Raporteeritavate geenide nimekiri vastavalt Ameerika Meditsiinigeneetika ja Genoomika Kolleegiumi (ACMG SF v3.3) juhistele. (Genetics in Medicine (2025) 27, 101454)

Fenotiiiip MiM-haiguse Geen Parandumise tiiiip Raporteeritavad mutatsioonid
number
Perekondlik adenomatoosne pollipoos 175100 APC AD Koik P ja LP
Perekondlik medullaarne kilpndarmevahk 155240 RET AD Koik P ja LP
604370 BRCA1
Parilik rinna- ja munasarjavahk 612555 BRCA2 AD Koik P ja LP
114480 PALB2
168000 SDHD
601650 SDHAF2
Pariliku paraganglioomi-feokromotstitoomi 605373 SDHC AD Koik P ja LP
siindroom 115310 SDHB
171300 MAX
171300 TMEM127
Juveniilse poliipoosi slindroom 174900 BMPRIA AD Koik P ja LP
175050 SMAD4
Li-Fraumeni siindroom 151623 TP53 AD K&ik P ja LP
609310 MLH1
Lynchi siindroom 120435 MSH2 AD Koik P ja LP
614350 MSH6
614337 PMS2
Endokriinsete hulgikasvajate siindroomi 1. titp | 131100 MEN1 AD Koik P ja LP
MUTYH-seoseline pollipoos 608456 MUTYH AR P/LP*
Neurofibromatoosi 2. tiilip 101000 NF2 AD K&ik P ja LP
Peutz-Jeghersi siindroom 175200 STK11 AD K&ik P ja LP
PTEN geeniga seotud hamartomatoossete 158350 PTEN AD Koik P ja LP
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Hapertroofiline kardiomiopaatia

Pika QT slindroomi 1. ja 2. tidp

Pika QT slindroomi 3. tiilp; Brugada slindroom

Pika QT siindroomi 14.-16. tiilip

Biotinidaasi puudulikkus

Tserebrotendinoosne ksantomatoos

Fabry tobi

Ornitiini transkarbamulaasi defitsiit

Pompe tobi

X-liiteline adrenoleukodiistroofia

Parilik hemokromatoos

Parilik hemorraagiline teleangiektaasia
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192600
115197
613690
115196
608751
612098
600858
608758
192500
613688

603830,
601144

616247
616249
618782
253260

213700

301500

311250

232300

300100

235200

600376

187300

145600
601887

600496

MYH7
MYBPC3
TNNI3
TPM1
MYL3
ACTC1
PRKAG2
MyL2
KCNQ1
KCNH2

SCN5A

CALM1
CALM2
CALM3
BTD

CYP27A1

GLA

oTC

GAA

ABCD1

HFE

ACVRL1

ENG

RYR1
CACNA1S

HNF1A

AD

AD

AD

AD

AR

XL

XL

AR

XL

AR

AD

AD

AD

K&ik P ja LP

K&ik P ja LP
K&ik P ja LP

K&ik P ja LP

P/LP*

P/LP*

Koik P ja LP
K&ik P ja LP

P/LP*

Kdik hemi-, homo-, ja

litheterostigootsed P ja/vdi LP
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RPE65-seoseline retinopaatia 204100, RPE65 AR P/LP*

613794
Wilsoni tdbi 277900 ATP7B AR P/LP*
Parilik TTR-amiiloidoos 105210 TTR AD Koik P ja LP

AD - autosoomdominantne, AR — autosoomretsessiivne, XL — X-liiteline

P — patogeenne, LP —tGendoliselt patogeenne

* — ainult bialleelsed (retsessiivsed) muutused

a —ainult valkulihendavad (truncating) variandid (frameshift, nonsense, splicing)

b — HFE geeni NM_000410.3 transkripti jargi



