Supplement 1 bij artikel D6653 in het Nederlands Tijdschrift voor Geneeskunde

Deze aanvullende informatie is zoals aangeleverd door de auteurs; ze is niet inhoudelijk of
taalkundig bewerkt door de redactie van het Nederlands Tijdschrift voor Geneeskunde.

Overzicht bekende mutaties bij prionziekten,6:18

PRNP genmutatie geassocieerd met type

prionziekte?®

Mutatie

GSS P102L, P105L, A117V, G131V, F198S, D202N, Q212P,
Q217R, Y226X, Q227X, M232T,192 bpi,

FFI D178N-129M

gCJD D178N-129V, V180I, V1801+M232R, T183A, T188A,

E196K, E200K, V203I, R208H, VV210l, E211Q, M232R,
96 bpi, 120 bpi, 144 bpi, 168 bpi, 48 bpdel

Andere neuropsychiatrische aandoeningen of

ongeclassificeerd type prionziekten

Y145S, H187R, 216 bpi, 1138M, G142S, Q160S, T188K,
M232R, 24 bpi, 48 bpi, 48 bpi + nucleotide substitutie in

andere octapeptides

Afkortingen: bpdel, deletie van een basenpaar; FFI, fatale familiaire insomnia; gCJD, genetische vorm van de ziekte van

Creutzfeldt-Jakob; GSS, de ziekte van Gerstmann-Straussler-Scheinker.




