	Gen


	Dominio proteína
	Exón


	Genotipoa


	Portadores de la alteración
	Distribución de frecuenciasb
	Formas de novoc
	Formas familiaresc



	PTPN11
	Dominio regulador
	2
	p.Thr42Ala
	4
	1,7%
	4
	0

	
	
	3
	p.Thr52Ile
	1
	0,4%
	0
	1

	
	
	3
	p.Asn58Asp, p.Asn58His, Asn58Lys
	6
	2,5%
	6
	0

	
	
	3
	p.Gly60Ala, p.Gly60Ser
	5
	2,1%
	5
	0

	
	
	3
	p.Asp61Gly, p.Asp61Asn
	12
	5,1%
	12
	0

	
	
	3
	p.Tyr62Asp
	4
	1,7%
	4
	0

	
	
	3
	p.Tyr63Cysd
	15
	6,4%
	12
	3

	
	
	3
	p.Glu69Gln
	1
	0,4%
	1
	0

	
	
	3
	p.Ala72Gly, p.Ala72Ser
	11
	4,7%
	11
	0

	
	
	3
	p.Thr73Ile, p.Thr73Leu
	3
	1,3%
	3
	0

	
	
	3
	p.Glu76Asp
	1
	0,4%
	1
	0

	
	
	3
	p.Gln79Arg
	12
	5,1%
	8
	4

	
	
	3
	p.Asp106Ala
	4
	1,7%
	4
	0

	
	Región puente
	4
	p.Glu110Lys
	1
	0,4%
	1
	0

	
	
	4
	p.Glu139Asp
	9
	3,8%
	8
	1

	
	Dominio centro activo
	7
	insCAA(Gln256)e
	1
	0,4%
	0
	1

	
	
	7
	p.Gln256Arg
	1
	0,4%
	1
	0

	
	
	7
	p.Leu261Phe
	1
	0,4%
	1
	0

	
	
	7
	p.Gly268Cys
	1
	0,4%
	1
	0

	
	
	7
	p.Tyr279Cys
	9
	3,8%
	8
	1

	
	
	7
	p.Ile282Val
	3
	1,3%
	3
	0

	
	
	7
	p.Phe285Leu,
	5
	2,1%
	4
	1

	
	
	8
	p.Phe285Cys, p.Phe285Ser
	4
	1,7%
	4
	0

	
	
	8
	p.Asn308Asp, p.Asn308Ser
	72
	30,5%
	66
	6

	
	
	12
	p.Ala461Ser, p.Ala461Thr
	3
	1,3%
	3
	0

	
	
	12
	p.Gly464Ala
	1
	0,4%
	1
	0

	
	
	12
	p.Thr468Met
	13
	5,5%
	12
	1

	
	
	13
	p.Pro491Ser, p.Pro491Thr
	5
	2,1%
	2
	3

	
	
	13
	p.Arg498Trp
	1
	0,4%
	1
	0

	
	
	13
	p.Ser502Ala, p.Ser502Leu
	2
	0,8%
	2
	0

	
	
	13
	p.Gly503Arg
	3
	1,3%
	3
	0

	
	
	13
	p.Met504Val
	17
	7,2%
	16
	1

	
	
	13
	p.Gln510Glu, p.Gln510Pro, p.Gln510Arg
	5
	2,1%
	4
	1

	
	
	
	
	236
	
	212
	24

	SOS1
	Dominio DH


	3
	p.Trp85Argf
	1
	
	
	

	
	
	6
	 p.Thr266Lys
	3
	 
	20
	6

	
	
	6
	 p.Met269Thr,  p.Met269Arg
	3
	 
	
	

	
	
	7
	 p.Asp309Tyr
	2
	 
	
	

	
	Dominio PH

Dominio union

PH-REM


	10
	p.Trp432Arg
	2
	
	
	

	
	
	10
	p.Asp433Lys
	1
	
	
	

	
	
	10
	p.Ile437Thr
	2
	
	
	

	
	
	10
	p.Arg497Gln
	1
	
	
	

	
	
	10
	 p.Ser548Arg
	1
	 
	
	

	
	
	10
	p.Arg552Ser, p.Arg552Gly, p.Arg552Trp, p.Arg552Thr  
	6
	 
	
	

	
	
	10
	c.1330_1332delg
	1
	 
	
	

	
	
	14
	p.Lys728Ile
	2
	
	
	

	
	
	16
	p.Glu846Lys
	1
	
	
	

	
	
	
	
	26
	
	
	

	RAF1
	Dominio CR2
	7
	p.Ser257Leu
	7
	 
	12
	0

	
	
	7
	p.Ser259Phe
	1
	 
	
	

	
	
	7
	p.Pro261His, p.Pro261Thr
	3
	 
	
	

	
	Dominio activación (CR3)
	14
	p.Glu478Lys
	1
	 
	
	

	
	
	
	
	12
	
	
	

	BRAF
	CRD (CR1)
	6
	p.Ala246Pro
	2
	
	10
	0

	
	
	6
	p.Gln257Arg
	4
	 
	
	

	
	Dominio activador (CR3)
	12
	p.Leu485Phe 
	1
	 
	
	

	
	
	12
	p.Glu501Lys
	2
	
	
	

	
	
	14
	p.Asn581Asp
	1
	 
	
	

	
	
	
	
	10
	
	
	

	HRAS
	
	2
	p.Gly12Cys
	1
	
	1
	

	
	
	
	
	
	
	255
	30

	
	
	
	TOTALES
	285
	
	285


