Kategorier til sammenligning af CNV nationalt, praenatale arrays
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Vejledende eksempler pa hvad der hgrer til i udvalgte kategorier

Risikovarianter = susceptibility loci* | Del/dup Penetrans* Patogene (eksempler pa oplagte og mindre oplagte)

1921 prox, TAR Dup 17 (10-27) SHOX

1q21 distal (GJAS) Del 37 (23-55) STS hos drenge

1g21 distal (GJAS) Dup 29 (17-47) 22q11.2 deletio

16p13.11 Del 13 (8-21)

16p13.11 Dup ?

16p12.1 Del 12 (8-19)

16p11.2 (SH2B1) Del 62 (27-94)

16p11.2 (SH2B1) Dup 11 (6-20)

16p11.2 (TBX6) Del 47 (32-64)

16p11.2 (TBX6) Dup 27 (17-41)

17q12 Del 34 (14-70) PMD

17q12 Dup 21 (11-40)

22q11.2 Dup 22 (15-32)

15913 (CHRNA?7) Del ? Risikofaktorer som vi er enige om ikke at rapportere pranatalt
15g11.2 BP1-BP2 deletion

Andre aberrationer, der foreslas rubriceret som
kan komme pa listen hvis det beslu a et af
mgder

*Modificeret efter [1, 2] og tilfs
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