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• Embriología

• Epidemiología - Etiología

• Cardiopatías sindrómicas: fenotipo prenatal y cardiopatías 
asociadas a:

– Aneuploidías

– CNV

– SNV

– Otros



Formación del tubo cardíaco primitivo

El desarrollo cardíaco se inicia durante la gastrulación al final de 

la 2da semana del desarrollo (Carnegie 7) 

Buijtendijk MFJ. Development of the human heart. Am J Med Genet C Semin Med Genet. 2020

A Practical Guide to Fetal Echocardiography: Normal and Abnormal Hearts. Wolters Kluwer Health, 2021

Aorta y Tronco Pulmonar

Región lisa de VD – Cono 

Arterial

Región Lisa de VI –

vestíbulo Ao

Región trabeculada de VD 

y VI

Región trabeculada AD y 

AI

Región Lisa de AD

Sinus Venarum (VP)

Seno coronario



Plegamiento - Septación

Buijtendijk MFJ. Development of the human heart. Am J Med Genet C Semin Med Genet. 2020

A Practical Guide to Fetal Echocardiography: Normal and Abnormal Hearts. Wolters Kluwer Health, 2021

Abajo - Derecha

Arriba - Izquierda

Al comienzo de la 4ta semana de desarrollo 

(EC)10 el tubo recto comienza su plegamiento

Completa 7ma 

semana de 

desarrollo



Cresta neural: base del septo atrial, sistema de conducción y 

tractos de salida

Buijtendijk MFJ. Development of the human heart. Am J Med Genet C Semin Med Genet. 2020

A Practical Guide to Fetal Echocardiography: Normal and Abnormal Hearts. Wolters Kluwer Health, 2021

Choudhury TZ, Garg V. Molecular genetic mechanisms of congenital heart disease. Curr Opin Genet Dev. 2022

Disrupción de la diferenciación embrionaria y cardiogénesis resulta en CC 

Ambos procesos regulados por distintos genes y sus productos

Campos cardíacos



Epidemiología 

• Las CC afectan al 1% de 

los RNV. 

• Primeros estudios de 

recurrencia familiar 16% 

vs 1-2% (Dr. Ruth 
Whittemore. Yale) 

• Grandes estudios 

poblaciones NGS.

Diab NS, Barish S, Dong W, et al. Molecular Genetics and Complex Inheritance of Congenital Heart Disease. Genes (Basel). 2021



Aneuploidías
Trisomía 21

Trisomía 18

Trisomía 13

Síndrome de Turner

Síndrome Cat Eye



Trisomías 21,18 y 13

Antonarakis SE, Skotko BG, Rafii MS, et al. Down syndrome. Nat Rev Dis Primers. 2020 

Anne BS Gierch.  Congenital cytogenetic abnormalities. UpToDate. This topic last updated: Apr 27, 2022.

Trisomía 21 Trisomía 18 Trisomía 13

Prevalencia 3:1000 NV 1:6000 NV 1:10.000 NV

Etiología • 47,XY,+21

• No disyunción de los 

cromosomas 

homólogos (66%) o 

las cromátides 

hermanas (21%) 

durante la división 

meiótica del ovocito. 

• 47,XY,+ 18 - 90%

• Traslocación 18.

• Trisomía 18 en 

mosaico 

(47XY,+18/46,XY).

• 47,XY,+ 13 - 80%

• Translocación 

Robertsoniana 

Desbalanceada 

45,XY,t(13;14)(q10

;q10))

• Trisomia 13 en 

mosaico 

(47,XY,+13/46, 

XY) 

Trisomía 21 libre (47, XX,+ 21) 95%

Traslocación Robertsoniana 3-4%

Mosaicismo  (47,XX,+21/46,XX) 1-2%

Trisomía 21 parcial <1%



Marcadores de 

1er Trimestre

Fenotipo Prenatal 



Fenotipo Prenatal

Aneuploidía Trisomía 21

Patrón de 

alteraciones

Hipoplasia nasal

Aumento del pliegue nucal y 

espesor prenasal

Defectos cardíacos

Foco cardiáco ecogénico

Ventriculomegalia leve

Atresia duodenal

Intestino hiperecogénico

Hidronefrosis leve

Fémur corto

Pie en sandalia

Clinodactilia

Liau J, Romine L, Korty LA, et al. Simplifying the ultrasound findings of the major fetal chromosomal aneuploidies. Curr Probl Diagn Radiol. 2014



Liau J, Romine L, Korty LA, et al. Simplifying the ultrasound findings of the major fetal chromosomal aneuploidies. Curr Probl Diagn Radiol. 2014

Aneuploidía Trisomía 18

Patrón de 

alteraciones

Cráneo en fresa

Quistes de plexo coroideo

Ausencia del cuerpo calloso

Megacisterna Magna

Hendidura facial

Micrognatia

Edema nucal

Defectos cardíacos

Hernia diafragmática

Atresia esofágica

Onfalocele

AUU

Intestino hiperécogénico

Mielomeningocele

RCIU

Huesos largos cortos

Dedos superpeuestos

Pie en mecedora

Fenotipo Prenatal



Aneuploidía Trisomía 13

Patrón de 

alteraciones

Holoprosencefalia

Microcefalia

Anomalías faciales

Anomalías cardíacas

Riñones grandes 

hiperecogénicos

Onfalocele

Polidactilia postaxial

Fenotipo Prenatal

Liau J, Romine L, Korty LA, et al. Simplifying the ultrasound findings of the major fetal chromosomal aneuploidies. Curr Probl Diagn Radiol. 2014



Trisomías: Cardiopatías Congénitas

Lin AE. Congenital heart defects associated with aneuploidy syndromes: New insights into familiar associations. Am J Med Genet C Semin Med Genet. 2020



Lin AE. Congenital heart defects associated with aneuploidy syndromes: New insights into familiar associations. Am J Med Genet C Semin Med Genet. 2020

Bergström S. Trends in Congenital Heart Defects in Infants With Down Syndrome. Pediatrics. 2016.



Síndrome de Turner

Prevalencia de 1: 2000 a 2500 
mujeres nacidas vivas

Etiología: La pérdida parcial o 
total del 2do cromosoma sexual.

• No disyunción en la meiosis paterna.

• No disyunción mitótica postcigótica

Gravholt, C. H. The Changing Face of Turner Syndrome. Endocrine reviews, 2023.

40 -50%

15- 25%

El riesgo del síndrome de Turner  no cambia con la 

edad materna



Fenotipo prenatal 

• 1er T TN aumentada. –

mediana 8 mm sobre la 

media normal – Taquicardia 

50% - RCF precoz leve 

• Higroma quístico 20% 

corresponde a sd Turner. 

Liau J, Romine L, Korty LA, et al. Simplifying the ultrasound findings of the major fetal chromosomal aneuploidies. Curr Probl Diagn Radiol. 2014

Zhou Y, Lu X, Zhang Y, et al. Prenatal Genetic Diagnosis of Fetal Cystic Hygroma: A Retrospective Single-Center Study from China. Cytogenet Genome Res. 2022



• Edema 
Generalizado

• Derrame pleural 
leve

• Ascitis

• Riñón en herradura

• Anomalías 
cardíacas

Fenotipo prenatal 

Liau J, Romine L, Korty LA, et al. Simplifying 

the ultrasound findings of the major fetal 

chromosomal aneuploidies. Curr Probl Diagn 

Radiol. 2014



Sd. Turner: Cardiopatías

• Afectan a un 26-50% de las pacientes.

• Principal causa de mortalidad precoz. 

• Defectos congénitos izquierdos

Ravholt CH, Viuff MH, Brun S, Stochholm K, Andersen NH. Turner syndrome: mechanisms and management. Nat Rev Endocrinol. 2019

• Válvula aórtica bicúspide 25%

• Anomalías coronarias

• Drenaje pulmonar anómalo parcial  15-

25%

• Anomalías del arco aórtico

• Aorta Bovina

• CoAo

• Displasia Mitral

• SVIH



Sd. Turner: Cardiopatías

Stefil M, Kotalczyk A, Blair JC, Lip GYH. Cardiovascular considerations in management of patients with Turner syndrome. Trends Cardiovasc Med. 2023



CAT EYE

Prevalencia: 1:150.000

Etiología: invdup(22pter-q11) - tetrasomía parcial del cr.22 
Herencia Autosómica Dominante 

Tríada clásica:
Coloboma del iris
Malf. Auriculares
Malformaciones anales 

Gaspar NS, Rocha G, Grangeia A, Soares HC. Cat-Eye Syndrome: A Report of Two Cases and Literature Review. Cureus. 2022

Anomalías Cardíacas 60% 

RVPAT

Interrupción del arco 

aórtico



Diagnóstico

• QF – PCR

• Cariograma 
convencional 
(BVC –AMCT)

• aCGH



CNV
Síndrome de Microdeleción 22q11.2

Síndrome de Williams



Síndrome microdeleción 22q11.2

• Prevalencia 1 en 2000 a 6000 RNV – 1 en 300 

a 1000 fetos

• Segundo síndrome de microdeleción más 

frecuente en humanos 

• Hombres y mujeres afectados por igual 

• Etiología: deleción heterocigota en 22q11.2

• Microdeleción 1.5–3 Mb (2.54 Mb) 

• Herencia autosómica dominante 

• 90% de los casos son de novo

McDonald-McGinn DM. 22q11.2 Deletion Syndrome. GeneReviews® [Internet]. Seattle (WA): University of Washington, Seattle; 1993-2023

85%

2%

5%

5%



Fenotipo Prenatal

• 42 casos con evaluación prenatal y 
confirmación pre (28/42) o postnatal 
(14/42).

• 81% deleción estándar LCR22A –
LCR22D 

• 95% presentó una CC

• 90% existían anomalías 
extracardíacas

Schindewolf E. Expanding the fetal phenotype: Prenatal sonographic findings and perinatal outcomes 

in a cohort of patients with a confirmed 22q11.2 deletion syndrome. Am J Med Genet A. 2018



• Hipoplasia o aplasia del timo S90% E 
98% VPP 81,8%

• Anomalías esqueléticas: Talipes 
equinovaro 20%

• Anomalías craniofaciales: 1-21%. Orejas 
pequeñas, labio – paladar hendido, 
hipotelorismo, nariz bulbosa, hueso 
nasal hipoplásico, micrognatia.

• RCF: riesgo aumentado 6 veces 

Blagowidow N. Prenatal Screening and Diagnostic Considerations for 22q11.2 Microdeletions. Genes (Basel). 2023

Fenotipo Prenatal



Blagowidow N. Prenatal Screening and Diagnostic 

Considerations for 22q11.2 Microdeletions. Genes (Basel). 

2023



• CC reportadas series prenatales 76-
100%.

• Categoría más frecuentemente 
asociada: defectos conotruncales. 

Schindewolf E. Expanding the fetal phenotype: Prenatal sonographic findings and perinatal outcomes in a cohort of patients with a confirmed 22q11.2 deletion syndrome. Am J 

Med Genet A. 2018

Síndrome microdeleción 22q11.2: Cardiopatías



Síndrome microdeleción 22q11.2: Cardiopatías

Goldmuntz E. 22q11.2 deletion syndrome and congenital heart disease. Am J Med Genet C Semin Med Genet. 2020



Síndrome de Williams

• Prevalencia: 1/7000  RNV
• Etiología: Microdeleción de 1,55 -

1,8 Mb en cr. 7q11.23 
• Herencia Autosómica Dominante

Desorden multisistémico caracterizado por:

Alteraciones cardiovasculares y endocrinas

Características faciales típicas

Discapacidad intelectual y cognitiva 

Hipersociabilidad

ELN – codifica la proteína elastina. 

SNV patogénicas en ELN típicamente se asocian con Estenosis Ao 

Supravalvular 

Morris CA. Williams Syndrome. 1999 Apr 9 [Updated 2023 Apr 13]. In: Adam MP, Mirzaa GM, Pagon RA, et al., editors. GeneReviews® University of Washington, Seattle; 1993-

2023



Fenotipo Prenatal

40 fetos
24 casos de novo

Courdier C. Antenatal ultrasound features of isolated recurrent copy number variation in 7q11.23 (Williams syndrome and 7q11.23 duplication syndrome). Prenat Diagn. 2023



• Las alteraciones 
Cardiovasculares de la 
haploinsuficiencia de ELN 
incluyen:

• Estenosis Ao Supravalvular

• Estenosis arterial pulmonar 
periférica

• Estenosis pulmonar

• Estenosis Ao

• Coartación Ao

• Álvula Aórtica bicúspide

• Defectos septales

Síndrome de Williams: Cardiopatías

Courdier C. Antenatal ultrasound features of isolated recurrent copy number variation in 7q11.23 (Williams syndrome and 7q11.23 duplication syndrome). Prenat Diagn. 2023

Serie fetal

Lesiones obstructivas izquierdas: 11/14 

Arco Ao Hipoplásico 6/14

SVAS 3/14 🡪 2 diagnóstico postnatal



Diagnóstico

• FISH

• MLPA – Panel 21 Microdeleciones

• CMA



SNV

Síndrome CHARGE

Síndrome de Noonan

Síndrome de Alagille

Síndrome de Holt Oram

Síndrome de Rubinstein Taybi

Síndrome Hidroletal



Síndrome CHARGE

• Prevalencia: 1/10.000
• Etiología: Mutaciones de novo gen CHD7
• helicasa cromodominio unión a DNA 7 o 

deleción. 
• Herencia Autosómica Dominante
• Caracterizado por un patrón de anomalías 

congénitas.

CHARGE

C oloboma

H Heart defects

A atresia choanae

R RCF

G Genital hipoplasia

E Ear anomalies or deafness

Anomalías N. craneales

Defectos vestibulares

Labio o paladar hendido

Anomalias traqueoesofágicas

Anomalías cerebrales

Anomalías renales

Van Ravenswaaij-Arts CM. CHD7 Disorder. 2006 Oct 2 [Updated 2022]. In: Adam MP, Mirzaa GM, Pagon RA, et al., editors. GeneReviews® [Internet]. Seattle (WA): University of 

Washington, Seattle; 1993-2023.



Van Ravenswaaij-Arts CM, Hefner M, Blake K, et al. CHD7 Disorder. 2006 Oct 2 [Updated 2022 Sep 29]. In: Adam MP, Mirzaa GM, Pagon RA, et al., editors. GeneReviews® 

[Internet]. Seattle (WA): University of Washington, Seattle; 1993-2023.

Meisner JK. Congenital heart defects in CHARGE: The molecular role of CHD7 and effects on cardiac phenotype and clinical outcomes. Am J Med Genet C Semin Med Genet. 

2020

Síndrome CHARGE: Cardiopatías
• Prevalencia 74%

31–42%

13–17%



Síndrome de Noonan

• Prevalencia 1:1000 – 2500
• Etiología: variantes 

patogénicas en genes de la 
vía RAS/MAPK

• Trastorno autosómico 
dominante .

• Fenotipo variable, 
penetrancia completa

Roberts AE. Noonan Syndrome. 2001 Nov 15 [Updated 2022 Feb 17]. In: Adam MP, Mirzaa GM, Pagon RA, et al., editors. GeneReviews® 1993-2023.



Fenotipo Prenatal

s

Stuurman KE, Joosten M, van der Burgt I, et al. Prenatal ultrasound findings of rasopathies in a cohort of 424 fetuses: update on genetic testing in the 

NGS era. J Med Genet. 2019

Lamouroux A. Extending the prenatal Noonan's phenotype by review of ultrasound and autopsy data. Prenat Diagn. 2022

Facie característica

Estatura baja

Cardiopatía congénita – 50 a 80%

Retraso del desarrollo de grado variable



Hilal N. RASopathies and cardiac manifestations. Front Cardiovasc Med. 2023

Linglart L. Congenital heart defects in Noonan syndrome: Diagnosis, management, and treatment. Am J Med Genet C Semin Med Genet. 2020

Síndrome de Noonan: Cardiopatías

La frecuencia de CC se estima en 50-80%



Síndrome de Alagille

• Prevalencia: 1-30000 a 1 – 50000.

• Etiología: 30-50% variante patogénica heredada – 50-70% de novo en 
JAG1 o NOTCH2. 

• Herencia autosómica dominante con expresión variable.

• Desorden multisistémico: Colestasia, defectos cardíacos (arterias 

pulmonares), vertebras en mariposa, anomalías oftalmológicas, 

dismorfias faciales.

Spinner NB, Gilbert MA, Loomes KM, et al. Alagille Syndrome. 2000 May 19 [Updated 2019 Dec 12]. In: Adam MP, Mirzaa GM, Pagon RA, et al., editors. 

GeneReviews®. Seattle (WA): University of Washington, Seattle; 1993-2023.



Fenotipo Prenatal

Wax JR. Two- and three-dimensional prenatal sonographic diagnosis of Alagille syndrome. J Clin Ultrasound. 2014



• La vasculatura pulmonar es la más 

frecuentemente comprometida. 

• Estenosis Pulmonar 67%.

• Tetralogía de Fallot es el defecto 

complejo más frecuente 7%-16%.

• Otras:

• VSD, ASD, Estenosis Ao, CoAo. 

Síndrome de Alagille: Cardiopatías

2 casos reportados de constricción idiopática del 

ductus arterioso. 

Srinivasan S. In-utero idiopathic ductal constriction: a prenatal manifestation of Alagille and Williams syndrome arteriopathy. J Perinatol. 2018



Holt Oram – Displasia atrio digital

• Prevalencia 1:100.000
• Etiología: Variantes 

patogénicas heterocigotas 
en TBX5.

• 85% de Novo
• Herencia Autosómica 

Dominante

McDermott DA, Fong JC, Basson CT. Holt-Oram Syndrome. 2004 Jul 20 [Updated 2019 May 23]. In: Adam MP, Mirzaa GM, Pagon RA, et al., editors. GeneReviews® University 

of Washington, Seattle; 1993-2023.

• Malformaciones extremidades superiores, de 

predominio radial o preaxial

• Anomalías huesos carpales presente en todos los 

individuos

• Malformaciones cardíacas

• Alteraciones de la conducción cardíaca: 

Bradicardia sinusal, bloqueo AV, FA

Unilateral/bilateral

Pulgares ausentes/focomelia

Longitud desigual – aplasia o hipoplasia radio

Fusión de huesos carpales

Oposición anormal del pulgar – pulgar 3 

falanges



Sunagawa S. Prenatal diagnosis of Holt-Oram syndrome: role of 3-D ultrasonography. Congenit Anom (Kyoto). 2009

Holt Oram – Displasia atrio digital



• Prevalencia : 75% - en su mayoría defectos septales

Holt Oram: Cardiopatías

McDermott DA, Fong JC, Basson CT. Holt-Oram Syndrome. 2004 Jul 20 [Updated 2019 May 23]. In: Adam MP, Mirzaa GM, Pagon RA, et al., editors. GeneReviews® University 

of Washington, Seattle; 1993-2023.

• Pulgar izquierdo hipoplásico –
ausencia del primer 
metacarpiano

Pulgar 

bífido

Pulgar hipoplásico

Ausencia primer 

metacarpiano



Rubinstein Taiby

Prevalencia 1:100.000 a 125.000

Etiología: Mutaciones de novo en CREBBP y EP300

Herencia autosómica dominante

Riesgo de recurrencia empírico 1%

Stevens CA. Rubinstein-Taybi Syndrome. 2002 Aug 30 [Updated 2019 Aug 22]. In: Adam MP, Mirzaa GM, Pagon RA, et al., editors. GeneReviews® University of Washington, 

Seattle; 1993-2023.

• Características faciales distintivas

• Déficit Intelectual

• Pulgar y hallux anchos y angulados

• Adicionales: anomalías oculares, defectos cardíacos, anomalías 

renales, criptorquidea. 



9 casos con diagnóstico 

prenatal con mutaciones 

en gen CREBBP

RCF y PHA en 56% (5/9) 

y 33% (3/9). 

D'Ambrosi F, Ronzoni L, Villa R, et al. Ultrasound 2-D and 3-D diagnosis of Rubinstein-Taybi syndrome in a 21-week-old fetus. J Ultrasound. 2022

Fenotipo Fetal



• Cardiopatías congénitas ocurren en aproximadamente 1/3 de los individuos

• ASD, VSD

• DAP

• CoAo

• Estenosis Pulmonar

• Válvula Ao bicúspide

• Estenosis Aórtica

• Anillos vasculares

• Anomalías de la conducción 

Rubinstein Taiby: Cardiopatías

Stevens CA. Rubinstein-Taybi Syndrome. 2002 Aug 30 [Updated 2019 Aug 22]. In: Adam MP, Mirzaa GM, Pagon RA, et al., editors. GeneReviews® University of Washington, 

Seattle; 1993-2023.



Síndrome Hidroletal

(HLS) (OMIM #236680) 

• Síndrome perteneciente al grupo de las ciliopatías
• Polihidroamnios – Hidrocefalia - letalidad

• Presente principalmente en familias de origen 
finlandés.

• La incidencia anual en Finlandia se estima en 
1/20.000.

• El SHL está causado por mutaciones en los 

genes HYLS1 (11q24.2) y KIF7 (15q26.1)

• Herencia autosómica recesiva

Ghesh L. The first two non-Finnish HYLS1 variants: Expanding the phenotypic spectrum of hydrolethalus syndrome. Clin Genet. 2021



• Micrognatia

• Fisura labiopalatina

• Polidactilia preaxial en manos y postaxial en 
pies

• Halluz duplex

• Hidrocefalia – agenesia de estructuras de la 

línea media

• Pie equinovaro

• 50% Defecto del septum AV

Ghesh L. The first two non-Finnish HYLS1 variants: Expanding the phenotypic spectrum of hydrolethalus syndrome. Clin Genet. 2021

Fenotipo y Cardiopatías



Diagnóstico

• Gen único

• Panel 

• Exoma 

• Genoma 



Otros



VACTERL

• Asociación que involucra 
múltiples anomalías 
congénitas. 

• 1:20.000
• Causa heterogénea –

esporádica 

VACTERL

Vertebrae

Anal atresia

Cardiac Defects

Trachea

Esophagus

Renal - Urinary 

Limbs 

3 componentes 

diagnóstico

Van de Putte R, van Rooij IALM, Marcelis CLM, et al. Spectrum of congenital anomalies among VACTERL cases: a EUROCAT population-based study. Pediatr Res. 2020



Van de Putte R, van Rooij IALM, Marcelis CLM, et al. Spectrum of congenital anomalies among VACTERL cases: a EUROCAT population-based study. Pediatr Res. 2020

Husain M, Dutra-Clarke M, Lemieux B, Wencel M, Solomon BD, Kimonis V. Phenotypic diversity of patients diagnosed with VACTERL association. Am J Med Genet A. 2018

VACTERL



Síndrome Alcohólico Fetal

• Disminución de la circunferencia 
craneana – microcefalia

• Alteraciones cuerpo calloso, 
cerebelo y ganglios basales

• Defectos cardíacos: Prevalencia 
2%

• Defectos septales ventriculares y 
defectos conotruncales

Dyląg KA, Anunziata F, Bandoli G, Chambers C. Birth Defects Associated with Prenatal Alcohol Exposure-A Review. Children (Basel). 2023

Alcohol induce la apoptosis de las células de la cresta neural a través de daño oxidativo y disrupción de la señalización 

de SHH. 



Enfermedad Etiología genética Herencia Examen diagnóstico Cardiopatías asociadas

Trisomía 21 47,XY,+21 - Cariograma CIA, CIV, Camunicaciónl AV

Trisomía 13 47,XY,+13 - Cariograma Defectos septales y conotruncales

Ventrículo único

Trisomía 18 47,XY,+18 - Cariograma Defectos septales y conotruncales

Monoxomía X 45, X - Cariograma Válvula Ao bicúspide

Coartación Aortica

DVPAP

Sd. Cat Eye invdup(22pter-q11) AD Cariograma DVPAC

Microdeleción 22q11.2 Microdeleción heterocigota 1.5–3 

Mb en 22q11.2

AD

90% casos de novo

FISH

MLPA

CMA

Tetralogía de Fallot

Interrupción del arco Ao tipo B

Tronco arterioso

Síndrome de Williams Microdeleción  heterocigota 1,55 -

1,8 Mb en cr. 7q11.23 

AD FISH

MLPA

CMA

Estenosis Aórtica supravalvular

Arco Ao hipoplásico

Síndrome CHARGE CHD7 AD Gen único – Panel

Exoma

Genoma

Cardiopatías Conotruncales

Comunicación AV

Síndrome de Noonan PTPN11

SOS1

AD Gen único – Panel

Exoma

Genoma

Estenosis pulmonar

Miocardiopatía hipertrófica

Síndrome de Alagille JAG1

NOTCH2

AD Gen único – Panel

Exoma

Genoma

Estenosis Pulmonar

Tetralogía de Fallot

Síndrome de Holt Oram TBX5 AD Gen único – Panel

Exoma

Genoma

CIA

CIV

Síndrome de Rubinstein Taybi CREBBP

EP300

AD Gen único – Panel

Exoma

Genoma

CIA

CIV

CoAo

Síndrome hidroletal HYLS1 

KIF7

AR Gen único – Panel

Exoma

Genoma

Comunicación AV
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