,
Prevención,
Estudio familiares,
Manejo clínico

Vellosidad coriónica
Saliva
Sangre periférica
Liquido amniotico
Orina
Tejido
Tejido parafinado

Disomía uniparental (DUP),
Defectos de metilación/defectos de impronta,
Fusión génica,
Variación en número de copias (CNV),
Variante puntual (SNV)/pequeñas 
deleciones/inserciones (ins/del)/duplicaciones,
Alteración cromosómica 
estructural/reordenamiento 
/traslocaciones/inserciones/duplicaciones,
Clonalidad/mosaicismo,
Alteración cromosómica numérica (aneuploidía)

Secuenciación masiva (NGS) con detección de 
variación de número de copias (CNV)

TYR, OCA2, TYRP1, SLC45A2, SLC24A5, LRMDA, DCT, GPR143, LYST, AP3B1, AP3D1, BLOC1S3, BLOC1S5, BLOC1S6, DTNBP1, HPS1, HPS3, HPS4, HPS5, HPS6, MLPH, 
MYO5A, RAB27A, SLC38A8, AHR, CACNA1F, FRMD7, MITF, PAX6, CASK, CACNA1A, SACS, CLDN11, SETX, CNGB3, LAMA1, MITF, NYX

Observación 1: En relación con el tipo de técnica a utilizar: 
- Si mutación familiar identificada: técnica dirigida
- Si no mutación familiar identificada: Secuenciación masiva (NGS) con detección de variación de número de copias 
(CNV): Exoma Clínico (CES), panel de genes o Exoma completo (WES). Y, en casos específicos de sospecha de 
expansiones, variantes en regiones intrónicas profundas, regiones de difícil captura /repetitivas (ej: RPGR_ORF15), 
regiones promotoras, estudio mitocondrial, etc. ampliar estudio con la metodología adecuada. 
Referencias bibliográficas: 
PanelApp (https://panelapp.genomicsengland.co.uk/) y revisión por panel de expertos.

Enfermedades oftalmológicas Retinianas sindrómicas Distrofias hereditarias  
de retina (DHR) 
sindrómicas

E34.8 - Otros trastornos endocrinos 
especificados,
E79.8 - Otros trastornos del metabolismo 
de purinas y pirimidinas,
G11.1 - Ataxia cerebelosa de comienzo 
temprano,
H35.5 - Distrofia retiniana hereditaria,
H49.8 - Otros tipos de estrabismo 
paralítico,
Q04.3 - Otras deformidades por reducción 
del cerebro,
Q15.8 - Otras malformaciones congénitas 
especificadas del ojo,
Q61.5 - Riñón quístico medular,
Q82.8 - Otras malformaciones congénitas 
especificadas de la piel,
Q84 - Otras malformaciones congénitas del 
tegumento,
Q87.0 - Síndromes malformativos 
congénitos que afectan principalmente a la 
apariencia facial,
Q87.8 - Otros síndromes malformativos 
congénitos especificados, no clasificados 
bajo otro concepto

1021, 1051, 110, 1117, 1180, 1264, 14, 140969, 140976, 1415, 1466, 1471, 1515, 1571, 1573, 1574, 157850, 166035, 168549, 171844, 171848, 1873, 
1897, 191, 1913, 193, 1995, 202, 216, 2117, 216866, 216873, 2196, 220295, 220493, 2235, 2246, 228329, 228337, 228343, 228346, 228349, 228354, 
228360, 228363, 228366, 231169, 231178, 231183, 2318, 2329, 2377, 247522, 250977, 250984, 2518, 2526, 2579, 263347, 263516, 2715, 2718, 3011, 
3085, 3088, 309155, 309162, 309169, 309178, 309185, 309192, 309294, 312, 313850, 314572, 314629, 3156, 333, 3363, 351, 352709, 352718, 384, 
397758, 423479, 436245, 436274, 44, 466718, 480, 48818, 494439, 50, 519323, 53540, 578, 64, 644 , 758, 75858, 772, 77259, 77292, 773, 79189, 
79255, 79282, 796, 79665, 812, 816, 828, 845, 85167, 85332,  87876,  886,  90321,  90322,  90324, 90653, 90654,  912, 91494, 91496, 929, 93399,  
93400, 93598, 96, 98661

Todos los casos con 
sospecha clínica o 
antecedentes familiares; 
con o sin mutación 
familiar identificada

Estudio de biomarcadores diagnósticos, 
pronósticos o predictivos de respuesta al 
tratamiento,
Análisis genéticos presintomáticos o predictivos,
Análisis genéticos o genómicos diagnósticos,
Análisis genéticos de portadores,
Análisis genéticos o genómicos para diagnóstico 
prenatal

Diagnóstico,
Pronóstico,
Indicación de tratamiento,
Prevención,
Estudio familiares,
Manejo clínico

Vellosidad coriónica
Saliva
Sangre periférica
Liquido amniotico
Orina
Tejido
Tejido parafinado

Disomía uniparental (DUP),
Defectos de metilación/defectos de impronta,
Mutación dinámica/expansión por repetición,
Fusión génica,
Variación en número de copias (CNV),
Variante puntual (SNV)/pequeñas 
deleciones/inserciones (ins/del)/duplicaciones,
Alteración cromosómica 
estructural/reordenamiento 
/traslocaciones/inserciones/duplicaciones,
Clonalidad/mosaicismo,
Alteración cromosómica numérica (aneuploidía)

Secuenciación masiva (NGS) con detección de 
variación de número de copias (CNV)

ABCA4, ABCC6, ABHD12, ACBD5, ACO2, ADAM9, ADAMTS18, ADGRV1, ADIPOR1, AFG3L2, AGBL5, AHI1, AIPL1, ALMS1, AMACR, AP3B1, AP3D1, ARHGEF18, 
ARL13B, ARL2BP, ARL3, ARL6, ARSG, ASRGL1, ATF6, ATOH7, ATP1A3, ATXN7, AUH, B9D1, B9D2, BBIP1, BBS1, BBS10, BBS12, BBS2, BBS4, BBS5, BBS7, BBS9, 
BEST1, BLOC1S3, BLOC1S5, BLOC1S6, C12orf65, C19orf12, C1QTNF5, C21orf2, C8orf37, CABP4, CACNA1F, CACNA2D4, CAPN5, CAV1, CC2D2A, CCT2, CDH23, CDH3, 
CDHR1, CEP120, CEP164, CEP250, CEP290, CEP78, CEP83, CERKL, CHM, CISD2, CLN3, CLN5, CLN6, CLN8, CLRN1, CNGA1, CNGA3, CNGB1, CNGB3, CNNM4, 
COL11A1, COL18A1, COL2A1, COL4A1, COL9A1, COL9A2, COL9A3, COQ2, CRB1, CRX, CSPP1, CTC1, CTNNA1, CTNNB1, CTNND1, CTSD, CWC27, CYP4V2, DCT, 
DHDDS, DHX38, DNAJC30, DRAM2, DRP1, DTNBP1, DYNC2H1, EFEMP1, ELOVL1, ELOVL4, EMC1, ERCC8, EXOSC2, EYS, FAM161A, FDXR, FLVCR1, FRMD7, FZD4, 
GNAT1, GNAT2, GNB3, GPR143, GPR179, GRK1, GRM6, GUCA1A, GUCA1B, GUCY2D, HARS, HCCS, HGSNAT, HK1, HMX1, HPS1, HPS3, HPS4, HPS5, HPS6, HTRA1, 
IDH3A, IDH3B, IFT140, IFT172, IFT27, IFT74, IKBKG, IMPDH1, IMPG1, IMPG2, INPP5E, INVS, IQCB1, JAG1, KCNJ13, KCNV2, KIAA0556, KIAA1549, KIF11, KIF3B, 
KIF7, KIZ, KLHL7, LAMA1, LCA5, LRAT, LRIT3, LRMDA, LRP2, LRP5, LYST, LZTFL1, MAK, MAPKAPK3, MCOLN1, MED12, MERTK, MFN2, MFRP, MFSD8, MIR204, 
MKKS, MKS1, MLPH, MSTO1, MT-ATP6, MT-ATP8, MT-CO1, MT-CO2, MT-CO3, MT-CYB, MT-ND1, MT-ND2, MT-ND3, MT-ND4, MT-ND4L, MT-ND5, MT-ND6, 
MTPAP, MT-RNR1, MT-RNR2, MT-TA, MT-TC, MT-TD, MT-TE, MT-TF, MT-TG, MTTH, MT-TH, MT-TI, MT-TK, MT-TL1, MT-TL2, MT-TM, MT-TN, MTTP, MT-TP, MT-
TQ, MT-TR, MT-TS1, MTTS2, MT-TS2, MT-TT, MT-TV, MT-TW, MT-TY, MVK, MYO5A, MYO7A, NBAS, NDP, NEUROD1, NMNAT1, NPHP1, NPHP3, NPHP4, NR2E3, 
NR2F1, NRL, NYX, OAT, OCA2, OFD1, OPA1, OPA3, OPN1LW, OPN1MW, OPN1SW, OTX2, P3H2, PANK2, PAX2, PCARE, PCDH15, PCYT1A, PDE6A, PDE6B, PDE6C, 
PDE6G, PDE6H, PDSS1, PEX1, PEX10, PEX11B, PEX12, PEX13, PEX14, PEX16, PEX19, PEX2, PEX26, PEX3, PEX5, PEX6, PEX7, PHYH, PLA2G5, PNPLA6, POC1B, 
POMGNT1, POMT1, PPT1, PRCD, PRDM13, PROM1, PRPF3, PRPF31, PRPF4, PRPF6, PRPF8, PRPH2, PRPS1, PYGM, RAB27A, RAB28, RAX2, RBP3, RBP4, RCBTB1, 
RD3, RDH11, RDH12, RDH5, REEP6, RGR, RGS9, RHO, RIMS1, RIMS2, RLBP1, RNU4ATAC, ROM1, RP1, RP1L1, RP2, RPE65, RPGR, RPGRIP1, RPGRIP1L, RS1, 
RTN4IP1, SAG, SAMD11, SAMD7, SCAPER, SDCCAG8, SDHA, SEMA4A, SLC24A1, SLC24A5, SLC25A46, SLC37A3, SLC38A8, SLC45A2, SLC52A2, SLC66A1, SLC6A6, 
SLC7A14, SNRNP200, SPATA7, SPG7, SRD5A3, SSBP1, STN1, TCTN1, TCTN2, TCTN3, TEAD1, TIMM8A, TIMP3, TINF2, TMEM126A, TMEM216, TMEM218, 
TMEM231, TMEM67, TOPORS, TPP1, TRAF3IP1, TREX1, TRNT1, TRPM1, TSPAN12, TTC21B, TTC8, TTLL5, TTPA, TUB, TUBB4B, TUBGCP4, TUBGCP6, TULP1, TYR, 
TYRP1, UCHL1, UNC119, USH1C, USH1G, USH2A, USP45, VCAN, VPS13B, WDR19, WFS1, ZFYVE26, ZNF408, ZNF423 y ZNF513. 

Observación 1: En relación con la patología, incluye:
- Enfermedad CLN4
Observación 2: En relación con el tipo de técnica a utilizar:
- Si mutación familiar identificada:  técnica dirigida
- Si no mutación familiar identificada: Secuenciación masiva (NGS) con detección de variación de número de copias 
(CNV): Exoma Clínico (CES), panel de genes o Exoma completo (WES). Y, en casos específicos de sospecha de 
expansiones, variantes en regiones intrónicas profundas, regiones de difícil captura /repetitivas (ej: RPGR_ORF15), 
regiones promotoras, estudio mitocondrial, etc. ampliar estudio con la metodología adecuada.
Observación 3: En relación con los genes o regiones a estudiar: 
- Estudio adicional no NGS: ATXN7, OPN1LW, OPN1MW, OPN1SW
- Estudio adicional región ORF15: RPGR
- Coordenadas variantes intrónicas patogénicas: USH2A : c.7595-2144A>G (hg19: g.216064540T>C), CEP290 : 
c.2991+1655A>G, (hg19:g.88494960T>C), ABCA4 : “en caso de diagnóstico clínico claro de enfermedad de Stargardt 
(#248200) y/o monoalelismo en ABCA4  considerar estudiar variantes intrónicas”.  
Referencias bibliográficas: 
RetNet (https://retnet.org/), ClinGen (https://clinicalgenome.org/), EMQN (https://www.emqn.org/), PanelApp 
(https://panelapp.genomicsengland.co.uk/) y revisión por panel de expertos.

Enfermedades oftalmológicas Segmento anterior y 
glaucoma

Aniridia no sindrómica H21.2 - Degeneración del iris y del cuerpo 
ciliar,
Q13.1 - Ausencia del iris

250923 - Aniridia aislada,
98981 - Atrofia esencial de iris

Todos los casos con 
sospecha clínica o 
antecedentes familiares; 
con o sin mutación 
familiar identificada

Estudio de biomarcadores diagnósticos, 
pronósticos o predictivos de respuesta al 
tratamiento,
Análisis genéticos presintomáticos o predictivos,
Análisis genéticos o genómicos diagnósticos,
Análisis genéticos de portadores,
Análisis genéticos o genómicos para diagnóstico 
prenatal

Diagnóstico,
Pronóstico,
Indicación de tratamiento,
Prevención,
Estudio familiares,
Manejo clínico

Vellosidad coriónica
Saliva
Sangre periférica
Liquido amniotico
Orina
Tejido
Tejido parafinado

Disomía uniparental (DUP),
Defectos de metilación/defectos de impronta,
Fusión génica,
Variación en número de copias (CNV),
Variante puntual (SNV)/pequeñas 
deleciones/inserciones (ins/del)/duplicaciones,
Alteración cromosómica 
estructural/reordenamiento 
/traslocaciones/inserciones/duplicaciones,
Clonalidad/mosaicismo,
Alteración cromosómica numérica (aneuploidía)

Secuenciación masiva (NGS) con detección de 
variación de número de copias (CNV)

ABCB6, ABHD12, ACTB, ACTG1, ADAMTS10, ADAMTS17, ADAMTSL4, AGK, ALDH18A1, ALX1, ARR3, ATAD3A, ATOH7, B3GLCT, BCOR, BFSP1, BFSP2, BMP4, 
CACNA1F, CDK5RAP2, CDON, CENPF, CEP290, CHD7, CHMP4B, CHRDL1, CLDN19, COG4, COL11A1, COL18A1, COL2A1, COL4A1, COL5A1, CREBBP, CRYAA, CRYAB, 
CRYBA1, CRYBA4, CRYBB1, CRYBB2, CRYBB3, CRYGB, CRYGD, CRYGS, CTDP1, CYP1B1, CYP27A1, DAG1, DHCR7, DHX38, EDNRB, EFTUD2, EPHA2, ERCC1, ERCC2, 
ERCC3, ERCC5, ERCC6, ERCC8, EYA1, FAM111A, FBN1, FKRP, FKTN, FOXC1, FOXE3, FOXL2, FRAS1, FREM1, FREM2, FYCO1, FZD4, GCNT2, GDF3, GDF6, GJA1, GJA3, 
GJA8, GLI2, GPR143, GRHL2, GRIP1, HCCS, HMX1, HSF4, IGBP1, ISPD, JAM3, KAT6B, KCNJ13, KIAA0586, KIF11, LAMB2, LETM1, LIM2, LMX1B, LRMDA, LTBP2, 
MAB21L2, MAF, MAPRE2, MFRP, MIP, MITF, MYH9, MYOC, NAA10, NDP, NF2, NHS, NMNAT1, OCA2, OCRL, OFD1, OPA3, OTX2, P3H2, PACS1, PAX2, PAX3, PAX6, 
PEX1, PEX10, PEX11B, PEX12, PEX13, PEX14, PEX16, PEX19, PEX2, PEX26, PEX3, PEX5, PEX6, PEX7, PIGL, PIK3R1, PITX2, PITX3, PLK4, PLOD3, POLG, POLR1C, 
POLR1D, POMGNT1, POMGNT2, POMT1, POMT2, PORCN, PQBP1, PRSS56, PXDN, RAB18, RAB3GAP1, RAB3GAP2, RAX, RBP4, RPGRIP1L, SALL1, SALL4, SC5D, SHH, 
SIL1, SIX3, SIX6, SLC16A12, SLC24A5, SLC2A1, SLC33A1, SLC38A8, SLC45A2, SLC4A4, SMCHD1, SMO, SMOC1, SOX2, SRD5A3, STRA6, TBC1D20, TCOF1, TDRD7, 
TFAP2A, TMEM216, TMEM237, TUBGCP4, TYR, TYRP1, VAX1, VIM, VSX2, WFS1, WRN, ZEB2, ANAPC1, CDK9, COPB1, CYP51A1, FAR1, GEMIN4, INPP5K, INTS1, 
LONP1, MED27, MIR184, NACC1, NUP188, PIK3C2A, PSMC3, TKFC, VPS4A.

Observación 1: En relación con el tipo de técnica a utilizar:
- Si mutación familiar identificada: técnica dirigida
- Si no mutación familiar identificada: Secuenciación masiva (NGS) con detección de variación de número de copias 
(CNV): Exoma Clínico (CES), panel de genes o Exoma completo (WES). Y, en casos específicos de sospecha de 
expansiones, variantes en regiones intrónicas profundas, regiones de difícil captura /repetitivas (ej: RPGR_ORF15), 
regiones promotoras, estudio mitocondrial, etc. ampliar estudio con la metodología adecuada. 
Referencias bibliográficas: 
RetNet (https://retnet.org/), ClinGen (https://clinicalgenome.org/), EMQN (https://www.emqn.org/), PanelApp 
(https://panelapp.genomicsengland.co.uk/) y revisión por panel de expertos.

Enfermedades oftalmológicas Segmento anterior y 
glaucoma

Aniridia sindrómica H21.2 - Degeneración del iris y del cuerpo 
ciliar,
Q13.1 - Ausencia del iris

1064 - Síndrome de aniridia-agenesia renal-retraso psicomotor,
1065 - Síndrome de aniridia-ataxia cerebelosa-discapacidad intelectual,
1067 - Síndrome de aniridia-ptosis-discapacidad intelectual-obesidad familiar,
1068 - Síndrome de aniridia-discapacidad intelectual,
1069 - Síndrome de aniridia-ausencia de rótula,
893 - Síndrome WAGR,
98557 - Aniridia sindrómica

Todos los casos con 
sospecha clínica o 
antecedentes familiares; 
con o sin mutación 
familiar identificada

Estudio de biomarcadores diagnósticos, 
pronósticos o predictivos de respuesta al 
tratamiento,
Análisis genéticos presintomáticos o predictivos,
Análisis genéticos o genómicos diagnósticos,
Análisis genéticos de portadores,
Análisis genéticos o genómicos para diagnóstico 
prenatal

Diagnóstico,
Pronóstico,
Indicación de tratamiento,
Prevención,
Estudio familiares,
Manejo clínico

Vellosidad coriónica
Saliva
Sangre periférica
Liquido amniotico
Orina
Tejido
Tejido parafinado

Disomía uniparental (DUP),
Defectos de metilación/defectos de impronta,
Fusión génica,
Variación en número de copias (CNV),
Variante puntual (SNV)/pequeñas 
deleciones/inserciones (ins/del)/duplicaciones,
Alteración cromosómica 
estructural/reordenamiento 
/traslocaciones/inserciones/duplicaciones,
Clonalidad/mosaicismo,
Alteración cromosómica numérica (aneuploidía)

Secuenciación masiva (NGS) con detección de 
variación de número de copias (CNV)

ABCB6, ABHD12, ACTB, ACTG1, ADAMTS10, ADAMTS17, ADAMTSL4, AGK, ALDH18A1, ALX1, ARR3, ATAD3A, ATOH7, B3GLCT, BCOR, BFSP1, BFSP2, BMP4, 
CACNA1F, CDK5RAP2, CDON, CENPF, CEP290, CHD7, CHMP4B, CHRDL1, CLDN19, COG4, COL11A1, COL18A1, COL2A1, COL4A1, COL5A1, CREBBP, CRYAA, CRYAB, 
CRYBA1, CRYBA4, CRYBB1, CRYBB2, CRYBB3, CRYGB, CRYGD, CRYGS, CTDP1, CYP1B1, CYP27A1, DAG1, DHCR7, DHX38, EDNRB, EFTUD2, EPHA2, ERCC1, ERCC2, 
ERCC3, ERCC5, ERCC6, ERCC8, EYA1, FAM111A, FBN1, FKRP, FKTN, FOXC1, FOXE3, FOXL2, FRAS1, FREM1, FREM2, FYCO1, FZD4, GCNT2, GDF3, GDF6, GJA1, GJA3, 
GJA8, GLI2, GPR143, GRHL2, GRIP1, HCCS, HMX1, HSF4, IGBP1, ISPD, JAM3, KAT6B, KCNJ13, KIAA0586, KIF11, LAMB2, LETM1, LIM2, LMX1B, LRMDA, LTBP2, 
MAB21L2, MAF, MAPRE2, MFRP, MIP, MITF, MYH9, MYOC, NAA10, NDP, NF2, NHS, NMNAT1, OCA2, OCRL, OFD1, OPA3, OTX2, P3H2, PACS1, PAX2, PAX3, PAX6, 
PEX1, PEX10, PEX11B, PEX12, PEX13, PEX14, PEX16, PEX19, PEX2, PEX26, PEX3, PEX5, PEX6, PEX7, PIGL, PIK3R1, PITX2, PITX3, PLK4, PLOD3, POLG, POLR1C, 
POLR1D, POMGNT1, POMGNT2, POMT1, POMT2, PORCN, PQBP1, PRSS56, PXDN, RAB18, RAB3GAP1, RAB3GAP2, RAX, RBP4, RPGRIP1L, SALL1, SALL4, SC5D, SHH, 
SIL1, SIX3, SIX6, SLC16A12, SLC24A5, SLC2A1, SLC33A1, SLC38A8, SLC45A2, SLC4A4, SMCHD1, SMO, SMOC1, SOX2, SRD5A3, STRA6, TBC1D20, TCOF1, TDRD7, 
TFAP2A, TMEM216, TMEM237, TUBGCP4, TYR, TYRP1, VAX1, VIM, VSX2, WFS1, WRN, ZEB2, ANAPC1, CDK9, COPB1, CYP51A1, FAR1, GEMIN4, INPP5K, INTS1, 
LONP1, MED27, MIR184, NACC1, NUP188, PIK3C2A, PSMC3, TKFC, VPS4A.

Observación 1: En relación con el tipo de técnica a utilizar:
- Si mutación familiar identificada:  técnica dirigida
- Si no mutación familiar identificada: Secuenciación masiva (NGS) con detección de variación de número de copias 
(CNV): Exoma Clínico (CES), panel de genes o Exoma completo (WES). Y, en casos específicos de sospecha de 
expansiones, variantes en regiones intrónicas profundas, regiones de difícil captura /repetitivas (ej: RPGR_ORF15), 
regiones promotoras, estudio mitocondrial, etc. ampliar estudio con la metodología adecuada. 
Referencias bibliográficas:
RetNet (https://retnet.org/), ClinGen (https://clinicalgenome.org/), EMQN (https://www.emqn.org/), PanelApp 
(https://panelapp.genomicsengland.co.uk/) y revisión por panel de expertos.

Enfermedades oftalmológicas Segmento anterior y 
glaucoma

Anomalías congénitas 
de párpados y 
conductos lagrimales

Q10.3 - Otras malformaciones congénitas 
de los párpados,
Q10.4 - Agenesia y ausencia del aparato 
lagrimal,
Q10.5 - Estenosis o estrechez congénita del 
conducto lagrimal

100976, 101104, 1071, 1072,  1074, 1231, 1234, 1253, 126, 127, 1300, 1323, 1352, 141083, 1587, 1705,  1764, 1775, 1791, 181, 1810, 1876, 1896, 199, 
1997, 2052, 2057, 217085,  217093, 220295, 2269, 228396,  230, 2308, 2322, 235, 2363, 238468, 2399,  245, 246, 248, 2671, 270, 2701, 2707, 2717, 
273, 2745, 281, 281097, 281122,  281127, 289483,  293707, 294963, 298,  2980,  2995, 2997, 2999, 313, 353327, 357158, 404454,  451612, 45358,  
457,  46486, 46627, 48431, 502430, 519264, 519268, 519270, 519274, 519386, 519390, 559, 580, 590, 596,  606, 648, 663, 66629, 69085, 79078,  
79394, 794, 818, 85275, 861, 86815, 869, 870, 881, 894,  896, 90342, 904, 910, 91396, 91397, 91411, 91412, 91413, 91416, 920,  93444,  978, 98560, 
98561, 98562, 98563, 98564, 98565, 98566,  98567,  98570, 98571, 98574, 98575,  98576, 98578,  98602, 98604, 98605, 98606, 98609, 98813, 98897, 
98913, 98914, 98915, 98946, 98948, 98949, 98950, 98951, 99169, 99170, 99171, 99172, 99176, 99226, 99228, 99413

Todos los casos con 
sospecha clínica o 
antecedentes familiares; 
con o sin mutación 
familiar identificada

Estudio de biomarcadores diagnósticos, 
pronósticos o predictivos de respuesta al 
tratamiento,
Análisis genéticos presintomáticos o predictivos,
Análisis genéticos o genómicos diagnósticos,
Análisis genéticos de portadores,
Análisis genéticos o genómicos para diagnóstico 
prenatal

Diagnóstico,
Pronóstico,
Indicación de tratamiento,
Respuesta a tratamiento,
Prevención,
Estudio familiares,
Manejo clínico

Vellosidad coriónica
Saliva
Sangre periférica
Liquido amniotico
Orina
Tejido
Tejido parafinado

Disomía uniparental (DUP),
Defectos de metilación/defectos de impronta,
Fusión génica,
Variación en número de copias (CNV),
Variante puntual (SNV)/pequeñas 
deleciones/inserciones (ins/del)/duplicaciones,
Alteración cromosómica 
estructural/reordenamiento 
/traslocaciones/inserciones/duplicaciones,
Clonalidad/mosaicismo,
Alteración cromosómica numérica (aneuploidía)

Secuenciación masiva (NGS) con detección de 
variación de número de copias (CNV)

ABCB6, ABHD12, ACTB, ACTG1, ADAMTS10, ADAMTS17, ADAMTSL4, AGK, ALDH18A1, ALX1, ARR3, ATAD3A, ATOH7, B3GLCT, BCOR, BFSP1, BFSP2, BMP4, 
CACNA1F, CDK5RAP2, CDON, CENPF, CEP290, CHD7, CHMP4B, CHRDL1, CLDN19, COG4, COL11A1, COL18A1, COL2A1, COL4A1, COL5A1, CREBBP, CRYAA, CRYAB, 
CRYBA1, CRYBA4, CRYBB1, CRYBB2, CRYBB3, CRYGB, CRYGD, CRYGS, CTDP1, CYP1B1, CYP27A1, DAG1, DHCR7, DHX38, EDNRB, EFTUD2, EPHA2, ERCC1, ERCC2, 
ERCC3, ERCC5, ERCC6, ERCC8, EYA1, FAM111A, FBN1, FKRP, FKTN, FOXC1, FOXE3, FOXL2, FRAS1, FREM1, FREM2, FYCO1, FZD4, GCNT2, GDF3, GDF6, GJA1, GJA3, 
GJA8, GLI2, GPR143, GRHL2, GRIP1, HCCS, HMX1, HSF4, IGBP1, ISPD, JAM3, KAT6B, KCNJ13, KIAA0586, KIF11, LAMB2, LETM1, LIM2, LMX1B, LRMDA, LTBP2, 
MAB21L2, MAF, MAPRE2, MFRP, MIP, MITF, MYH9, MYOC, NAA10, NDP, NF2, NHS, NMNAT1, OCA2, OCRL, OFD1, OPA3, OTX2, P3H2, PACS1, PAX2, PAX3, PAX6, 
PEX1, PEX10, PEX11B, PEX12, PEX13, PEX14, PEX16, PEX19, PEX2, PEX26, PEX3, PEX5, PEX6, PEX7, PIGL, PIK3R1, PITX2, PITX3, PLK4, PLOD3, POLG, POLR1C, 
POLR1D, POMGNT1, POMGNT2, POMT1, POMT2, PORCN, PQBP1, PRSS56, PXDN, RAB18, RAB3GAP1, RAB3GAP2, RAX, RBP4, RPGRIP1L, SALL1, SALL4, SC5D, SHH, 
SIL1, SIX3, SIX6, SLC16A12, SLC24A5, SLC2A1, SLC33A1, SLC38A8, SLC45A2, SLC4A4, SMCHD1, SMO, SMOC1, SOX2, SRD5A3, STRA6, TBC1D20, TCOF1, TDRD7, 
TFAP2A, TMEM216, TMEM237, TUBGCP4, TYR, TYRP1, VAX1, VIM, VSX2, WFS1, WRN, ZEB2, ANAPC1, CDK9, COPB1, CYP51A1, FAR1, GEMIN4, INPP5K, INTS1, 
LONP1, MED27, MIR184, NACC1, NUP188, PIK3C2A, PSMC3, TKFC, VPS4A.

Observación 1: En relación con el tipo de técnica a utilizar:
- Si mutación familiar identificada: técnica dirigida
- Si no mutación familiar identificada: Secuenciación masiva (NGS) con detección de variación de número de copias 
(CNV): Exoma Clínico (CES), panel de genes o Exoma completo (WES). Y, en casos específicos de sospecha de 
expansiones, variantes en regiones intrónicas profundas, regiones de difícil captura /repetitivas, regiones 
promotoras, estudio mitocondrial, etc. ampliar estudio con la metodología adecuada. 
Referencias bibliográficas: 
RetNet (https://retnet.org/), ClinGen (https://clinicalgenome.org/), EMQN (https://www.emqn.org/), PanelApp 
(https://panelapp.genomicsengland.co.uk/) y revisión por panel de expertos.

Enfermedades oftalmológicas Segmento anterior y 
glaucoma

Catarata 
congénita/precoz no 
sindrómica

Q12.0 - Catarata congénita,
Q12.3 - Afaquia congénita

441447 - Catarata subcapsular posterior de inicio temprano,
83461 - Afaquia primaria congénita,
91492 - Catarata no sindrómica de inicio temprano,
98984 - Catarata pulverulenta,
98988 - Catarata polar anterior de inicio temprano,
98989 - Catarata cerúlea,
98990 - Catarata coraliforme,
98992 - Catarata parcial de inicio temprano,
98993 - Catarata polar posterior de inicio temprano,
98994 - Catarata total de inicio temprano,
98995 - Catarata zonular de inicio temprano

Todos los casos con 
sospecha clínica o 
antecedentes familiares; 
con o sin mutación 
familiar identificada

Estudio de biomarcadores diagnósticos, 
pronósticos o predictivos de respuesta al 
tratamiento,
Análisis genéticos presintomáticos o predictivos,
Análisis genéticos o genómicos diagnósticos,
Análisis genéticos de portadores,
Análisis genéticos o genómicos para diagnóstico 
prenatal

Diagnóstico,
Pronóstico,
Indicación de tratamiento,
Respuesta a tratamiento,
Prevención,
Estudio familiares,
Manejo clínico

Vellosidad coriónica
Saliva
Sangre periférica
Liquido amniotico
Orina
Tejido
Tejido parafinado

Disomía uniparental (DUP),
Defectos de metilación/defectos de impronta,
Fusión génica,
Variación en número de copias (CNV),
Variante puntual (SNV)/pequeñas 
deleciones/inserciones (ins/del)/duplicaciones,
Alteración cromosómica 
estructural/reordenamiento 
/traslocaciones/inserciones/duplicaciones,
Clonalidad/mosaicismo,
Alteración cromosómica numérica (aneuploidía)

Secuenciación masiva (NGS) con detección de 
variación de número de copias (CNV)

ABCB6, ABHD12, ACTB, ACTG1, ADAMTS10, ADAMTS17, ADAMTSL4, AGK, ALDH18A1, ALX1, ARR3, ATAD3A, ATOH7, B3GLCT, BCOR, BFSP1, BFSP2, BMP4, 
CACNA1F, CDK5RAP2, CDON, CENPF, CEP290, CHD7, CHMP4B, CHRDL1, CLDN19, COG4, COL11A1, COL18A1, COL2A1, COL4A1, COL5A1, CREBBP, CRYAA, CRYAB, 
CRYBA1, CRYBA4, CRYBB1, CRYBB2, CRYBB3, CRYGB, CRYGD, CRYGS, CTDP1, CYP1B1, CYP27A1, DAG1, DHCR7, DHX38, EDNRB, EFTUD2, EPHA2, ERCC1, ERCC2, 
ERCC3, ERCC5, ERCC6, ERCC8, EYA1, FAM111A, FBN1, FKRP, FKTN, FOXC1, FOXE3, FOXL2, FRAS1, FREM1, FREM2, FYCO1, FZD4, GCNT2, GDF3, GDF6, GJA1, GJA3, 
GJA8, GLI2, GPR143, GRHL2, GRIP1, HCCS, HMX1, HSF4, IGBP1, ISPD, JAM3, KAT6B, KCNJ13, KIAA0586, KIF11, LAMB2, LETM1, LIM2, LMX1B, LRMDA, LTBP2, 
MAB21L2, MAF, MAPRE2, MFRP, MIP, MITF, MYH9, MYOC, NAA10, NDP, NF2, NHS, NMNAT1, OCA2, OCRL, OFD1, OPA3, OTX2, P3H2, PACS1, PAX2, PAX3, PAX6, 
PEX1, PEX10, PEX11B, PEX12, PEX13, PEX14, PEX16, PEX19, PEX2, PEX26, PEX3, PEX5, PEX6, PEX7, PIGL, PIK3R1, PITX2, PITX3, PLK4, PLOD3, POLG, POLR1C, 
POLR1D, POMGNT1, POMGNT2, POMT1, POMT2, PORCN, PQBP1, PRSS56, PXDN, RAB18, RAB3GAP1, RAB3GAP2, RAX, RBP4, RPGRIP1L, SALL1, SALL4, SC5D, SHH, 
SIL1, SIX3, SIX6, SLC16A12, SLC24A5, SLC2A1, SLC33A1, SLC38A8, SLC45A2, SLC4A4, SMCHD1, SMO, SMOC1, SOX2, SRD5A3, STRA6, TBC1D20, TCOF1, TDRD7, 
TFAP2A, TMEM216, TMEM237, TUBGCP4, TYR, TYRP1, VAX1, VIM, VSX2, WFS1, WRN, ZEB2, ANAPC1, CDK9, COPB1, CYP51A1, FAR1, GEMIN4, INPP5K, INTS1, 
LONP1, MED27, MIR184, NACC1, NUP188, PIK3C2A, PSMC3, TKFC, VPS4A.

Observación 1: En relación con el tipo de técnica a utilizar: 
- Si mutación familiar identificada:  técnica dirigida
- Si no mutación familiar identificada: Secuenciación masiva (NGS) con detección de variación de número de copias 
(CNV): Exoma Clínico (CES), panel de genes o Exoma completo (WES). Y, en casos específicos de sospecha de 
expansiones, variantes en regiones intrónicas profundas, regiones de difícil captura /repetitivas (ej: RPGR_ORF15), 
regiones promotoras, estudio mitocondrial, etc. ampliar estudio con la metodología adecuada. 
Referencias bibliográficas: 
RetNet (https://retnet.org/), ClinGen (https://clinicalgenome.org/), EMQN (https://www.emqn.org/), PanelApp 
(https://panelapp.genomicsengland.co.uk/) y revisión por panel de expertos.

Enfermedades oftalmológicas Segmento anterior y 
glaucoma

Catarata 
congénita/precoz 
sindrómica

G11.2 - Ataxia cerebelosa de comienzo 
tardío,
G37.8 - Otras enfermedades 
desmielinizantes del sistema nervioso 
central, especificadas,
G71.3 - Miopatía mitocondrial, no 
clasificada bajo otro concepto,
H26.0 - Catarata infantil y juvenil,
Q12.0 - Catarata congénita,
Q13.8 - Otras malformaciones congénitas 
del segmento anterior del ojo,
Q87.8 - Otros síndromes malformativos 
congénitos especificados, no clasificados 
bajo otro concepto

1052, 1068, 1170, 1264, 1345, 1366, 1368, 1369, 1373, 1375, 1377, 1380, 1381, 1383, 1387, 139471, 1397, 14, 1458, 1466, 1493, 1563, 1580, 1587, 
1590, 1598, 1600, 1617, 162, 163, 163937, 1695, 1707, 1742, 177, 1839, 1875, 1884, 189, 189466, 2036,  2047, 207, 2108, 2115, 221008, 221016, 
2238, 2239, 2250, 2253, 2278, 2310, 2346, 236, 2410, 2457, 247794, 2489, 250923, 510, 2528, 2551, 2572, 263347, 2643, 2663, 2674, 2710, 2712, 
2714, 2719, 272, 2720, 273, 2772, 2788, 280, 281, 289499, 29, 290, 2909,  291, 293633, 2962, 2969, 300313, 3042, 308473, 308487, 3085, 309282, 
309288, 309789, 309796, 309803, 3103, 3137, 314585, 314588, 314993, 3167, 317, 3173, 3231, 3233, 324, 33001, 330054, 3301, 3309, 33364, 3376, 
3378, 3380, 3433, 3437, 3453, 35125, 35173, 352, 35664, 394, 414, 428, 436174, 438178, 44, 445038, 447753, 457059, 46059, 464738, 468717, 
478049, 48431, 488168, 500545, 50814, 50945, 521432, 534, 559, 560, 564,  574, 581, 585, 588, 606, 61,  627, 63,  637, 64, 642099,  649, 65,  67048, 
709, 728, 773, 79107, 792, 79237, 79238, 79239, 79269, 79270, 79271, 79272, 79279, 79280, 79281, 79325, 79326, 79443, 7944, 79445, 79499, 79500, 
800, 818, 821, 828, 85163, 85172, 85194, 85276, 85321, 87, 870, 881, 8917, 88918, 88919, 893, 90153, 90154, 902, 90307, 90308, 90340, 90653,  
90654  909, 910, 912, 91495, 93267, 96070, 96095, 96102,  96168, 974, 98641, 98642, 98644, 98646, 98648, 98649, 98650, 98907, 99226, 99228, 
99413

Todos los casos con 
sospecha clínica o 
antecedentes familiares; 
con o sin mutación 
familiar identificada

Estudio de biomarcadores diagnósticos, 
pronósticos o predictivos de respuesta al 
tratamiento,
Análisis genéticos presintomáticos o predictivos,
Análisis genéticos o genómicos diagnósticos,
Análisis genéticos de portadores,
Análisis genéticos o genómicos para diagnóstico 
prenatal

Diagnóstico,
Pronóstico,
Indicación de tratamiento,
Prevención,
Estudio familiares,
Manejo clínico

Vellosidad coriónica
Saliva
Sangre periférica
Liquido amniotico
Orina
Tejido
Tejido parafinado

Disomía uniparental (DUP),
Defectos de metilación/defectos de impronta,
Mutación dinámica/expansión por repetición,
Fusión génica,
Variación en número de copias (CNV),
Variante puntual (SNV)/pequeñas 
deleciones/inserciones (ins/del)/duplicaciones,
Alteración cromosómica 
estructural/reordenamiento 
/traslocaciones/inserciones/duplicaciones,
Clonalidad/mosaicismo,
Alteración cromosómica numérica (aneuploidía)

Secuenciación masiva (NGS) con detección de 
variación de número de copias (CNV)

ABCB6, ABHD12, ACTB, ACTG1, ADAMTS10, ADAMTS17, ADAMTSL4, AGK, ALDH18A1, ALX1, ARR3, ATAD3A, ATOH7, B3GLCT, BCOR, BFSP1, BFSP2, BMP4, 
CACNA1F, CDK5RAP2, CDON, CENPF, CEP290, CHD7, CHMP4B, CHRDL1, CLDN19, COG4, COL11A1, COL18A1, COL2A1, COL4A1, COL5A1, CREBBP, CRYAA, CRYAB, 
CRYBA1, CRYBA4, CRYBB1, CRYBB2, CRYBB3, CRYGB, CRYGD, CRYGS, CTDP1, CYP1B1, CYP27A1, DAG1, DHCR7, DHX38, EDNRB, EFTUD2, EPHA2, ERCC1, ERCC2, 
ERCC3, ERCC5, ERCC6, ERCC8, EYA1, FAM111A, FBN1, FKRP, FKTN, FOXC1, FOXE3, FOXL2, FRAS1, FREM1, FREM2, FYCO1, FZD4, GCNT2, GDF3, GDF6, GJA1, GJA3, 
GJA8, GLI2, GPR143, GRHL2, GRIP1, HCCS, HMX1, HSF4, IGBP1, ISPD, JAM3, KAT6B, KCNJ13, KIAA0586, KIF11, LAMB2, LETM1, LIM2, LMX1B, LRMDA, LTBP2, 
MAB21L2, MAF, MAPRE2, MFRP, MIP, MITF, MYH9, MYOC, NAA10, NDP, NF2, NHS, NMNAT1, OCA2, OCRL, OFD1, OPA3, OTX2, P3H2, PACS1, PAX2, PAX3, PAX6, 
PEX1, PEX10, PEX11B, PEX12, PEX13, PEX14, PEX16, PEX19, PEX2, PEX26, PEX3, PEX5, PEX6, PEX7, PIGL, PIK3R1, PITX2, PITX3, PLK4, PLOD3, POLG, POLR1C, 
POLR1D, POMGNT1, POMGNT2, POMT1, POMT2, PORCN, PQBP1, PRSS56, PXDN, RAB18, RAB3GAP1, RAB3GAP2, RAX, RBP4, RPGRIP1L, SALL1, SALL4, SC5D, SHH, 
SIL1, SIX3, SIX6, SLC16A12, SLC24A5, SLC2A1, SLC33A1, SLC38A8, SLC45A2, SLC4A4, SMCHD1, SMO, SMOC1, SOX2, SRD5A3, STRA6, TBC1D20, TCOF1, TDRD7, 
TFAP2A, TMEM216, TMEM237, TUBGCP4, TYR, TYRP1, VAX1, VIM, VSX2, WFS1, WRN, ZEB2, ANAPC1, CDK9, COPB1, CYP51A1, FAR1, GEMIN4, INPP5K, INTS1, 
LONP1, MED27, MIR184, NACC1, NUP188, PIK3C2A, PSMC3, TKFC, VPS4A.

Observación 1: En relación con la patología, incluye: 
- (Trastorno) Síndrome de Kahrizi
Observación 2: En relación con el tipo de técnica a utilizar:
- Si mutación familiar identificada:  técnica dirigida
- Si no mutación familiar identificada: Secuenciación masiva (NGS) con detección de variación de número de copias 
(CNV): Exoma Clínico (CES), panel de genes o Exoma completo (WES). Y, en casos específicos de sospecha de 
expansiones, variantes en regiones intrónicas profundas, regiones de difícil captura /repetitivas (ej: RPGR_ORF15), 
regiones promotoras, estudio mitocondrial, etc. ampliar estudio con la metodología adecuada. 
Referencias bibliográficas: 
RetNet (https://retnet.org/), ClinGen (https://clinicalgenome.org/), EMQN (https://www.emqn.org/), PanelApp 
(https://panelapp.genomicsengland.co.uk/) y revisión por panel de expertos.

Enfermedades oftalmológicas Segmento anterior y 
glaucoma

Disgenesias del 
segmento anterior / 
Glaucoma

H21.2 - Degeneración del iris y del cuerpo 
ciliar,
Q12.1 - Luxación congénita del cristalino,
Q12.2 - Coloboma del cristalino,
Q13.3 - Opacidad corneal congénita,
Q13.4 - Otras malformaciones corneales 
congénitas,
Q13.8 - Otras malformaciones congénitas 
del segmento anterior del ojo,
Q15.0 - Glaucoma congénito

1885 - Ectopia del cristalino aislada,
64734 - Síndrome endotelial iridocorneal,
708 - Anomalía de Peters,
709 - Síndrome de Peters plus,
782 - Síndrome de Axenfeld-Rieger,
88632 - Anomalía del desarrollo del segmento anterior,
91483 - Anomalía de Rieger,
98635 - Corneogoniodisgenesia,
98943 - Coloboma de cristalino,
98978 - Anomalía de Axenfeld,
98979 - Síndrome de Chandler,
98980 - Síndrome de Cogan-Reese

Todos los casos con 
sospecha clínica o 
antecedentes familiares; 
con o sin mutación 
familiar identificada

Estudio de biomarcadores diagnósticos, 
pronósticos o predictivos de respuesta al 
tratamiento,
Análisis genéticos presintomáticos o predictivos,
Análisis genéticos o genómicos diagnósticos,
Análisis genéticos de portadores,
Análisis genéticos o genómicos para diagnóstico 
prenatal

Diagnóstico,
Pronóstico,
Indicación de tratamiento,
Prevención,
Estudio familiares,
Manejo clínico

Vellosidad coriónica
Saliva
Sangre periférica
Liquido amniotico
Orina
Tejido
Tejido parafinado

Disomía uniparental (DUP),
Defectos de metilación/defectos de impronta,
Fusión génica,
Variación en número de copias (CNV),
Variante puntual (SNV)/pequeñas 
deleciones/inserciones (ins/del)/duplicaciones,
Alteración cromosómica 
estructural/reordenamiento 
/traslocaciones/inserciones/duplicaciones,
Clonalidad/mosaicismo,
Alteración cromosómica numérica (aneuploidía)

Secuenciación masiva (NGS) con detección de 
variación de número de copias (CNV)

ABCB6, ABHD12, ACTB, ACTG1, ADAMTS10, ADAMTS17, ADAMTSL4, AGK, ALDH18A1, ALX1, ARR3, ATAD3A, ATOH7, B3GLCT, BCOR, BFSP1, BFSP2, BMP4, 
CACNA1F, CDK5RAP2, CDON, CENPF, CEP290, CHD7, CHMP4B, CHRDL1, CLDN19, COG4, COL11A1, COL18A1, COL2A1, COL4A1, COL5A1, CREBBP, CRYAA, CRYAB, 
CRYBA1, CRYBA4, CRYBB1, CRYBB2, CRYBB3, CRYGB, CRYGD, CRYGS, CTDP1, CYP1B1, CYP27A1, DAG1, DHCR7, DHX38, EDNRB, EFTUD2, EPHA2, ERCC1, ERCC2, 
ERCC3, ERCC5, ERCC6, ERCC8, EYA1, FAM111A, FBN1, FKRP, FKTN, FOXC1, FOXE3, FOXL2, FRAS1, FREM1, FREM2, FYCO1, FZD4, GCNT2, GDF3, GDF6, GJA1, GJA3, 
GJA8, GLI2, GPR143, GRHL2, GRIP1, HCCS, HMX1, HSF4, IGBP1, ISPD, JAM3, KAT6B, KCNJ13, KIAA0586, KIF11, LAMB2, LETM1, LIM2, LMX1B, LRMDA, LTBP2, 
MAB21L2, MAF, MAPRE2, MFRP, MIP, MITF, MYH9, MYOC, NAA10, NDP, NF2, NHS, NMNAT1, OCA2, OCRL, OFD1, OPA3, OTX2, P3H2, PACS1, PAX2, PAX3, PAX6, 
PEX1, PEX10, PEX11B, PEX12, PEX13, PEX14, PEX16, PEX19, PEX2, PEX26, PEX3, PEX5, PEX6, PEX7, PIGL, PIK3R1, PITX2, PITX3, PLK4, PLOD3, POLG, POLR1C, 
POLR1D, POMGNT1, POMGNT2, POMT1, POMT2, PORCN, PQBP1, PRSS56, PXDN, RAB18, RAB3GAP1, RAB3GAP2, RAX, RBP4, RPGRIP1L, SALL1, SALL4, SC5D, SHH, 
SIL1, SIX3, SIX6, SLC16A12, SLC24A5, SLC2A1, SLC33A1, SLC38A8, SLC45A2, SLC4A4, SMCHD1, SMO, SMOC1, SOX2, SRD5A3, STRA6, TBC1D20, TCOF1, TDRD7, 
TFAP2A, TMEM216, TMEM237, TUBGCP4, TYR, TYRP1, VAX1, VIM, VSX2, WFS1, WRN, ZEB2, ANAPC1, CDK9, COPB1, CYP51A1, FAR1, GEMIN4, INPP5K, INTS1, 
LONP1, MED27, MIR184, NACC1, NUP188, PIK3C2A, PSMC3, TKFC, VPS4A.

Observación 1: En relación con el tipo de técnica a utilizar: 
- Si mutación familiar identificada:  técnica dirigida
- Si no  mutación familiar identificada: Secuenciación masiva (NGS) con detección de variación de número de copias 
(CNV): Exoma Clínico (CES), panel de genes o Exoma completo (WES). Y, en casos específicos de sospecha de 
expansiones, variantes en regiones intrónicas profundas, regiones de difícil captura /repetitivas (ej: RPGR_ORF15), 
regiones promotoras, estudio mitocondrial, etc. ampliar estudio con la metodología adecuada. 
Referencias bibliográficas: 
RetNet (https://retnet.org/), ClinGen (https://clinicalgenome.org/), EMQN (https://www.emqn.org/), PanelApp 
(https://panelapp.genomicsengland.co.uk/) y revisión por panel de expertos.

Enfermedades oftalmológicas Segmento anterior y 
glaucoma

Distrofias corneales H18.5 - Distrofias corneales hereditarias,
Q13.3 - Opacidad corneal congénita,
Q13.4 - Otras malformaciones corneales 
congénitas,
Q15.8 - Otras malformaciones congénitas 
especificadas del ojo

101068, 137672, 141132, 1467, 1490, 158668, 1661, 1896, 2067, 2334, 238763, 2479, 2557, 257, 2572, 2709, 2741, 28378, 284963, 284973, 293375, 
293381, 293462, 293603, 293621, 293633, 293936, 2962, 314017, 3177, 3194, 34533, 352657, 352662, 356641, 369970, 411641, 461, 477, 495875, 
519288, 53691, 558, 650, 67043, 70476, 79149, 79292, 79293,  79404, 79408, 85448, 85453, 870, 89842, 90354, 91489, 91490, 98623, 98625, 98626, 
98627, 98628, 98635, 98954, 98955, 98956, 98957, 98958, 98959, 98960, 98961, 98962, 98963, 98964, 98967, 98969, 98970, 98971, 98972, 98973, 
98974

Todos los casos con 
sospecha clínica o 
antecedentes familiares; 
con o sin mutación 
familiar identificada

Estudio de biomarcadores diagnósticos, 
pronósticos o predictivos de respuesta al 
tratamiento,
Análisis genéticos presintomáticos o predictivos,
Análisis genéticos o genómicos diagnósticos,
Análisis genéticos de portadores,
Análisis genéticos o genómicos para diagnóstico 
prenatal

Diagnóstico,
Pronóstico,
Indicación de tratamiento,
Prevención,
Estudio familiares,
Manejo clínico

Vellosidad coriónica
Saliva
Sangre periférica
Liquido amniotico
Orina
Tejido
Tejido parafinado

Disomía uniparental (DUP),
Defectos de metilación/defectos de impronta,
Mutación dinámica/expansión por repetición,
Fusión génica,
Variación en número de copias (CNV),
Variante puntual (SNV)/pequeñas 
deleciones/inserciones (ins/del)/duplicaciones,
Alteración cromosómica 
estructural/reordenamiento 
/traslocaciones/inserciones/duplicaciones,
Clonalidad/mosaicismo,
Alteración cromosómica numérica (aneuploidía)

Secuenciación masiva (NGS) con detección de 
variación de número de copias (CNV)

AGBL1, CHST6, COL17A1, COL5A1, COL8A2, CYP4V2, DCN, EPYC, GRHL2, GSN, KERA, KRT12, KRT3, LCAT, LOXHD1, LUM, MCOLN1, NLRP3, OVOL2, PAX6, PIKFYVE, 
PLCB3, PRDM5, PRDX3, SLC4A11, STS, TACSTD2, TCF4, TGFBI, UBIAD1, VSX1, ZEB1, ZNF469.

Observación 1: En relación con el tipo de técnica a utilizar:
- Si mutación familiar identificada:  técnica dirigida
- Si no mutación familiar identificada: Secuenciación masiva (NGS) con detección de variación de número de copias 
(CNV): Exoma Clínico (CES), panel de genes o Exoma completo (WES). Y, en casos específicos de sospecha de 
expansiones, variantes en regiones intrónicas profundas, regiones de difícil captura /repetitivas (ej: RPGR_ORF15), 
regiones promotoras, estudio mitocondrial, etc. ampliar estudio con la metodología adecuada. 
Observación 2: En relación con los genes o regiones a estudiar:
- OVOL2  (variantes en región 5')
- TCF4  (expansión de tripletes)
Referencias bibliográficas: 
C3D Classification of Corneal Dystrophies—Edition 3 (PMC10906208), EMQN (https://www.emqn.org/), PanelApp 
(https://panelapp.genomicsengland.co.uk/) y revisión por panel de expertos.



Enfermedades oftalmológicas Segmento anterior y 
glaucoma

Glaucoma congénito o  
juvenil no sindrómico

Q15.0 - Glaucoma congénito 156005 - Glaucoma primario de inicio temprano,
359 - Glaucoma de inicio pediátrico de origen genético,
523000 - Glaucoma de inicio pediátrico,
98976 - Glaucoma congénito,
98977 - Glaucoma juvenil

Todos los casos con 
sospecha clínica o 
antecedentes familiares; 
con o sin mutación 
familiar identificada

Estudio de biomarcadores diagnósticos, 
pronósticos o predictivos de respuesta al 
tratamiento,
Análisis genéticos presintomáticos o predictivos,
Análisis genéticos o genómicos diagnósticos,
Análisis genéticos de portadores,
Análisis genéticos o genómicos para diagnóstico 
prenatal

Diagnóstico,
Pronóstico,
Indicación de tratamiento,
Respuesta a tratamiento,
Prevención,
Estudio familiares,
Manejo clínico

Vellosidad coriónica
Saliva
Sangre periférica
Liquido amniotico
Orina
Tejido
Tejido parafinado

Disomía uniparental (DUP),
Defectos de metilación/defectos de impronta,
Fusión génica,
Variación en número de copias (CNV),
Variante puntual (SNV)/pequeñas 
deleciones/inserciones (ins/del)/duplicaciones,
Alteración cromosómica 
estructural/reordenamiento 
/traslocaciones/inserciones/duplicaciones,
Clonalidad/mosaicismo,
Alteración cromosómica numérica (aneuploidía)

Secuenciación masiva (NGS) con detección de 
variación de número de copias (CNV)

ABCB6, ABHD12, ACTB, ACTG1, ADAMTS10, ADAMTS17, ADAMTSL4, AGK, ALDH18A1, ALX1, ARR3, ATAD3A, ATOH7, B3GLCT, BCOR, BFSP1, BFSP2, BMP4, 
CACNA1F, CDK5RAP2, CDON, CENPF, CEP290, CHD7, CHMP4B, CHRDL1, CLDN19, COG4, COL11A1, COL18A1, COL2A1, COL4A1, COL5A1, CREBBP, CRYAA, CRYAB, 
CRYBA1, CRYBA4, CRYBB1, CRYBB2, CRYBB3, CRYGB, CRYGD, CRYGS, CTDP1, CYP1B1, CYP27A1, DAG1, DHCR7, DHX38, EDNRB, EFTUD2, EPHA2, ERCC1, ERCC2, 
ERCC3, ERCC5, ERCC6, ERCC8, EYA1, FAM111A, FBN1, FKRP, FKTN, FOXC1, FOXE3, FOXL2, FRAS1, FREM1, FREM2, FYCO1, FZD4, GCNT2, GDF3, GDF6, GJA1, GJA3, 
GJA8, GLI2, GPR143, GRHL2, GRIP1, HCCS, HMX1, HSF4, IGBP1, ISPD, JAM3, KAT6B, KCNJ13, KIAA0586, KIF11, LAMB2, LETM1, LIM2, LMX1B, LRMDA, LTBP2, 
MAB21L2, MAF, MAPRE2, MFRP, MIP, MITF, MYH9, MYOC, NAA10, NDP, NF2, NHS, NMNAT1, OCA2, OCRL, OFD1, OPA3, OTX2, P3H2, PACS1, PAX2, PAX3, PAX6, 
PEX1, PEX10, PEX11B, PEX12, PEX13, PEX14, PEX16, PEX19, PEX2, PEX26, PEX3, PEX5, PEX6, PEX7, PIGL, PIK3R1, PITX2, PITX3, PLK4, PLOD3, POLG, POLR1C, 
POLR1D, POMGNT1, POMGNT2, POMT1, POMT2, PORCN, PQBP1, PRSS56, PXDN, RAB18, RAB3GAP1, RAB3GAP2, RAX, RBP4, RPGRIP1L, SALL1, SALL4, SC5D, SHH, 
SIL1, SIX3, SIX6, SLC16A12, SLC24A5, SLC2A1, SLC33A1, SLC38A8, SLC45A2, SLC4A4, SMCHD1, SMO, SMOC1, SOX2, SRD5A3, STRA6, TBC1D20, TCOF1, TDRD7, 
TFAP2A, TMEM216, TMEM237, TUBGCP4, TYR, TYRP1, VAX1, VIM, VSX2, WFS1, WRN, ZEB2, ANAPC1, CDK9, COPB1, CYP51A1, FAR1, GEMIN4, INPP5K, INTS1, 
LONP1, MED27, MIR184, NACC1, NUP188, PIK3C2A, PSMC3, TKFC, VPS4A.

Observación 1: En relación con la técnica a utilizar:
- Si mutación familiar identificada:  técnica dirigida
- Si no  mutación familiar identificada: Secuenciación masiva (NGS) con detección de variación de número de copias 
(CNV): Exoma Clínico (CES), panel de genes o Exoma completo (WES). Y, en casos específicos de sospecha de 
expansiones, variantes en regiones intrónicas profundas, regiones de difícil captura /repetitivas (ej: RPGR_ORF15), 
regiones promotoras, estudio mitocondrial, etc. ampliar estudio con la metodología adecuada. 
Referencias bibliográficas: 
RetNet (https://retnet.org/), ClinGen (https://clinicalgenome.org/), EMQN (https://www.emqn.org/), PanelApp 
(https://panelapp.genomicsengland.co.uk/) y revisión por panel de expertos

Enfermedades oftalmológicas Segmento anterior y 
glaucoma

Glaucoma congénito o  
juvenil sindrómico

Q15.0 - Glaucoma congénito 1052 - Síndrome de aneuploidia en mosaico variegada, 1064 - Síndrome de aniridia-agenesia renal-retraso psicomotor, 1069 - Síndrome de aniridia-
ausencia de rótula, 1259 - Síndrome de blefaroptosis-miopía-ectopia lentis, 1425 - Síndrome de Desbuquois, 2409 - Síndrome de Lowry-MacLean, 
2536 - Síndrome de microcórnea-glaucoma-ausencia de senos frontales, 2556 - Síndrome de microftalmia con defectos cutáneos lineales, 2614 - 
Síndrome uña-rótula, 2636 - Talla baja significativa primordial osteodisplásica microcefálica tipos I y III, 2712 - Síndrome óculo-facio-cardio-dental, 
272 - Distrofia muscular congénita tipo Fukuyama, 2818 - Síndrome de paraparesia espástica-glaucoma-discapacidad intelectual, 2875 - Facomatosis 
pigmentovascular, 3163 - Síndrome SHORT, 3205 - Síndrome de Sturge-Weber, 3449 - Síndrome de Weill-Marchesani, 394 - Homocistinuria clásica, 
534 - Síndrome oculocerebrorrenal de Lowe, 560 - Síndrome de Marshall, 588 - Enfermedad de músculo-ojo-cerebro, 709 - Síndrome de Peters plus, 
782 - Síndrome de Axenfeld-Rieger, 783 - Síndrome de Rubinstein-Taybi, 79213 - Mucopolisacaridosis, 828 - Síndrome de Stickler, 892 - Enfermedad 
de Von Hippel-Lindau, 893 - Síndrome WAGR, 96125 - Monosomía terminal 6p, 98638 - Enfermedad rara con glaucoma como característica principal

Todos los casos con 
sospecha clínica o 
antecedentes familiares; 
con o sin mutación 
familiar identificada

Estudio de biomarcadores diagnósticos, 
pronósticos o predictivos de respuesta al 
tratamiento,
Análisis genéticos presintomáticos o predictivos,
Análisis genéticos o genómicos diagnósticos,
Análisis genéticos de portadores,
Análisis genéticos o genómicos para diagnóstico 
prenatal

Diagnóstico,
Pronóstico,
Indicación de tratamiento,
Prevención,
Estudio familiares,
Manejo clínico

Vellosidad coriónica
Saliva
Sangre periférica
Liquido amniotico
Orina
Tejido
Tejido parafinado

Disomía uniparental (DUP),
Defectos de metilación/defectos de impronta,
Fusión génica,
Variación en número de copias (CNV),
Variante puntual (SNV)/pequeñas 
deleciones/inserciones (ins/del)/duplicaciones,
Alteración cromosómica 
estructural/reordenamiento 
/traslocaciones/inserciones/duplicaciones,
Clonalidad/mosaicismo,
Alteración cromosómica numérica (aneuploidía)

Secuenciación masiva (NGS) con detección de 
variación de número de copias (CNV)

ABCB6, ABHD12, ACTB, ACTG1, ADAMTS10, ADAMTS17, ADAMTSL4, AGK, ALDH18A1, ALX1, ARR3, ATAD3A, ATOH7, B3GLCT, BCOR, BFSP1, BFSP2, BMP4, 
CACNA1F, CDK5RAP2, CDON, CENPF, CEP290, CHD7, CHMP4B, CHRDL1, CLDN19, COG4, COL11A1, COL18A1, COL2A1, COL4A1, COL5A1, CREBBP, CRYAA, CRYAB, 
CRYBA1, CRYBA4, CRYBB1, CRYBB2, CRYBB3, CRYGB, CRYGD, CRYGS, CTDP1, CYP1B1, CYP27A1, DAG1, DHCR7, DHX38, EDNRB, EFTUD2, EPHA2, ERCC1, ERCC2, 
ERCC3, ERCC5, ERCC6, ERCC8, EYA1, FAM111A, FBN1, FKRP, FKTN, FOXC1, FOXE3, FOXL2, FRAS1, FREM1, FREM2, FYCO1, FZD4, GCNT2, GDF3, GDF6, GJA1, GJA3, 
GJA8, GLI2, GPR143, GRHL2, GRIP1, HCCS, HMX1, HSF4, IGBP1, ISPD, JAM3, KAT6B, KCNJ13, KIAA0586, KIF11, LAMB2, LETM1, LIM2, LMX1B, LRMDA, LTBP2, 
MAB21L2, MAF, MAPRE2, MFRP, MIP, MITF, MYH9, MYOC, NAA10, NDP, NF2, NHS, NMNAT1, OCA2, OCRL, OFD1, OPA3, OTX2, P3H2, PACS1, PAX2, PAX3, PAX6, 
PEX1, PEX10, PEX11B, PEX12, PEX13, PEX14, PEX16, PEX19, PEX2, PEX26, PEX3, PEX5, PEX6, PEX7, PIGL, PIK3R1, PITX2, PITX3, PLK4, PLOD3, POLG, POLR1C, 
POLR1D, POMGNT1, POMGNT2, POMT1, POMT2, PORCN, PQBP1, PRSS56, PXDN, RAB18, RAB3GAP1, RAB3GAP2, RAX, RBP4, RPGRIP1L, SALL1, SALL4, SC5D, SHH, 
SIL1, SIX3, SIX6, SLC16A12, SLC24A5, SLC2A1, SLC33A1, SLC38A8, SLC45A2, SLC4A4, SMCHD1, SMO, SMOC1, SOX2, SRD5A3, STRA6, TBC1D20, TCOF1, TDRD7, 
TFAP2A, TMEM216, TMEM237, TUBGCP4, TYR, TYRP1, VAX1, VIM, VSX2, WFS1, WRN, ZEB2, ANAPC1, CDK9, COPB1, CYP51A1, FAR1, GEMIN4, INPP5K, INTS1, 
LONP1, MED27, MIR184, NACC1, NUP188, PIK3C2A, PSMC3, TKFC, VPS4A.

Observación 1: En relación con el tipo de técnica a utilizar:
- Si mutación familiar identificada: técnica dirigida
- Si no mutación familiar identificada: Secuenciación masiva (NGS) con detección de variación de número de copias 
(CNV): Exoma Clínico (CES), panel de genes o Exoma completo (WES). Y, en casos específicos de sospecha de 
expansiones, variantes en regiones intrónicas profundas, regiones de difícil captura /repetitivas (ej: RPGR_ORF15), 
regiones promotoras, estudio mitocondrial,etc. ampliar estudio con la metodología adecuada. 
Referencias bibliográficas: 
RetNet (https://retnet.org/), ClinGen (https://clinicalgenome.org/), EMQN (https://www.emqn.org/), PanelApp 
(https://panelapp.genomicsengland.co.uk/) y revisión por panel de expertos.

Enfermedades oftalmológicas Síndrome enfermedad con 
participación ocular

Conectivopatía con 
participación ocular

Q28.8 - Otras malformaciones congénitas 
especificadas del aparato circulatorio

558 - Síndrome de Marfan,
63 - Síndrome de Alport,
758 - Pseudoxantoma elástico,
86818 - Síndrome de Alport-discapacidad intelectual-hipoplasia del tercio medio facial-eliptocitosis,
88917 - Síndrome de Alport ligado al cromosoma X,
88918 - Síndrome de Alport tipo dominante,
88919 - Síndrome de Alport tipo recesivo

Todos los casos con 
sospecha clínica o 
antecedentes familiares; 
con o sin mutación 
familiar identificada

Estudio de biomarcadores diagnósticos, 
pronósticos o predictivos de respuesta al 
tratamiento,
Análisis genéticos presintomáticos o predictivos,
Análisis genéticos o genómicos diagnósticos,
Análisis genéticos de portadores,
Análisis genéticos o genómicos para diagnóstico 
prenata

Diagnóstico,
Pronóstico,
Indicación de tratamiento,
Prevención,
Estudio familiares,
Manejo clínico

Vellosidad coriónica
Saliva
Sangre periférica
Liquido amniotico
Orina
Tejido
Tejido parafinado

Disomía uniparental (DUP),
Defectos de metilación/defectos de impronta,
Fusión génica,
Variación en número de copias (CNV),
Variante puntual (SNV)/pequeñas 
deleciones/inserciones (ins/del)/duplicaciones,
Alteración cromosómica 
estructural/reordenamiento 
/traslocaciones/inserciones/duplicaciones,
Clonalidad/mosaicismo,
Alteración cromosómica numérica (aneuploidía)

Secuenciación masiva (NGS) con detección de 
variación de número de copias (CNV)

Observación 1: En relación con el tipo de técnica a utilizar:
- Si mutación familiar identificada: técnica dirigida
- Si no mutación familiar identificada: Secuenciación masiva (NGS) con detección de variación de número de copias 
(CNV): Exoma Clínico (CES), panel de genes o Exoma completo (WES). Y, en casos específicos de sospecha de 
expansiones, variantes en regiones intrónicas profundas, regiones de difícil captura /repetitivas (ej: RPGR_ORF15), 
regiones promotoras, estudio mitocondrial, etc. ampliar estudio con la metodología adecuada. 
Observación 2: En relación con los genes o regiones a estudiar: Seguir recomendaciones del área correspondiente 
(conectivopatías)

Enfermedades oftalmológicas Síndrome enfermedad con 
participación ocular

Cutáneas con 
participación ocular

H35.5 - Distrofia retiniana hereditaria,
Q82.3 - Incontinencia pigmentaria,
Q82.8 - Otras malformaciones congénitas 
especificadas de la piel,
Q84.8 - Otras malformaciones 
especificadas congénitas de la piel y los 
anejos

1021 - Síndrome de amaurosis-hipertricosis,
1117 - Síndrome de aplasia cutis-miopía,
352662 - Síndrome de disqueratosis intraepitelial corneal-hiperqueratosis palmoplantar-disqueratosis laríngea,
464 - Incontinencia pigmentaria,
636 - Neurofibromatosis tipo 1,
637 - Neurofibromatosis tipo 2

Todos los casos con 
sospecha clínica o 
antecedentes familiares; 
con o sin mutación 
familiar identificada

Estudio de biomarcadores diagnósticos, 
pronósticos o predictivos de respuesta al 
tratamiento,Análisis genéticos presintomáticos o 
predictivos,
Análisis genéticos o genómicos diagnósticos,
Análisis genéticos de portadores,
Análisis genéticos o genómicos para diagnóstico 
prenatal

Diagnóstico,
Pronóstico,
Indicación de tratamiento,
Prevención,
Estudio familiares,
Manejo clínico

Vellosidad coriónica
Saliva
Sangre periférica
Liquido amniotico
Orina
Tejido
Tejido parafinado

Disomía uniparental (DUP),
Defectos de metilación/defectos de impronta,
Fusión génica,
Variación en número de copias (CNV),
Variante puntual (SNV)/pequeñas 
deleciones/inserciones (ins/del)/duplicaciones,
Alteración cromosómica 
estructural/reordenamiento 
/traslocaciones/inserciones/duplicaciones,
Clonalidad/mosaicismo,
Alteración cromosómica numérica (aneuploidía)

Secuenciación masiva (NGS) con detección de 
variación de número de copias (CNV)

Observación 1: En relación con el tipo de técnica a utilizar:
- Si mutación familiar identificada: técnica dirigida
- Si no mutación familiar identificada: Secuenciación masiva (NGS) con detección de variación de número de copias 
(CNV): Exoma Clínico (CES), panel de genes o Exoma completo (WES). Y, en casos específicos de sospecha de 
expansiones, variantes en regiones intrónicas profundas, regiones de difícil captura /repetitivas (ej: RPGR_ORF15), 
regiones promotoras, estudio mitocondrial, etc. ampliar estudio con la metodología adecuada. 
Observación 2: En relación con los genes o regiones a estudiar: Seguir recomendaciones del área de Enfermedades 
de la piel 

Enfermedades oftalmológicas Síndrome enfermedad con 
participación ocular

Endocrinológicas con 
participación ocular

E29.1 - Hipofunción testicular 2410 - Síndrome de hipogonadismo hipergonadotrópico - cataratas Todos los casos con 
sospecha clínica o 
antecedentes familiares; 
con o sin mutación 
familiar identificada

Estudio de biomarcadores diagnósticos, 
pronósticos o predictivos de respuesta al 
tratamiento,
Análisis genéticos presintomáticos o predictivos,
Análisis genéticos o genómicos diagnósticos,
Análisis genéticos de portadores,
Análisis genéticos o genómicos para diagnóstico 
prenatal

Diagnóstico,
Pronóstico,
Indicación de tratamiento,
Prevención,
Estudio familiares,
Manejo clínico

Vellosidad coriónica
Saliva
Sangre periférica
Liquido amniotico
Orina
Tejido
Tejido parafinado

Disomía uniparental (DUP),
Defectos de metilación/defectos de impronta,
Fusión génica,
Variación en número de copias (CNV),
Variante puntual (SNV)/pequeñas 
deleciones/inserciones (ins/del)/duplicaciones,
Alteración cromosómica 
estructural/reordenamiento 
/traslocaciones/inserciones/duplicaciones,
Clonalidad/mosaicismo,
Alteración cromosómica numérica (aneuploidía)

Secuenciación masiva (NGS) con detección de 
variación de número de copias (CNV)

Observación 1: En relación con el tipo de técnica a utilizar:
- Si mutación familiar identificada: técnica dirigida
- Si no mutación familiar identificada: Secuenciación masiva (NGS) con detección de variación de número de copias 
(CNV): Exoma Clínico (CES), panel de genes o Exoma completo (WES). Y, en casos específicos de sospecha de 
expansiones, variantes en regiones intrónicas profundas, regiones de difícil captura /repetitivas (ej: RPGR_ORF15), 
regiones promotoras, estudio mitocondrial, etc. ampliar estudio con la metodología adecuada. 
Observación 2: En relación con los genes o regiones a estudiar: Seguir recomendaciones del área de Enfermedades 
endocrinas

Enfermedades oftalmológicas Síndrome enfermedad con 
participación ocular

Esqueléticas con 
partipación ocular

K00.2 - Anomalías de tamaño y de forma 
de los dientes,
Q75.0 - Craneosinostosis,
Q75.1 - Disostosis craneofacial,
Q87.0 - Síndromes malformativos 
congénitos que afectan principalmente a la 
apariencia facial,
Q87.5 - Otros síndromes malformativos 
congénitos con otros cambios esqueléticos

207 - Síndrome de Crouzon,
3366 - Craneosinostosis metópica no sindrómica,
35093 - Craneosinostosis sagital no sindrómica,
35099 - Craneosinostosis bicoronal no sindrómica,
666 - Osteogénesis imperfecta,
710 - Síndrome de Pfeiffer,
828 - Síndrome de Stickler,
85194 - Síndrome espondilo-ocular,
87 - Síndrome de Apert,
99806 - Síndrome oculo-oto-dental

Todos los casos con 
sospecha clínica o 
antecedentes familiares; 
con o sin mutación 
familiar identificada

Estudio de biomarcadores diagnósticos, 
pronósticos o predictivos de respuesta al 
tratamiento,
Análisis genéticos presintomáticos o predictivos,
Análisis genéticos o genómicos diagnósticos,
Análisis genéticos de portadores,
Análisis genéticos o genómicos para diagnóstico 
prenatal

Diagnóstico,
Pronóstico,
Indicación de tratamiento,
Prevención,
Estudio familiares,
Manejo clínico

Vellosidad coriónica
Saliva
Sangre periférica
Liquido amniotico
Orina
Tejido
Tejido parafinado

Disomía uniparental (DUP),
Defectos de metilación/defectos de impronta,
Fusión génica,
Variación en número de copias (CNV),
Variante puntual (SNV)/pequeñas 
deleciones/inserciones (ins/del)/duplicaciones,
Alteración cromosómica 
estructural/reordenamiento 
/traslocaciones/inserciones/duplicaciones,
Clonalidad/mosaicismo,
Alteración cromosómica numérica (aneuploidía)

Secuenciación masiva (NGS) con detección de 
variación de número de copias (CNV)

Observación 1: En relación con el tipo de técnica a utilizar:
- Si mutación familiar identificada: técnica dirigida
- Si no mutación familiar identificada: Secuenciación masiva (NGS) con detección de variación de número de copias 
(CNV): Exoma Clínico (CES), panel de genes o Exoma completo (WES). Y, en casos específicos de sospecha de 
expansiones, variantes en regiones intrónicas profundas, regiones de dificil captura /repetitivas (ej: RPGR_ORF15), 
regiones promotoras, estudio mitocondrial, etc. ampliar estudio con la metodología adecuada. 
Observación 2: En relación con los genes o regiones a estudiar: Seguir recomendaciones del área de Enfermedades 
óseas, incluyendo anomalías craneofaciales

Enfermedades oftalmológicas Síndrome enfermedad con 
participación ocular

Metabólicas con 
participación ocular

E72.0 - Trastornos del transporte de 
aminoácidos,
E75.2 - Otras esfingolipidosis,
E83.4 - Trastornos del metabolismo del 
magnesio

213 - Cistinosis,
306516 - Hipomagnesemia primaria con hipercalciuria y nefrocalcinosis,
324 - Enfermedad de Fabry,
355 - Enfermedad de Gaucher,
411629 - Cistinosis nefropática infantil,
411634 - Cistinosis nefropática juvenil,
411641 - Cistinosis ocular,
416 - Hiperoxaluria primaria,
79213 - Mucopolisacaridosis,
905 - Enfermedad de Wilson

Todos los casos con 
sospecha clínica o 
antecedentes familiares; 
con o sin mutación 
familiar identificada

Estudio de biomarcadores diagnósticos, 
pronósticos o predictivos de respuesta al 
tratamiento,
Análisis genéticos presintomáticos o predictivos,
Análisis genéticos o genómicos diagnósticos,
Análisis genéticos de portadores,
Análisis genéticos o genómicos para diagnóstico 
prenatal

Diagnóstico,
Pronóstico,
Indicación de tratamiento,
Respuesta a tratamiento,
Prevención,
Estudio familiares,
Manejo clínico

Vellosidad coriónica
Saliva
Sangre periférica
Liquido amniotico
Orina
Tejido
Tejido parafinado

Disomía uniparental (DUP),
Defectos de metilación/defectos de impronta,
Fusión génica,
Variación en número de copias (CNV),
Variante puntual (SNV)/pequeñas 
deleciones/inserciones (ins/del)/duplicaciones,
Alteración cromosómica 
estructural/reordenamiento 
/traslocaciones/inserciones/duplicaciones,
Clonalidad/mosaicismo,
Alteración cromosómica numérica (aneuploidía)

Secuenciación masiva (NGS) con detección de 
variación de número de copias (CNV)

Observación 1: En relación con el tipo de técnica a utilizar:
- Si mutación familiar identificada: técnica dirigida
- Si no mutación familiar identificada: Secuenciación masiva (NGS) con detección de variación de número de copias 
(CNV): Exoma Clínico (CES), panel de genes o Exoma completo (WES). Y, en casos específicos de sospecha de 
expansiones, variantes en regiones intrónicas profundas, regiones de dificil captura/repetitivas (ej: RPGR_ORF15), 
regiones promotoras, estudio mitocondrial, etc. ampliar estudio con la metodología adecuada. 
Observación 2: En relación con los genes o regiones a estudiar: Seguir recomendaciones del área de Enfermedades 
metabólicas hereditarias y mitocondriales

Enfermedades oftalmológicas Síndrome enfermedad con 
participación ocular

Neuromuscular con 
participación ocular

E71.3 - Trastornos del metabolismo de los 
ácidos grasos,
G12.8 - Otras atrofias musculares espinales 
y síndromes relacionados,
G71.0 - Distrofia muscular,
G71.1 - Trastornos miotónicos,
G71.2 - Miopatías congénitas,
G71.8 - Otros trastornos primarios de los 
músculos,
Q87.8 - Otros síndromes malformativos 
congénitos especificados, no clasificados 
bajo otro concepto

199 - Síndrome de Cornelia de Lange,
269 - Distrofia facioescapulohumeral,
270 - Distrofia muscular oculofaríngea,
273 - Distrofia miotónica de Steinert,
3042 - Síndrome de discapacidad intelectual-catarata-pabellón auditivo calcificado-miopatía,
363677 - Miopatía autosómica recesiva de inicio en la infancia con oftalmoplejía externa,
519347 - Trastorno neuromuscular raro con anomalía de la movilidad/alineamiento ocular,
73245 - Síndrome de atrofia muscular espinal-malformación de Dandy-Walker-cataratas,
79091 - Síndrome de miopatía hereditaria de cuerpos de inclusión-contracturas de las articulaciones-oftalmoplejía,
98897 - Miopatía oculofaringodistal

Todos los casos con 
sospecha clínica o 
antecedentes familiares; 
con o sin mutación 
familiar identificada

Estudio de biomarcadores diagnósticos, 
pronósticos o predictivos de respuesta al 
tratamiento,
Análisis genéticos presintomáticos o predictivos,
Análisis genéticos o genómicos diagnósticos,
Análisis genéticos de portadores,
Análisis genéticos o genómicos para diagnóstico 
prenatal

Diagnóstico,
Pronóstico,
Indicación de tratamiento,
Prevención,
Estudio familiares,
Manejo clínico

Vellosidad coriónica
Saliva
Sangre periférica
Liquido amniotico
Orina
Tejido
Tejido parafinado

Disomía uniparental (DUP),
Defectos de metilación/defectos de impronta,
Mutación dinámica/expansión por repetición,
Fusión génica,
Variación en número de copias (CNV),
Variante puntual (SNV)/pequeñas 
deleciones/inserciones (ins/del)/duplicaciones,
Alteración cromosómica 
estructural/reordenamiento 
/traslocaciones/inserciones/duplicaciones,
Clonalidad/mosaicismo,
Alteración cromosómica numérica (aneuploidía)

Secuenciación masiva (NGS) con detección de 
variación de número de copias (CNV)

Observación 1: En relación con el tipo de técnica a utilizar:
- Si mutación familiar identificada: técnica dirigida
- Si no mutación familiar identificada: Secuenciación masiva (NGS) con detección de variación de número de copias 
(CNV): Exoma Clínico (CES), panel de genes o Exoma completo (WES). Y, en casos específicos de sospecha de 
expansiones, variantes en regiones intrónicas profundas, regiones de difícil captura/repetitivas (ej: RPGR_ORF15), 
regiones promotoras, estudio mitocondrial, etc. ampliar estudio con la metodología adecuada. 
Observación 2: En relación con los genes o regiones a estudiar: Seguir recomendaciones del área de Enfermedades 
neurológicas y neuromusculares.

Enfermedades oftalmológicas Síndrome enfermedad con 
participación ocular

Otros síndromes con 
participacion ocular

G71.2 - Miopatías congénitas,
H18.5 - Distrofias corneales hereditarias,
Q87.8 - Otros síndromes malformativos 
congénitos especificados, no clasificados 
bajo otro concepto

157962 - Síndrome oculoauricular tipo Schorderet,
2985 - Síndrome de pseudoprogeria,
3194 - Síndrome corneo-dermato-óseo,
3205 - Síndrome de Sturge-Weber,
3449 - Síndrome de Weill-Marchesani,
363245 - Síndrome progeroide de origen genético,
436174 - Síndrome de catarata-deficiencia de hormona de crecimiento-neuropatía sensitiva-hipoacusia neurosensorial-displasia esquelética,
439212 - Síndrome de miopía de inicio temprano-arreflexia-dificultad respiratoria-disfagia,
740 - Síndrome de Hutchinson-Gilford

Todos los casos con 
sospecha clínica o 
antecedentes familiares; 
con o sin mutación 
familiar identificada

Estudio de biomarcadores diagnósticos, 
pronósticos o predictivos de respuesta al 
tratamiento,
Análisis genéticos presintomáticos o predictivos,
Análisis genéticos o genómicos diagnósticos,
Análisis genéticos de portadores,
Análisis genéticos o genómicos para diagnóstico 
prenatal

Diagnóstico,
Pronóstico,
Indicación de tratamiento,
Respuesta a tratamiento,
Prevención,
Estudio familiares,
Manejo clínico

Vellosidad coriónica
Saliva
Sangre periférica
Liquido amniotico
Orina
Tejido
Tejido parafinado

Disomía uniparental (DUP),
Defectos de metilación/defectos de impronta,
Fusión génica,
Variación en número de copias (CNV),
Variante puntual (SNV)/pequeñas 
deleciones/inserciones (ins/del)/duplicaciones,
Alteración cromosómica 
estructural/reordenamiento 
/traslocaciones/inserciones/duplicaciones,
Clonalidad/mosaicismo,
Alteración cromosómica numérica (aneuploidía)

Secuenciación masiva (NGS) con detección de 
variación de número de copias (CNV)

Observación 1: En relación con el tipo de técnica a utilizar:
- Si mutación familiar identificada: técnica dirigida
- Si no mutación familiar identificada: Secuenciación masiva (NGS) con detección de variación de número de copias 
(CNV): Exoma Clínico (CES), panel de genes o Exoma completo (WES). Y, en casos específicos de sospecha de 
expansiones, variantes en regiones intrónicas profundas, regiones de dificil captura/repetitivas (ej: RPGR_ORF15), 
regiones promotoras, estudio mitocondrial, etc. ampliar estudio con la metodología adecuada. 
Observación 2: En relación con los genes o regiones a estudiar: Seguir recomendaciones del área correspondiente 
(según otros síntomas principales)

Enfermedades oftalmológicas Tumores oculares 
hereditarios

Tumores oculares 
hereditarios

C69.2 - Neoplasia maligna de retina,
Q85.8 - Otras facomatosis no clasificadas 
bajo otro concepto

636 - Neurofibromatosis tipo 1,
637 - Neurofibromatosis tipo 2,
357027 - Retinoblastoma familiar,
289539 - Síndrome de predisposición tumoral asociado al gen BAP1,
892 - Enfermedad de Von Hippel-Lindau

Todos los casos con 
sospecha clínica o 
antecedentes familiares; 
con o sin mutación 
familiar identificada

Estudio de biomarcadores diagnósticos, 
pronósticos o predictivos de respuesta al 
tratamiento,
Análisis genéticos presintomáticos o predictivos,
Análisis genéticos o genómicos diagnósticos,
Análisis genéticos de portadores,
Análisis genéticos o genómicos para diagnóstico 
prenatal

Diagnóstico,
Pronóstico,
Indicación de tratamiento,
Prevención,
Estudio familiares,
Manejo clínico

Vellosidad coriónica
Saliva
Sangre periférica
Liquido amniotico
Orina
Tejido
Tejido parafinado

Disomía uniparental (DUP),
Defectos de metilación/defectos de impronta,
Fusión génica,
Variación en número de copias (CNV),
Variante puntual (SNV)/pequeñas 
deleciones/inserciones (ins/del)/duplicaciones,
Alteración cromosómica 
estructural/reordenamiento 
/traslocaciones/inserciones/duplicaciones,
Clonalidad/mosaicismo,
Alteración cromosómica numérica (aneuploidía) 

Secuenciación masiva (NGS) con detección de 
variación de número de copias (CNV)

RB1, NF1, NF2, VHL, Melanoma uveal hereditario: BAP1 Observación 1: En relación con el tipo de técnica a utilizar:
- Si mutación familiar identificada: técnica dirigida
- Si no mutación familiar identificada: Secuenciación masiva (NGS) con detección de variación de número de copias 
(CNV): Exoma Clínico (CES), panel de genes o Exoma completo (WES). Y, en casos específicos de sospecha de 
expansiones, variantes en regiones intrónicas profundas, regiones de difícil captura/repetitivas (ej: RPGR_ORF15), 
regiones promotoras, estudio mitocondrial, etc. ampliar estudio con la metodología adecuada. 
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