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GEN
JAG1
CHD7
HDAC8
NIPBL
MECP2
NSD1
ASXL1
SETBP1

SIX3

BRAF

CBL

KRAS
MAP2K1
MAP2K2
NRAS
PTPN11
PTPN11
RAF1
RIT1
SHOC2

SOS1

SZINDROMAS RENDELLENESSEGEK

Alagille syndroma

CHARGE syndroma

Cornelia de Lange syndroma 5
Cornelia de Lange syndroma 1
Rett syndroma

Sotos syndroma 1
Bohring-Opitz syndroma
Schinzel-Giedion syndroma

Holoprosencephalia

NOONAN-SZINDROMA-SZERU KORKEPEK

Cardiofaciocutaneous syndroma 1

Noonan-syndroma-szeri betegség fiatalkori myelomonocytikus
leukémiaval vagy anélkil (NSLL)

Noonan syndroma

Cardiofaciocutaneous syndroma 3
Cardiofaciocutaneous syndroma 4

Noonan syndroma 6

Noonan syndroma 1/ LEOPARD syndroma
Fiatalkori myelomonocytikus leukémia (JMML)
Noonan syndroma 5/LEOPARD syndroma 2

Noonan syndroma 8

Mazzanti syndroma (Noonan syndroma-szeri betegség hajhullassal)

Noonan syndroma 4

GEN

COL2A1

FGFR3

COLIA1

COL1A2

FGFR2

CSONTVAZRENDSZERI BETEGSEGEK

Achondrogenesis II. tipus vagy hypochondrogenesis
Achondroplasia

CATSHL syndroma

Crouzon syndroma acanthosis nigricans
Hypochondroplasiaval

Muenke syndroma

Thanatophor dysplasia I. tipus
Thanatophor dysplasia Il. tipus
Ehlers-Danlos syndrome (klasszikus)
Ehlers-Danlos syndroma, type VIIA
Osteogenesis imperfecta l. tipus |
Osteogenesis imperfecta Il. tipus
Osteogenesis imperfecta lll. tipus
Osteogenesis imperfecta IV. tipus
Ehlers-Danlos syndroma, cardiac valvular
Ehlers-Danlos syndroma VIIB. tipus
Osteogenesis imperfecta Il. tipus
Osteogenesis imperfecta lll. tipus

Osteogenesis imperfecta IV. tipus
CRANIOSYNOSTOSIS SZINDROMAK

Antley-Bixler syndroma genitalis anomaliak
és a szteroid képzédés zavara nélkil

Apert syndroma

Crouzon syndroma
Jackson-Weiss syndroma
Pfeiffer syndroma 1. tipus
Pfeiffer syndroma 2. tipus

Pfeiffer syndroma 3. tipus



