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GEN
CAMBIO DE 

NUCLEÓTIDO  
Y AMINOÁCIDO

EXÓN

EFECTO 
FUNCIONAL   
POSICIÓN  

EN PROTEINA

CONDICIÓN DESCRIPCIÓN MAF SIFT POLYPHEN CONTROL 
SANO

ABCA1

C/T 3’UTR chr9:107,544,700 Homocigoto
Mutación 
conocida  
rs363717

0.151 Variante en región 
reguladora Homocitogo

AAA [K] / AGA[R] 35 1587 Homocigoto
Mutación 
conocida 
rs2230808

0.41 0,28        
Tolerada

0,0022     
Benigna Homocitogo

AGG[R] / AAG[K] 7 219 Homocigoto
Mutación 
conocida 
rs2230806

0.42 0,92       
Tolerada

0                        
Benigna Homocitogo

ABCG5 NO
ABCG8 NO
APOA1 NO

APOA5

G/A 3’UTR chr11:116,660,686 Homocigoto
Mutacion 
conocida 
rs2266788

0.114 Variante en región 
reguladora Homocitogo

C/T 5’UTR chr11:116,662,579 Homocigoto
Mutacion 
conocida 
rs651821

0.159 Variante en región 
reguladora Homocitogo

APOB

AGT[S] / ATT[N] 29 4338 Homocigoto
Mutación 
conocida 
rs1042034

0.338 1             
Tolerada

0                  
Benigna Homocitogo

GAA[E] / AAA[K] 29 4181 Heterocigoto
Mutación 
conocida 
rs1042031

0.152 071                
Tolerada

0,312             
Benigna No

ATT[I] / GTT[V] 26 2313 Homocigoto
Mutación 
conocida 
rs584542

0.028 0,69              
Tolerada

0                     
Benigna Homocitogo

TAT[Y] / TGT[C] 26 1422 Homocigoto
Mutación 
conocida 
rs568413

0 0,27            
Tolerada

0                 
Benigna Homocitogo

GTC[V] / ATC[I] 15 730 Heterocigoto
Mutación 
conocida 

rs12691202
0.022 0,28            

Tolerada

0,987 
Probablemente 

dañina
No

GCT[A] / TCT[S] 14 618 Heterocigoto Nueva No

ACC[T] / ATC[I] 4 98 Heterocigoto
Mutación 
conocida 
rs1367117

0.206 0,02            
Deleterea

0,825   
Posiblemente 

dañina
Heterocigoto

APOC2 NO
APOE NO
CETP NO

LDLRAP1 CGG[R]/TGG[W] 7 238 Heterocigoto
Mutación 
conocida 

rs41291058
0.02 0,02         

Deleterea

0,846     
Posiblemente 

dañina
No

LIPC

AAT[N] / AGT[S] 5 215 Heterocigoto Mutación 
conocida rs6083 0.412 0,14             

Tolerada
0,013             

Benigna No

TTC[F] / TTA[L] 7 356 Homocigoto
Mutación 
conocida 
rs3829462

0.07 0,36           
Tolerada

0,155              
Benigna Homocitogo

LPL A/T 5’UTR chr8:19,796,870 Heterocigoto Nueva Variante en región 
reguladora No

MTTP GAG[E] / GAC[D] 4 98 Heterocigoto
Mutación 
conocida 
rs2306986

0.126 0,41             
Tolerada

0,009               
Benigna Heterocigoto

PCSK9 C/T 3’UTR chr1:55,529,828 Homocigoto
Mutación 
conocida 
rs662145

0.272 Variante en región 
reguladora Homocitogo

CEPT1 C/A 5’UTR chr1:111,690,270 Heterocigoto Nueva Variante en región 
reguladora Heterocigoto

AP2B1 ATT[I] / TTT[F] 13 525 Heterocigoto Nueva No

LRP2

ATC[I][ / CTC [L] 69 4210 Homocigoto
Mutación 
conocida 
rs4667591

0.459 0                  
Deleterea

0,999   
Probablemente 

dañina
Homocitogo

AAG[K] / GAG [E] 66 409 Heterocigoto Nueva Homocitogo

GGT [G] / CGT [R] 8 259 Heterocigoto
Mutación 
conocida 

rs34693334
0.036 0,56               

Tolerada
0,079            

Benigna No

LDLRAD2 A/G 3’UTR chr1:22,151,134 Heterocigoto Nueva Variante en región 
reguladora No
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