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A2ML1

Syndrome de Noonan

ACADVL

Déficit en VLCAD

Communication
inter-auriculaire 5;
Cardiomyopathie, dilatée,
1R; Cardiomyopathie,
hypertrophique, 11; Non-
compaction ventriculaire
gauche 4

CACNAIC

Syndrome de Brugada 3;
Syndrome du QT long §;
Syndrome de Timothy

CALR3

Cardiomyopathie,
hypertrophique

Cardiomyopathie,
dilatée, 1AA, avec ou sans
NCVG; Cardiomyopathie,
hypertrophique, 23, avec

ou sans NCVG; Myopathie,
congénitale, avec noyaux
structurés et anomalies de la
ligne Z; Myopathie, distale, 6,
d'apparition chez l'adulte

Cardiomyopathie,
hypertrophique familiale;
Créatine phosphokinase,
élévation du taux sérique;

Syndrome du QT long
9; Myopathie, distale,
type Tateyama; Maladie des
muscles ondulants 2

Maladie de type syndrome
de Noonan avec ou sans
leucémie myélomonocytaire
juvénile

Glycogénose llla;
Glycogénose llib

ANKRDI1

Syndrome KBG,
cardiomyopathie, dilatée;
Cardiomyopathie,
hypertrophique

Déficit en CPT I, infantile;
Déficit en CPT Il, néonatal
|étal; Déficiten CPT I,
myopathique, induit par le
stress

Cardiomyopathie,
hypertrophique, 12

Cardiomyopathie, dilatée,
1HH; Myopathie, myofibrillaire,
6

Adénocarcinome du poumon,
somatique; Syndrome
cardio-facio-cutané; Cancer
colorectal, somatique;
syndrome LEOPARD 3;
Mélanome, malin, somatique;
Cancer du poumonnon a
petites cellules, somatique;
Syndrome de Noonan 7

Cardiomyopathie, dilatée, 1I;
Myopathie, myofibrillaire, 1;
Syndrome scapulo-péronier,
neurogeéne, type Kaeser

Déficit combiné de la
phosphorylation oxydative 17
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Dystrophie musculaire
d’Emery-Dreifuss 6, liée a
I'X, Myopathie, liée a I'X, avec
atrophie musculaire posturale;
Myopathie a corps réducteurs,
lige a'X1a, sévere, apparition
au cours de la petite enfance
ou de lajeune enfance;
Myopathie a corps réducteurs,
liée al'’X b, avec apparition au
cours de lenfance avancée
ou a l'age adulte; Myopathie
scapulo-péroniere, liée a X
dominante

Cancer de la vessie,
somatique; Myopathie
congénitale avec excés de
fuseaux neuromusculaires;
syndrome de Costello; Naevus
sébacé ou cheveux laineux sur
naevus, somatique; Syndrome
de Schimmelpenning-
Feuerstein-Mims, mosaique
somatique; Neevus de Spitz
ou naevus spilus, somatique;
Carcinome thyroidien,

folliculaire, somatique

Cardiomyopathie,
hypertrophique familiale, 26;
Cardiomyopathie, familiale
restrictive 5; Myopathie,
distale, 4; Myopathie,

myofibrillaire, 5

Maladie de Pompe;
Glycogénose Il

Communication
inter-auriculaire 2;
Communication auriculo-
ventriculaire 4; Tétralogie
de Fallot; Communication
interventriculaire 1

Maladie de Fabry; Maladie de

Fabry, variante cardiaque

Cardiomyopathie, dilatée,
2E; Cardiomyopathie,
hypertrophique, 17

Malformation artérioveineuse
du cerveau, somatique;
Cancer de la vessie,
somatique; Cancer du
sein, somatique; Syndrome
cardio-facio-cutané
2; Cancer gastrique,
somatique; Leucémie,
myéloide aigué, somatique;
Cancer du poumon,
somatique; Syndrome
de Noonan 3; Syndrome
oculo-ectodermique;
somatique; Carcinome
pancréatique, somatique;
Maladie leucoproliférative
auto-immune associée
aRAS; Syndrome de
Schimmelpenning-
Feuerstein-Mims, mosaique
somatique

Maladie de Danon




000 . . ,
000 [tinéRare
000

NOM DE PHENOTYPES/ NOM DE PHENOTYPES/
LENTITE DESCRIPTION LENTITE DESCRIPTION
Cardiomyopathie, Cardiomyopathie,
dilatée, 1C, avec ou sans hypertrophique, 10;
NCVG; Cardiomyopathie, Myopathie, myofibrillaire,
hypertrophique, 24; Non- 12, apparition infantile, avec
compaction ventriculaire cardiomyopathie
gauche 3; Myopathie,
myofibrillaire, 4

Cardiomyopathie,
hypertrophique, 8
Syndrome cardio-facio-

MAP2KI1 cutané 3; Mélorhéostose,

isolée, mosaique somatique
MAP2K2 Syndrome car,dio—facio—
cutané 4

MTO1 Déficit combiné de la
phosphorylation oxydative 10
Cardiomyopathie, dilatée,
1MM; Cardiomyopathie,
MYBPC3 hypertrophique, 4; Non- 4; Cardiomyopathie
compaction ventriculaire h,ypertrophique, 22;’
gauche 10 Myopathie & némaline T,
Communication autosomique récessive
inter-auriculaire 3; ) g
C?égiocmygpathie, dilﬁtée, %%%?&ﬁ%i@gbiﬁi e,
; Cardiomyopathie, ’ h ’
hypertrophique, 14 hypertrophique, 20
Cardiomyopathie, dilatée,
1S; Cardiomyopathie,
hypertrophique, 1; Myopathie
distale de Laing; Non-
compaction ventriculaire
gauche 5; Myopathie,
stockage de la myosine,
autosomique dominante;
Myopathie, stockage de
la myosine, autosomique
récessive; Syndrome scapulo-
péronier, type myopathique

Cardiomyopathie,
hypertrophique, 1, digénique
Cardiomyopathie,
hypertrophique
Cardiomyopathie,
hypertrophique, 16
Cardiomyopathie, dilatée,
1KK; Cardiomyopathie,
familiale restrictive,

Leucémie, myélomonocytaire
juvénile; Neurofibromatose,
spinale familiale;
Neurofibromatose, type 1;
Neurofibromatose-syndrome
de Noonan; Syndrome de
Watson
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Cancer colorectal, somatique;
Naevus épidermique,
somatique; Syndrome de
naevus mélanocytaire,
congénital, somatique;
Mélanose neurocutanée,
somatique; Syndrome
de Noonan 6; Syndrome
de Schimmelpenning-
Feuerstein-Mims, mosaique
somatique; Carcinome
thyroidien, folliculaire,
somatique

SHOC2

Syndrome associé de Noonan
avec cheveux anagenes
caducs 1

SOSI

Syndrome de Noonan 4

SOS2

Syndrome de Noonan 9

SPRED1

Syndrome de Legius

Cardiomyopathie,
hypertrophique, 25;
Dystrophie musculaire, des
ceintures, autosomique
récessive 7

PDLIM3

Cardiomyopathie, dilatée;
Cardiomyopathie,
hypertrophique

Cardiomyopathie, dilatée,
1Z; Cardiomyopathie,
hypertrophique, 13

Cardiomyopathie, dilatée,
1P; Cardiomyopathie,
hypertrophique, 18

Cardiomyopathie,

hypertrophique 6;
Glycogénose cardiaque,
congénitale |étale; Syndrome
de Wolff-Parkinson-White

PTPNT

Syndrome LEOPARD 1
Leucémie, myélomonocytaire
juvénile, somatique;
Métachondromatose;
Syndrome de Noonan'1

Cardiomyopathie, dilatée,
INN; syndrome LEOPARD 2;
Syndrome de Noonan 5

Carcinome basocellulaire,
somatique; Malformation
capillaire-malformation
artérioveineuse 1

Syndrome de Noonan 8

Syndrome de Noonan

Cardiomyopathie, dilatée, 1FF;
Cardiomyopathie, familiale
restrictive, 1; Cardiomyopathie,

hypertrophique, 7

Cardiomyopathie, dilatée,
1D; Cardiomyopathie,
familiale restrictive,

3; Cardiomyopathie,
hypertrophique, 2; Non-
compaction ventriculaire
gauche 6

Cardiomyopathie, dilatée,
1Y; Cardiomyopathie,
hypertrophique, 3; Non-
compaction ventriculaire
gauche 9

Amyloidose, héréditaire, liée
ala transthyrétine; Syndrome
du canal carpien, familial

Cardiomyopathie, dilatée,
1W; Cardiomyopathie,

hypertrophique, 15




