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LIGA (skliaustelivose - susije genai) KA'II'-ézgiIJA GBYE?;‘:ASO
17-beta-hidroksisteroidy dehidrogenazés stoka, susijusi su X chromosoma (HSD17B10) Medziagy apykaitos PV
3-beta-hidroksisteroidy dehidrogenazés stoka, Il tipo (HSD3B2) Endokrininé PV
3-hidroksiacil-KoA dehidrogenazés stoka (M/SCHAD) (HADH) MedzZiagy apykaitos GM
3-metilkrotonil-KoA karboksilazés stoka (MCCC1, MCCC2) Medziagy apykaitos DM
3-metilglutakoniné acidurija, | tipo (AUH) MedzZiagy apykaitos KT
3-fosfoglicerato dehidrogenazés stoka (PHGDH) Medziagy apykaitos GM
46XY kariotipo lyties vystymosi sutrikimas, 1 tipo (SRY) Endokrininé AG
Abetalipoproteinemija (MTTP) MedzZiagy apykaitos GM
Achromatopsija (CNGA3, CNGB3) Neurologiné KT
Enteropatinis akrodermatitas (SLC39A4) MedzZiagy apykaitos PV
Vaiky Ominis kepeny funkcijos nepakankamumas (TRMU) Medziagy apykaitos AG
Vidutinio ilgio grandiniy acil-KoA dehidrogenazés stoka (ACADM) MedzZiagy apykaitos GM
Jgimta antinkséiy hiperplazija dél 11-beta-hidroksilazés stokos (CYP11B7) Endokrininé PV
Adrenokortikotropinio hormono stoka (TBX79) Endokrininé PV
Adrenoleukodistrofija (ABCD7) Neurologiné AG
Alazelio (Alagille) sindromas (JAGT, NOTCH2) Sindrominé AG
Alfa-metilacetoacetiné acidurija/R-ketotiolazés stoka (ACATT) MedzZiagy apykaitos GM
Alporto (Alport) sindromas (COL4A3, COL4A4, COL4AS) Neurologiné AG
Alstromo (Alstrom) sindromas (ALMST) Sindrominé PV
:Andermann sindromas / Paveldéto'ji motoriné ir sgnsoriné neuropatija ir didZiosios smegeny Neurologiné AG
jungties (corpus callosum) agenezé (nesusiformavimas) (SLC12A6)

Anemija, esant ar nesant neutropenijos ir/ar trombocitopatija (GATAT) Hematologiné AG
Akivaizdus mineralokortikoidy perteklius (HSD11B2) Endokrininé PV
Argininemija (ARGT) Medziagy apykaitos GM
Arginino sukcininé acidurija (ASL) MedzZiagy apykaitos GM
Aritmija (Brugada sindromas 3, Timothy sindromas) (CACNATC) Sirdies-kraujagysliy AG
Aritmogeniné desiniojo skilvelio kardiomiopatija (ARVC) ir susije fenotipai (DSP) Sirdies-kraujagysliy AG
Aspartilgliukozaminurija (AGA) MedzZiagy apykaitos AG
Ataksija su vitamino E trokumu (TTPA) Neurologiné GM
Atopiné ir eozinofiliné liga, hiperimunoglobulino E (IgE) sindromas su pasikartojanéiomis infekcijomis (STAT3) Imunologiné PV
Autoimuniné poliendokrinopatijatkandidozé+ektoderminé displazija (APECED sindromas) (AIRE) Imunologiné AG
Autosominé recesyviné policistiné inksty liga (PKHDT) Urogenitalinés sist. AG
Autosominé recesyviné spazminé ataksija (Charlevoix-Saguenay liga) (SACS) Neurologiné AG
Bartho (Barth) sindromas (TAZ) Medziagy apykaitos AG
Barterio (Bartter) sindromas, 4A tipo (recesyvinis) (BSND) Urogenitalinés sist. PV
Bernaro-Soljé (Bernard-Soulier) sindromas (GP1BB, GP9) Hematologiné PV

PV=prevencinis valdymas; AG=ankstyvas gydymas; GM=gydymas regulivojant mityba; KT=kiti gydymo bidai PSL.1/7
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Biotinidazés stoka (BTD)

Su trombocitais susijusi kraujavimo liga (GP6, P2RY12)

Bloomo (Bloom) sindromas (BLM)

Branchiootorenalinés displazijos sindromas (BORSD) (EYAT, SIXT)
Brugada sindromas (SCN5A)

Butirilcholinesterazés stoka (BCHE)

Canavan liga (ASPA)

Cantu sindromas (ABCC9)

Karbamoilfosfato sintetazés stoka (CPS7)

Sisteminé pirminé karnitino stoka (Karnitino nesiklio stoka) (SLC22A5)
Karnitino-acilkarnitino translokazés stoka (SLC25A20)

Karpenterio (Carpenter) sindromas (RAB23)

Katecholaminerginé polimorfiné skilveliy tachikardija (CPVT) (CASQ2)
Jgimtas glikozilinimo sutrikimas, 1b tipo (CDG1b) (MPI)

Antriné (centriné) hipotirozé ir séklidZiy padidéjimas (CHTE) (IGSFT)
Kreatino stokos smegenyse sindromas (CCDS) (GAMT, GATM)
Cerebrotendininé ksantomatozé (CYP27AT7)

Choreoatetozé, hipotirozé ir naujagimiy respiracinis distresas (brain-lung-thyroid syndrome) (NKX2-1)
Létiné granulominé liga (CGD) (CYBA, CYBB)

Chudley-McCullough sindromas (GPSM2)

Pirminé ciliariné diskinezija (PCD) (ARMC4, C210RF59, CCDC114, CCDCI151, CCDC39, CCDC40, CCDC65,
CCNO, DNAAFT, DNAAFS5, DNAHTI, DNAH5, DNAIT, DNAJB13, DRC1, DYXICT, GASS, LRRC6, MCIDAS,

RSPH1, RSPH3, RSPH4A, RSPH9, SPAGT, TTC25, ZMYND10)

Citrulinemija (ASST, SLC25A13)

Cockayne sindromas / Pigmentiné kseroderma (DeSanctis-Cacchione sindromas) (ERCC6)
Kombinuota malono ir metilmalono acidurija (ACSF3)

Kombinuotas oksidacinio fosforilinimo sutrikimas, 3 tipo (COXPD3) (TSFM)

Jgimta amegakariocitiné trombocitopenija (CAMT) (MPL)

Jgimtas tulZies rogséiy sintezés sutrikimas (AKR1D1, HSD3B7)

Jgimtas nefrozinis sindromas (NPHS1, NPHS2)

Jgimta neutropenija (ELANE, HAXT)

Kortikosterono metiloksidazés stoka (aldosterono sintazés stoka) (CYP11B2)

Karnitino palmitoiltransferazés | stoka kepenyse, IA tipo (CPT-1A) (CPTI1A)

Kriglerio-Najaro (Crigler-Najjar) sindromas, 1ir 2 tipo / Zilberto (Gilbert) sindromas (UGTIAT)
Laisva oda (cutis laxa), autosominis dominantinis 1 tipas / Vir$voztuviné aortos stenozé (SVAS) (ELN)

Cistiné fibrozé (CFTR)

LIGOS
KATEGORUA

Medziagy apykaitos

Hematologiné
Sindrominé
Sindrominé

Sirdies-kraujagysliy
Medziagy apykaitos

Neurologiné

Raumeny-skeleto
MedzZiagy apykaitos
Medziagy apykaitos
MedzZiagy apykaitos

Raumeny-skeleto
Sirdies-kraujagysliy
MedzZiagy apykaitos

Endokrininé
MedzZiagy apykaitos
Medziagy apykaitos

Endokrininé

Imunologiné

Neurologiné
Plauéiy

MedzZiagy apykaitos
Sindrominé
MedzZiagy apykaitos
Medziagy apykaitos
Hematologiné
MedzZiagy apykaitos
Urogenitalinés sist.
Hematologiné
Endokrininé
MedzZiagy apykaitos
MedzZiagy apykaitos
Sirdies-kraujagysliy

Sindrominé

PV=prevencinis valdymas; AG=ankstyvas gydymas; GM=gydymas regulivojant mityba; KT=kiti gydymo budai

GYDYMO
BUDAS

PV
PV
AG
PV
PV

KT

AG/palaikomoji
prieziGra

AG
GM
PV
GM
AG
PV
AG
PV
PV
AG
PV
KT
PV

AG

GM
AG
KT
AG
AG
PV
AG
AG
PV
GM
AG
AG
AG
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Cistinozé (CTNS)

Kurtumas (ACTGT, CDH23, CLDN14, ESRRB, FGF3, GIPC3, GJB2, GJB6, ILDRT, KCNQ4, LOXHDT, LRTOMT,
MARVELD2, MYOI15A, MYO6, MYO7A, OTOA, OTOF, OTOG, OTOGL, POU3F4, PTPRQ, PJVK, STPR2, SLITRK6,
SMPX, STRC, TBC1D24, TECTA, TMCI1, TMIE, TMPRSS3, TRIOBP)

Naujagimio cukrinis diabetas (PNDM) (GCK, INS)

Blekfano-Daimondo (Blackfan-Diamond) anemija (RPL11, RPL5, RPS19, RPS24, RPS26, RPS29)
Distaliniy inksty kanaléliy acidozé ir kitos su SLC4AT1 susijusios ligos (SLC4AT)

Distonija (DYT9), autosominis recesyvinis glivkozés pernasos baltymo GLUT1 stokos sindromas (1 ir 2 tipo) (SLC2A7)
Levodopai jautri distonija, atsiradusi dél sepiapterino reduktazés stokos (SPR)

Ankstyvoji vaiky epilepsiné encefalopatija (SCN2A, SCN8A, KCNQ2)

Elerso-Danloso (Ehlers-Danlos) sindromas, IV (vaskuliarinio) tipo (COL3AT)

Etilmalono encefalopatija (ETHET)

Fabri (Fabry) liga (GLA)

Paveldétoji V kreséjimo veiksnio (labilaus) stoka (F5)

Paveldétoji VII kre$éjimo veiksnio (antihemofilinio globulino) stoka (F7)

Paveldétoji X kre$éjimo veiksnio (Stivarto-Prauerio) stoka (F10)

Paveldétoji XI kre$éjimo veiksnio (plazmos tromboplastino pirmtakas) stoka, autosominé recesyviné (F17)
Paveldétoji XIlIA kre$éjimo veiksnio (fibring stabilizuojantis faktorius A) stoka(F13A7)

Paveldétoji XIIB kre$éjimo veiksnio (fibring stabilizuojantis faktorius B) stoka (F13B)

Seiminé adenominé polipozé (APC)

Seiminé disalbumineminé hipertiroksinemija (FDH) (ALB)

Seiminé disautonomija (Raili-Dei (Riley-Day) sindromas) (ELPT)

Seiminé hipercholesterolemija APOB, LDLR)

Seiminis vaiko konvusijy su paroksizmine choreoatetoze sindromas (ICCA) (PRRT2)

Seiminé Vidurzemio joros karstligé (FMF), autosominé dominantiné/autosominé recesyviné (MEFV)
Fankoni (Fanconi) anemija (FANCA, FANCB, FANCC, FANCD2, FANCG, FANCI)

Paveldimas folaty jsisavinimo sutrikimas (HFM) (SLC46AT)

Fruktozés-1,6-bifosfatazés stoka (FBPT)

Paveldétas fruktozés netoleravimas (ALDOB)

Jgimta Fukuyama raumeny distrofija / GalUniy-juosmens raumeny distrofija (LGMD), 2M tipo / Valkerio-Valburgo
(Walker-Warburg) sindromas / Dilatacinés kardiomiopatijos fenotipas (pasireiskiantis vaikystéje) (FKTN)

Galaktokinazés stoka, pasireiskiant kataraktai (GALKT)

Galaktozés epimerazés stoka (GALE)

Galaktozemija (GALT)

Gosé (Gaucher) liga, | tipo (GBA)

Generalizuotas atsparumas tirotroping atpalaiduojanéiam hormonui (TRH) (TRHR)

Gitelmano (Gitelman) sindromas (SLC12A3)

LIGOS
KATEGORUA

Medziagy apykaitos

Neurologiné

Endokrininé
Hematologiné
Urogenitalinés sist.
Neurologiné
Medziagy apykaitos
Neurologiné
Raumeny-skeleto
MedzZiagy apykaitos
Medziagy apykaitos
Hematologiné
Hematologiné
Hematologiné
Hematologiné
Hematologiné
Hematologiné
Vézys
Medziagy apykaitos
Neurologiné
Medziagy apykaitos
Neurologiné
Imunologiné
Hematologiné
MedzZiagy apykaitos
Medziagy apykaitos
MedzZiagy apykaitos

Raumeny-skeleto

Medziagy apykaitos
Medziagy apykaitos
MedzZiagy apykaitos
Medziagy apykaitos
Endokrininé

Urogenitalinés sist.

PV=prevencinis valdymas; AG=ankstyvas gydymas; GM=gydymas regulivojant mityba; KT=kiti gydymo budai

GYDYMO
BUDAS

AG

PV

PV
AG
AG
GM
PV
AG
PV
AG
PV
PV
PV
PV
PV
AG
AG
PV
PV
AG
PV
AG
PV
AG
GM
GM
GM

AG

GM
GM
GM
PV
PV
PV
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Glancmano (Glanzmann) trombastenija (ITGA2B, ITGB3)

Glutaro acidemija, Il tipo (ETFA, ETFB, ETFDH)

Glutaro rigsties acidurija, | tipo (GCDH)

Glutationo sintetazés stoka (GSS)

Glikogeno kaupimo ligos (AGL, G6PC, GAA, GBET, GYS2, LAMP2, PHKAZ2, PHKB, PYGL, SLC37A4)
Augimo hormono trikumas, izolivotas IA tipo (recesyvinis) (GHT)

Vagotoji gyslainés ir tinklainés atrofija (OAT)

Hb-SS liga (pjautuvo pavidalo Iasteliy anemija, HbSC), jskaitant beta talasemija ir pjautuvine anemija) (HBB)
Hemoliziné anemija dél gliukozés-6-fosfatdehidrogenazés (G6PD) stokos (G6PD)

Seiminé hemofagocitiné limfohistiocitozé, 3 tipo (UNC13D)

Hemofilija (F8, F9)

Paveldimoji paraganglioma ir feochromocitoma (PGL/PCC sindromas), 4 tipo (SDHB)
Paveldimoji spazminé paraplegija, 11 tipo (SPG17)

Hermanski-Pudlako (Hermansky-Pudlak) sindromas (HPST, HPS3, HPS4)

Heksozaminidazeés A stoka, jskaitant Tajaus-Sachso (Tay-Sachs) liga (HEXA)

HMG-KoA liazés stoka / 3-hidroksi-3-metilglutaro acidurija (HMGCL)

HMG-KoA sintazés-2 stoka (HMGCS2)

Holokarboksilazés sintetazés stoka (HLCS)

Homocistinurija (CBS, MTRR, MTR)

Seiminis hiperaldosteronizmas, Il tipo (KCNJ5)

Hiperimunoglobulino E (IgE) sindromas su pasikartojanéiomis infekcijomis, autosominis recesyvinis (DOCKS)
Hiperinsulineminé hipoglikemija (ABCC8, KCNJ11)

Hiperinsulinizmo-hiperamonemijos sindromas (GLUDT)

Hipermetioninemija dél adenozino kinazés stokos (ADK)
Hiperornitinemijos-hiperamonemijos-homocitrulinemijos sindromas (SLC25A15)
Hiperparatirozé (CASR, CDC73)

Hiperfenilalaninemija dél tetrahidrobiopterino (BH4) stokos (GCH1, PCBD1, PTS, QDPR)
Hipofosfatazija (ALPL)

Hipotirozé (PAX8, THRA, TSHB, TSHR)

Inksty kilmés hipourikemija, 2 tipo (SLC2A9)

Imunodeficitas (CARDT1, CD3D, CD3E, CD4OLG, COROTA, DNMT3B, GATA2, NFKB2, PIK3CD)
Interleukino-2 receptoriaus alfa grandinés stoka (/L2RA)

Vidinio Kastlio faktoriaus stoka (GIF)

Izovalerijono riogsties acidemija (VD)

Jervell ir Lange-Nielsen sindromas (JLNS) (KCNQT)

LIGOS
KATEGORUA

Hematologiné

MedzZiagy apykaitos
Medziagy apykaitos
MedzZiagy apykaitos
Medziagy apykaitos
Endokrininé
Medziagy apykaitos
Hematologiné
Hematologiné
Imunologiné
Hematologiné
Vézys
Neurologiné

Sindrominé

Medziagy apykaitos
MedzZiagy apykaitos
MedZiagy apykaitos
Medziagy apykaitos
Medziagy apykaitos
Endokrininé
Sindrominé
Endokrininé
Endokrininé
MedzZiagy apykaitos
Medziagy apykaitos
Endokrininé
MedzZiagy apykaitos
Raumeny-skeleto
Endokrininé
Urogenitalinés sist.
Imunologiné
Imunologiné
Hematologiné
MedzZiagy apykaitos
Sirdies-kraujagysliy

PV=prevencinis valdymas; AG=ankstyvas gydymas; GM=gydymas regulivojant mityba; KT=kiti gydymo budai

GYDYMO
BUDAS

PV
PV
GM
PV
GM / AG
AG
GM
PV
PV
PV
PV
PV
AG
AG
KT
GM
GM
PV
GM / PV
PV
PV
PV
GM
GM
GM
PV
PV / GM
KT
PV
AG
PV
PV
PV
GM
PV
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Joubert sindromas / Meckel-Gruber sindromas / Bardet-Biedl sindromas (BBS13) (MKST)
Jaunatviné (juveniliné) polipozé / Paveldima hemoraginé telangiektazija (HHT) (SMAD4)
Jgimta raumeny distrofija, susijusi su LAMA2 genu (LAMA2)

llgy grandiniy acil-KoA dehidrogenazés stoka (LCHAD) (HADHA)

Leigh sindromas, prancizy-kanadiediy tipo (LSFC) (LRPPRC)

Li-Fraumenio sindromas (TP53)

Lipoamidy dehidrogenazés stoka / Klevy sirupo $lapime liga, Il tipo (DLD)

Jgimta lipoidiné antinksé&iy hiperplazija (STAR)

Lipoproteiny lipazés stoka (LPL)

Kepeny fosforilazés kinazés stoka / Glikogeno kaupimo liga, IXC tipo (GSD9C) (PHKG2)
Loeys-Dietz sindromas, 5 tipo (TGFB3)

llgo QT sindromas (CALMT, CALM2, KCNH2)

Limfoproliferaciné liga, 1 tipo (ITK)

Lizinurinis nepakantumas baltymams (SLC7A7)

Polinkis j piktybine hipertermijag (CACNATS, RYRI)

Malonil-KoA dekarboksilazés stoka (MLYCD)

Klevy sirupo $lapime liga (BCKDHA, BCKDHB, DBT)

Marfano (Marfan) sindromas (FBNT1)

Makardlio (McArdle) liga (V tipo glikogenozé) (PYGM)

Menkeso (Menkes) liga (trapiy plauky liga) (ATP7A)

Metachrominé leukodistrofija (ARSA)

Metionino adenoziltransferazés I/111 (MAT 1/111) stoka (MATI1A)

Metilmalono acidurija (LMBRDT, MMAA, MMAB, MMACHC, MMADHC, MUT)
Metilmalonil-KoA epimerazés stoka (MCEE)

Mitochondrijy kvépavimo grandinés | komplekso stoka (NDUFS6)

Cukrinis diabetas, i$sivystes brendimo laikotarpiu (jauname amziuje) (MODY) (HNFTA, HNF4A)
Muckle'o-Wellso sindromas (Muckle-Wells Syndrome, MWS) / Naujagimiy polisteminé uzdegiminé liga (CINCA) /

Seiminis $al&io sukeltas autouzdegiminis sindromas (FCAS), 1 tipo (CIAST / NLRP3)
Mukolipidozé IV (MCOLNT)

Mukopolisacharidozé (ARSB, GALNS, IDS, IDUA)

Muenke sindromas (FGFR3)

Daugybinés endokrininés neoplazijos sindromas (MEN), 1 tipo (MENT)
Daugybinés endokrininés neoplazijos sindromas (MEN), 2 tipo (RET)

Su geno MYH9 mutacijomis susijusi trombocitopenija (MYH9RD) (MYH9)
lgimta miopatija dél karnitino palmitoiltransferazés 1l (CPTII) stokos (CPT2)
N-acetilglutamato sintazés stoka (NAGSD) (NAGS)

Tiriamy ligy sarasas

LIGOS
KATEGORUA

Sindrominé
Vézys
Raumeny-skeleto
MedzZiagy apykaitos
MedzZiagy apykaitos
Vézys
MedzZiagy apykaitos
Endokrininé
Medziagy apykaitos
MedzZiagy apykaitos
Raumeny-skeleto
Sirdies-kraujagysliy
Imunologiné
Medziagy apykaitos
Neurologiné
Medziagy apykaitos
Medziagy apykaitos
Raumeny-skeleto
MedzZiagy apykaitos
Medziagy apykaitos
Medziagy apykaitos
Medziagy apykaitos
Medziagy apykaitos
MedzZiagy apykaitos
Medziagy apykaitos

Endokrininé
Imunologiné

Medziagy apykaitos
MedzZiagy apykaitos
Raumeny-skeleto
Vézys
Vézys
Hematologiné
MedzZiagy apykaitos
MedzZiagy apykaitos

PV=prevencinis valdymas; AG=ankstyvas gydymas; GM=gydymas regulivojant mityba; KT=kiti gydymo budai

GYDYMO
BUDAS

AG

AG
AG
GM
AG
AG
AG
PV
GM
GM
AG
PV
AG
PV
PV
GM
GM
AG
PV
AG
PV
GM
GM
GM
KT
PV

PV

AG
AG
AG
PV
PV
AG
GM
GM
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Nefrogeninis necukrinis diabetas, Il tipo (AQP2)

Sutrikusios antidiurezinio hormono sekrecijos sindromas, susijes su X chromosoma (AVPR2)
Neurodegeneracija dél sutrikusios folaty pernasos smegenyse (FOLRT)
Neurofibromatozé (nepiktybiné), 1 tipo (NF7)

Neurony vaskiné (ceroidiné) lipofuscinozé, 1 tipo (PPTT)

Nimano-Piko (Niemann-Pick) sfingolipidozé (NPC1, NPC2, SMPDT)

Nunano (Noonan) sindromas (PTPNT1, RITT)

Nebaigtiné osteogenezé (COLTAT, COLTA2)

Osteopetrozé, 1tipo (TCIRGT)

Ornitino transkarbamilazés (OTC) stoka (OTC)

Kasos agenezé, 1 tipo (PDXT7)

Pendredo (Pendred) sindromas (SLC26A4)

Bendras arterinis kamienas (truncus arteriosus) / Kitos jgimtos skilveliy ydos (NKX2-6)
Poitso-Jegerso (Peutz-Jeghers) sindromas (STK17)

Fenilketonurija (PAH)

Polinkis j feochromocitoma (MAX)

Hipofizés adenoma, sekretuojanti augimo hormona / Hipofizés adenoma, sekretuojanti hipofizés
adrenokortikotropinj hormong (AKTH) / Hipofizés adenoma, sekretuojanti prolakting (A/P)

Hipofizés hipofunkcija (hipofizés hormony sekrecijos sutrikimas) (LHX3, POUTF1, PROPT)
Jgimtas fosfomano mutazés-2 (PMM2) glikozilinimo sutrikimas (PMM2)
Jaunatviné (juveniliné) zarnyno polipozé (BMPR1A)

Pirminé jgimta glaukoma (CYPTBT)

Pirminé hiperoksalurija (AGXT, GRHPR, HOGAT)

Propiono rigsties acidemija (PCCA, PCCB)

Jgimta protrombino stoka (F2)

Pseudohipoaldosteronizmas (PHA) (SCNNTA, SCNN1B)

Su PTEN genu susijes hamartomos naviky sindromas (PTEN)
Piridoksamino 5-fosfato oksidazés stoka (PNPO)

Epilepsija, susijusi su piridoksino apykaita (ALDH7AT)

Quebec trombocity liga (QPD) (PLAU)

Inksty kanaléliy acidozé su jgimtu kurtumu (ATP&V1BT)

Retikuliné disgenezé (AK2)

Retinoblastoma (RB7)

Sunkus kombinuotas imunodeficitas (SKID) su mazu T ir normaliu B Igsteliy kiekiu, autosom. recesyvinis (JAK3)

Segawa liga (Seiminé levodopai jautri distonija), recesyviné (TH)

Selektyvus T-lgsteliy defektas (ZAP70)

LIGOS
KATEGORUA

Urogenitalinés sist.

Endokrininé
Neurologiné
Sindrominé
MedzZiagy apykaitos
Medziagy apykaitos
Sindrominé
Raumeny-skeleto
Raumeny-skeleto
MedzZiagy apykaitos
Sindrominé
Sindrominé
Sirdies-kraujagysliy
Vézys
MedzZiagy apykaitos
Vézys
Vézys
Endokrininé
Medziagy apykaitos
Vézys
Neurologiné
MedzZiagy apykaitos
Medziagy apykaitos
Hematologiné
Endokrininé
Vézys
MedzZiagy apykaitos
Neurologiné
Hematologiné
Urogenitalinés sist.
Imunologiné
Vézys
Imunologiné
Neurologiné

Imunologiné

PV=prevencinis valdymas; AG=ankstyvas gydymas; GM=gydymas regulivojant mityba; KT=kiti gydymo budai

GYDYMO
BUDAS

PV
PV
PV
AG
AG
AG
AG
PV
PV
GM
PV
PV
AG
PV
GM
PV

PV

PV
AG
PV
PV
PV / GM
AG
AG
PV
PV
PV
GM
PV
PV
PV
PV
PV
PV
PV
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LIGA (skliaustelivose - susije genai)

SeSAME sindromas (KCNJ10)

Sunkus kombinuotas imunodeficitas (SKID) (ADA, DCLRETC, IL2RG, IL7R, PTPRC, RAGT, RAG2)
Sialo rogsties kaupimo liga (SLC17A5)

Sitosterolemija (ABCG5)

Su genu SLC26A2 susije sutrikimai (ankstesnis pavadinimas: diastrofiné displazija, DTD) (SLC26A2)
Smito-Lemli-Opitco (Smith-Lemli-Opitz) sindromas (DHCR?)

Paveldétoji sferocitozé (ANK1, EPB42)

Stiklerio (Stickler) sindromas (COL2A1, COL9A1, COLTIAT)

Tiamino apykaitos sutrikimas, 2 tipo (biotinui ar tiaminui jautri encefalopatija, 2 tipo) (SLC19A3)
Tiaminui jautri megaloblastiné anemija (SLC19A2)

Trombofilija (PROC, PROST)

Seiminé dishormonogenetiné struma (gizys) (DUOX2, DUOXA2, IYD, SLC5A5, TG, TPO)
Transkobalamino Il stoka (TCN2)

Tri¢erio Kolinso (Treacher Collins) sindromas (POLRID, TCOFT)

Mitochondrijy trifunkcinio baltymo (TFP) stoka (HADHB)

Tuberoziné sklerozé (TSC1, TSC2)

Tirozinemija (FAH, HPD, TAT)

ASerio (Usher) sindromas (ADGRV1, CIB2, CLRN1, PCDH15, USHIC, USH1G, USH2A, WHRN)
Vitaminui D atsparus rachitas, | tipo (CYP27B1)

Nuo vitamino K priklausanéiy kre$éjimo veiksniy stoka (VKCFD) (GGCX)

Labai ilgy grandiniy acil-KoA dehidrogenazés stoka (VLCAD) (ACADVL)

Fon Hipelio-Lindau (Von Hippel-Lindau) sindromas (VHL)

Vardenburgo (Waardenburg) sindromas (MITF, SNAI2, PAX3, EDN3, SOX10)

Vilmso (Wilms) navikas (nefroblastoma) (WT7)

Vilsono (Wilson) liga (ATP7B)

Volmano (Wolman) liga (vaikystéje prasidedantis lipidy kaupimosi sutrikimas) (LIPA)

AUTHORISED PARTNER

AUDINIU BANKAS

" PLACENTA

V7veritas GENETINIAI TYRIMAI

EUROPE/LATAM
The Genome Company

08406 Vilnius, Lietuva

Genetiniy tyrimy jmoné ,,PLACENTA"
Santariskiy 5 (Inovatyvios medicinos centras)

LIGOS
KATEGORUA

Sindrominé
Imunologiné
MedzZiagy apykaitos
Medziagy apykaitos
Raumeny-skeleto
Sindrominé
Hematologiné
Sindrominé
Medziagy apykaitos
MedzZiagy apykaitos
Hematologiné
Endokrininé
Hematologiné
Sindrominé
Medziagy apykaitos
Sindrominé
Medziagy apykaitos
Sindrominé
Medziagy apykaitos
Hematologiné
MedzZiagy apykaitos
Vézys
Sindrominé
Vézys
Medziagy apykaitos
Medziagy apykaitos

+370 616 00300 | tyrimai@placenta.lt | www.placenta.lt

PV=prevencinis valdymas; AG=ankstyvas gydymas; GM=gydymas regulivojant mityba; KT=kiti gydymo budai

GYDYMO
BUDAS

AG

PV
AG
GM
AG
AG
KT
PV
PV
AG
PV
PV
PV
PV
GM
AG
AG / GM
PV
PV
PV
GM
PV
PV
PV
GM
PV
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