Positivo Negativo Parcial VUS Total
RARE.EYE-FJD
Enfermedad oftalmolégica
Distrofia de retina 274 164 57 113 608
Malformacion ocular 27 28 5 12 72
Distrofias corneales 12 11 0 5 28
Atrofia/neuropatia éptica 20 43 1 3 67
Otras 0 6 0 1 7
TOTAL 333 252 63 134 782
Porcentajes 43% 32% 8% 17% 100%
Neuropatias periféricas 18 31 1 19 69
Porcentajes 26% 45% 2% 27% 100%
Hipoacusias 11 11 1 17 40
Porcentajes 27% 27% 3% 43% 100%
Encefalopatias, DI, Epilepsia 23 77 3 40 143
Porcentajes 16% 54% 2% 28% 100%
Neurodegeneracion 9 43 2 11 65
Porcentajes 14% 66% 3% 17% 100%
Metabolicas 25 84 3 13 125
Porcentajes 20% 67% 2% 11% 100%
Miopatias 12 47 3 16 78
Porcentajes 15% 60% 4% 21% 100%
Porcentajes 18% 70% 1% 11% 100%
TOTALES NEUROSENSORIALES 431 545 76 250 1302
Porcentajes 33% 42% 6% 19% 100%
OTRAS 117 348 15 55 535
Porcentajes 22% 65% 3% 10% 100%
TOTALES 510 792 85 290 1677
Porcentajes 30% 48% 5% 17% 100%
RARE.EAR-HRyC

e o e 2w | 2 | o | 5 | 24
Porcentajes 89% 9% 0% 2% 100%
e s s | w2 | o | s | s
Porcentajes 33% 63% 0% 4% 100%
Patologias del polo anterior ocular 51 51 0 2 104
Porcentajes 49% 49% 0% 2% 100%
TOTALES 333 194 0 16 541




Porcentajes 61% 36% 0% 3% 100%
RARE.ID-INGEMM_HULP
general del desarrollo Sindomico. 72 51 0 8 |
Porcentajes 55% 39% 0% 6% 100%
RARE.META-CBM

(I?gkf)eacl:;cr)];sisgsel metabolismo de las 203 10 0 0 213
Porcentajes 95% 5% 0% 0% 100%
fonitalaniny Ia tetrahicrobiopterina 1372 2 0 1| 17
Porcentajes 100% 0% 0% 0% 100%
Defectos en la detoxificacion del amonio 46 4 0 0 50
Porcentajes 92% 8% 0% 0% 100%
Defectos en el metabolismo de la glicina 34 2 0 0 36
Porcentajes 94% 6% 0% 0% 100%
B et o | s | 7 | o | 2 | e
Porcentajes 98% 2% 0% 0% 100%
ggfggi?()ssegr;asg;(idacién y el transporte 75 9 0 0 84
Porcentajes 89% 11% 0% 0% 100%
Defectos en el metabolismo de la biotina 11 0 0 0 11
Porcentajes 100% 0% 0% 0% 100%
CDaerfﬁic;}g: en el metabolismo de la 11 0 0 0 11
Porcentajes 100% 0% 0% 0% 100%
Defectos en el metabolismo de la colina 66 0 0 0 66
Porcentajes 100% 0% 0% 0% 100%
Rﬁl;igg)as en el metabolismo de la 6 0 0 0 6
Porcentajes 100% 0% 0% 0% 100%
Defectos en el metabolismo de la lisina 43 1 0 0 44
Porcentajes 98% 2% 0% 0% 100%
ﬁggii:;\cl)isngn el metabolismo de la 8 3 0 0 11
Porcentajes 73% 27% 0% 0% 100%
It)ig:‘ﬁﬁ]tgs en el metabolismo de la 3 5 0 0 5
Porcentajes 60% 40% 0% 0% 100%
It)if(;‘gfggs en el metabolismo de la 8 0 0 0 8
Porcentajes 100% 0% 0% 0% 100%




Defectos en el metabolismo de las

purinas 5 2 0 L 8
Porcentajes 62% 25% 0% 13% 100%
aminoscidos azufados 33 4 0 o | ¥
Porcentajes 89% 11% 0% 0% 100%
(I?l(j::r():g)ssceer:éer:irg]oestabol|smo de los 6 11 0 1 18
Porcentajes 33% 61% 0% 6% 100%
Ipoic0 y de los complejos hierro-azutre | 25 : 0 o | =
Porcentajes 96% 4% 0% 0% 100%
Defectos en el metabolismo del folat 8 0 0 0 8
Porcentajes 100% 0% 0% 0% 100%
Defectos en el metabolismo del glicerol 3 0 0 1 4
Porcentajes 75% 0% 0% 25% 100%
gr?]fii(z)tgcsi gcr:sel transporte de 7 0 0 5 9
Porcentajes 78% 0% 0% 22% 100%
(I?:rfgg':ﬁgrz?ozl transporte y absorcion de 4 21 0 0 o5
Porcentajes 16% 84% 0% 0% 100%
Defectos en la biogénesis peroxisomal 6 2 0 0 8
Porcentajes 75% 25% 0% 0% 100%
Defectos en la biosintesis del colesterol 4 0 0 0 4
Porcentajes 100% 0% 0% 0% 100%
Defectos en los B-y y-aminoacidos 3 0 0 0 3
Porcentajes 100% 0% 0% 0% 100%
ENFERMEDADES SIN MARCADORES

BIOQUIMICOS DIAGNOSTICOS

"PATOGNOMONICOS™"

Glucogenosis 28 34 0 2 64
Porcentajes 44% 53% 0% 3% 100%
(Dgg)%:;?s congeénitos de la glicosilacion 85 31 0 3 119
Porcentajes 71% 26% 0% 3% 100%
Defectos en la B-oxidacion peroxisomal 5 0 0 1 6
Porcentajes 83% 17% 100%
Mucopolisacaridosis 18 5 0 1 24
Porcentajes 75% 21% 0% 4% 100%
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Porcentajes 19% 79% 0% 2% 100%
Otras patologias 135 40 0 11 186




Porcentajes 73% 21% 0% 6% 100%
TOTALES 2686 233 0 27 2946
Porcentajes 91% 8% 0% 1% 100%
RARE.MITO-1+12

Enfermedad mitocondrial 24 251 5 39 319
Porcentajes 7% 79% 2% 12% 100%
Miopatias Metabolicas 12 50 4 11 77
Porcentajes 16% 65% 5% 14% 100%
TOTALES 36 301 9 50 396
Porcentajes 9% 76% 3% 12% 100%
RAREGenomics EN CONJUNTO

TOTALES 3637 1571 94 391 5693
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