Genes de notificacion de hallazgos secundarios
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CONDICION / FENOTIPO

Aneurisma de aorta toracica
familiar

Miocardiopatia hipertroéfica

Telangiectasia hemorragica
hereditaria

Poliposis adenomatosa
familiar

Hipercolesterolemia familiar
Enfermedad de Wilson
Miocardiopatia dilatada
Miopatia miofibrilar
Sindrome de poliposis juvenil

Céncer hereditario de mama
y ovario

Céncer hereditario de mama
y ovario

Deficiencia de biotinidasa
Hipertermia maligna
Taquicardia ventricular
polimarfica

catecolaminérgica

Sindrome de Ehlers-Danlos,
tipo vascular

Miocardiopatia dilatada
Miopatia miofibrilar

Miocardiopatia arritmogénica
del ventriculo derecho

Miocardiopatia arritmogénica
del ventriculo derecho

Miocardiopatia arritmogénica
del ventriculo derecho

Miocardiopatia dilatada

Telangiectasia hemorragica
hereditaria

Sindrome de Marfan

MIM DEL
FENOTIPO

611788 AD
612098 AD
600376 AD
175100 AD
144010 AD
277900 AR
613881 AD
612954 AD
174900 AD
60437 AD
612555 AD
253260 AR
601887 AD
611938 AR
130050 AD
604765 AD
601419 AD
610476 AD
610193 AD
607450 AD
615821 AD
187300 AD
154700 AD
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VARIANTES
A INFORMAR
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FLNC 102565 Miocardiopatia dilatada 617047 AD Todas las Py LP
GAA 606800 Enfermedad de Pompe 232300 AR Py LP (2 variantes)
GLA 300644 Enfermedad de Fabry 301500 XL Todos los hemi,
het, homocigotos
PyLP
HFE 613609 Hemocromatosis hereditaria 235200 AR Sdélo
(c.845G> A; homocigotos homocigotos
p.C282Y solamente) p.C282Y
HNFI1A 142410 Inicio de madurez de la 600496 AD Todas las Py LP
diabetes en los jovenes
KCNH2 152427 Sindrome de QT largo tipo 2 613688 AD Todas las Py LP
KCNQIT 607542 Sindrome de QT largo tipo 1 192500 AD Todas las Py LP
LDLR 606945 Hipercolesterolemia familiar 143890 AD Todas las Py LP
LMNA 150330 Miocardiopatia dilatada 115200 AD Todas las Py LP
MAX 154950 Sindrome de 171300 AD Todas las Py LP
paraganglioma-feocromocitoma
hereditario
MENT 613733 Neoplasia endocrina multiple 131100 AD Todas las Py LP
tipo 1
MLH1 120436 Sindrome de Lynch 609310 AD Todas las Py LP
MSH2 609309 Sindrome de Lynch 120435 AD Todas las Py LP
MSH6 600678 Sindrome de Lynch 614350 AD Todas las Py LP
MUTYH 604933 Poliposis asociada a MUTYH 608456 AR Py LP (2 variantes)
MYBPC3 600958 Miocardiopatia hipertrofica 115197 AD Todas las Py LP
MYHT1 160745 Aneurisma de aorta toracica 132900 AD Todas las Py LP
familiar
MYH7 160760 Miocardiopatia hipertrofica 192600 AD Todas las Py LP
MYH7 160760 Miocardiopatia dilatada 613426 AD Todas las Py LP
MYL2 160781 Miocardiopatia hipertrofica 608758 AD Todas las Py LP
MYL3 160790 Miocardiopatia hipertrofica 608751 AD Todas las Py LP
NF2 607379 Neurofibromatosis tipo 2 101000 AD Todas las Py LP
OoTC 300461 Deficiencia de ornitina 311250 XL Todos hemi, het,
transcarbamilasa homocigotos P
y LP
PALB2 610355 Cancer de mama hereditario 114480 AD Todas las Py LP
PCSK9 607786 Hipercolesterolemia familiar 603776 AD Todas las Py LP
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Miocardiopatia arritmogénica
del ventriculo derecho

Sindrome de Lynch
Miocardiopatia hipertrofica

Sindrome de tumor
de hamartoma PTEN

Retinoblastoma
Miocardiopatia dilatada

Céncer de tiroides medular
familiar

Neoplasia endocrina multiple
tipo 2A

Neoplasia endocrina multiple
tipo 2B

Retinopatia relacionada con
RPEGS

Hipertermia maligna
Taquicardia ventricular
polimodrfica
catecolaminérgica

Sindrome de QT largo tipo 3
Sindrome de Brugada
Miocardiopatia dilatada
Sindrome de
paraganglioma-feocromocitoma
hereditario

Sindrome de
paraganglioma-feocromocitoma
hereditario

Sindrome de
paraganglioma-feocromocitoma
hereditario

Sindrome de
paraganglioma-feocromocitoma
hereditario

Sindrome de Loeys-Dietz

Sindrome de poliposis juvenil

Telangiectasia hemorragica
hereditaria
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STKI1 602216 Sindrome de Peutz-Jeghers 175200 AD Todas las Py LP
TGFBRI 190181 Sindrome de Loeys-Dietz 609192 AD Todas las Py LP
TGFBR2 190182 Sindrome de Loeys-Dietz 610168 AD Todas las Py LP
TMEMI127 613403 Sindrome de 171300 AD Todas las Py LP

paraganglioma-feocromocitoma
hereditario

TMEM43 612048 Miocardiopatia arritmogénica 604400 AD Todas las Py LP
del ventriculo derecho
TNNCI 191040 Miocardiopatia dilatada 611879 AD Todas las Py LP
TNNI3 191044 Miocardiopatia hipertrofica 613690 AD Todas las Py LP
TNNTZ2 191045 Miocardiopatia dilatada 601494 AD Todas las Py LP
TNNTZ2 191045 Miocardiopatia hipertrofica 115195 AD Todas las Py LP
TP53 191170 Sindrome de Li-Fraumeni 151623 AD Todas las Py LP
TPMI 191010 Miocardiopatia hipertrofica 115196 AD Todas las Py LP
TRDN 603283 Taquicardia ventricular 615441 AR Todas las Py LP

polimadrfica
catecolaminérgica

TRDN 603283 Sindrome de QT largo n/a AD Todas las Py LP

TSC1 605284 Complejo de esclerosis 191100 AD Todas las Py LP
tuberosa

TSC2 191092 Complejo de esclerosis 613254 AD Todas las Py LP
tuberosa

TTN 188840 Miocardiopatia dilatada (solo 604145 AD Py LP (solo
variantes truncadas) variantes

truncantes)
TTR 176300 Amiloidosis hereditaria 105210 AD Todas las Py LP

relacionada con la
transtiretina

VHL 608537 Sindrome de Von 193300 AD Todas las Py LP
Hippel-Lindau

WTI1 607102 Tumor de Wilms relacionado 194070 AD Todas las Py LP
con WT11
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P = Patogénicas, LP= Probablemente Patogénicas
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