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Positivos   BRAF   N= 6   CFC  
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Si disponible  NGS  



 
Gen 2º 2005-2007


KRAS completo, n=47





Negativos 





Positivos PTPN 2º


N=30


SN


LEOPARD





BRAF (ex 6,11,12,14,15)








HRAS (ex 2)








No aportado fenotipo detallado y/o dato  de cardiopatía  





17 sospecha Costello





18  sospecha CFC





PTPN11 (ex 2,4,12)








PTPN11 (ex 3,7,8,13)a








Negativos 





Positivos PTPN 1º


N=206


SN  


LEOPARD





910 pacientes no relacionados con sospecha de SN ó neurocardiofaceocutáneo


(estudios de 2005 a 2012) 





pacientes SN con fenotipo aportado muy compatible o solicitud expresa








RAF1 (ex 7,14,17) , n=173





Todos


Negativos





GEN 2º en la actualidad


SOS1 (ex 3,6,7,10,12,14,15,16), n=218








Fenotipo grave con retraso mental, craneosinostosis y solicitud expresa





Fenotipo muy compatible ó compatible con EP, talla baja poco severa





Positivos SOS1


N=26


SN





Negativos





Miocardiopatía hipertrófica


LEOPARD y Costello


Fenotipo grave y solicitud expresa











Positivos RAF1


N=12 


SN 


LEOPARD


Costello





LEOPARD y Costello


Fenotipo grave y solicitud expresa











BRAF (ex 6,11,12,14,15) , n=75





Positivos  BRAF


N= 7


CFC


�





Negativos





Negativos





Positivos BRAF


N=3


LEOPARD


Costello





BRAF, RAF1, KRAS, MEK1, MEK1, NRAS, etc... y otros genes por describir








Positivo HRAS


N=1


Costello





Exomas de PTPN11, SOS1, RAF1, BRAF, MEK1, MEK2,  HRAS, KRAS, NRAS, SHOC2, SPRED1
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NGS Genoma (ventanas)








