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| GENETISCH ONDERZOEK
Erfelijke aandoeningen x
Legende

Cerebellar ataxia SPTBN2
crd4-PRA RPGRIP1-related
Cong. Stat. Night Biindness 2
CYP1A2 deficiency
Degenerative myelopathy Exon 2
Factor VI deficiency
Hypocatalasia
Imersiund-Grasbeck Syndrome 1
Lafora Disease

Musladin-Lueke syndrome
Osteogenesis imperfecta 1
Primary glaucoma ADAMTS10 1
Pyruvate kinase deficiency 3
Urolithiasis (HUU)

Recessieve overerving

-/- of -: homozygoot wild type, mutatie atwezig, gezond
+/-: heterozygoot mutant, mutatie van 1 gen, ander gen normaal, drager
+/+ of +: homozygoo! mutant, mutatie van alle genen, lijder

Dominante overerving

+4)

-+/--: homozygoot wild type, mutatie atwezig, gezond
: heterozygoo! mutant, mutatie van 1 gen, lijder

+#/++ homozygoot mutant. mutatie van beide genen, lijder

SPTBN2 ¢.5855_62del
RPGRIP1 c.142_3ins
LRIT3 c.763del
CYP1A2 c.1117C>T
SOD1 c.118G>A

F7 c407G>A

CAT c979G>A

CUBN c.786delC
NHLCR1 12N-repeat
ADAMTSL2 c.661C>T
COL1A2 indel
ADAMTS10 ¢.1981G>A
PKLR c.994G>A
SLC2A9 c.616G>T




