
Informação para profissionais de saúde

Oftalmologia



PATOLOGIAS DO SEGMENTO POSTERIOR

• Acromatópsia (painel NGS de 6 genes)

• Amaurose congénita de Leber (painel NGS de 20 
genes)

•
Cegueira noturna estacionária congénita
(painel NGS de 13 genes)

• Displasia septo-óptica (painel NGS baseado em 
WES de 17 genes, incluindo análise de CNVs)

•
Distrofia dos cones e bastonetes
(painel NGS de 36 genes)

• Distrofia macular viteliforme (sequenciação dos 
genes BEST1 e PRPH2)

• Doença de Stargardt e distrofias maculares (painel 
NGS de 15 genes)

•
Doenças do segmento posterior ocular (painel NGS 
baseado em WES de 307 genes, incluindo análise 
de CNVs)

• Doenças retinianas (painel de NGS baseado em 
WES de 309 genes, incluindo análise de CNVs)

• Fundus albipunctatus e doenças relacionadas 
(painel NGS de 7 genes)

•
Neuropatia óptica hereditária
(painel NGS de 36 genes)

•
Neuropatia óptica Hereditária de Leber
(LHON, 3 mutações frequentes)

•
Neuropatia óptica hereditária, incluindo neuropatia 
óptica hereditária de Leber (painel NGS de 36 
genes e 3 mutações frequentes no mtDNA)

• Retinite pigmentosa (painel NGS baseado em WES 
de 187 genes, incluindo análise de CNVs)

PATOLOGIAS DO SEGMENTO ANTERIOR

• Anomalias da córnea (painel NGS de 33 genes)

• Cataratas (painel NGS de 41 genes)

• Disgenesia do segmento anterior do olho (painel 
NGS de 18 genes)

• Glaucoma (painel NGS de 4 genes)

PATOLOGIAS SINDRÓMICAS

• Albinismo (painel NGS de 12 genes)

• Doenças lisossomais e peroxissomais (painel NGS 
de 122 genes)

• Síndrome de Adams-Oliver (painel NGS de 6 genes)

• Síndrome de Bardet-Biedl (painel NGS de 24 genes)

•
Síndrome de Hermansky-Pudlak e diagnóstico 
diferencial (painel NGS baseado em WES de 17 
genes, incluindo análise de CNVs)

• Síndrome de Leigh (painel NGS de 11 genes)

• Síndrome de Marfan tipo 2 (sequenciação dos 
genes TGFBR1 e TGFBR2)

• Síndrome de Senior-Loken (painel NGS de 7 genes)

• Síndrome de Stickler (painel NGS de 6 genes)

• Síndrome de Usher (painel NGS de 13 genes)

PATOLOGIAS DO DESENVOLVIENTO E OUTRAS

• Microftalmia (painel NGS baseado de 26 genes)

• Oftalmoplegia externa progressiva (painel NGS de 
12 genes)

• Vitreorretinopatia (painel NGS de 27 genes)
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