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	FASTA amino-zuur (expressie-product)

	1
	hemoglobine B
	+3
	444
	TAA
	HBB
	HGNC:4827
	NC 000011.8
	NM 000518.4
	NP 000509.1
	ENST00000292901
	Sickle cel anemia
	E7V
Glu7Val
	VAR_002863.html


	2
	glucosylceramidase
	+3
	1611
	TGA
	GBA
	HGNC:4177
	NC 000001.9
	
	
	ENST00000327247
	Gaucher disease
	V433L
Val433Leu
	VAR_003310.html 

	3
	Factor 8
	+2
	7056
	TGA
	F8
	HGNC:3546
	NG 005114.1
	
	
	ENST00000330287
	hemofilie A
	E340K
Glu340Lys
	VAR_028519.html 

	4
	chlorideion transport
	+2
	4443
	TAG
	CFTR
	HGNC:1884
	NC 000007.12
	
	
	ENST00000003084
	taaislijmziekte (cystic fibrosis)
	H949Y
His949Tyr
	VAR_000225.html 

	5
	Kopertransporteiwit
	+2
	4398
	TGA
	ATP7B
	HGNC:870
	NC 000013.9
	
	
	ENST00000242839
	Ziekte van Wilson
	G1111D
Gly1111Asp
	VAR_023032.html 

	6
	verbindings  eiwit
	+3
	681
	TAA
	GJB2
	HGNC:4284
	NC 000013.9
	
	
	ENST00000382844
	KID syndroom
(doofheid)
	
	VAR_015456

	7
	(mogelijk) genregulator eiwit
	+1
	2787
	TGA
	RB1
	HGNC:9884
	NC000013.9
	
	
	ENST00000267163
	retinoblastoma
	R500G
Arg500Gly
	VAR_011580.html 

	8
	Leptine
	+1
	504
	TGA
	LEP
	HGNC:6553
	NC_000007.12
	NM 000230.1
	
	ENST00000308868
	obesitas
	R105W
Arg105Trp
	VAR_008094.html

	9
	DNA reparatie eiwit
	+3
	5375
	TAA
	BRCA-1
	HGNC:1100
	NC 000017.9
	NM_007294.2
	NP_009228.1

	ENST00000303391
	borstkanker
	M1775R
Met1775Arg
NB: beide az sequenties incl. deleties: leerlingen vinden M1479R of M1704R. Volgend jaar weglaten!!
	http://web.expasy.org/variant_pages/VAR_007799.html 

	10
	Chromosomaal proteine
	+3
	1461
	TGA
	MECP2
	HGNC:6990
	NC 000023.9
	
	
	ENST00000303391
	Rett Syndroom
	
	VAR_023553

	11
	Sulfaat trasport eiwit
	+1
	2220
	TAA
	SLC26A2
	HGNC: 10994
	NC_000005.8
	
	
	ENST00000286298
	dysplasie
	
	VAR_007437

	12
	Celoppervlak Iontransport regulatiue eiwit
	+2
	1773
	TGA
	NF2
	HGNC: 7773
	NC_000022.98
	NM_181832
	
	ENST00000334961
	neurofibromatose
	
	VAR_000810

	13
	Natrium onafhankelijk transporteiwit van chloride en iodide.
	+1
	2343
	TGA
	SLC26A4
	HGNC:8818
	NC_000007.12
	
	
	ENST00000265715
	Pendred syndrome (gehoor verlies)
	E29Q
Glu29Gln
	VAR_021640.html 

	14
	Katalyseert de aanzet tot beschikbaar maken van glucose voor glycogeen synthese
	+3
	1398
	TGA
	GCK
	HGNC:4195
	NC_000007.12
	
	
	ENST00000336642
	Diabetes II, hyperglycemie
	
	VAR_012352

	15
	Eiwit, betrokken bij transcriptie
	+3
	1191
	TGA
	ERCC8
	HGNC:3439
	NC_000005.8
	
	
	ENST00000265038
	Cockayne syndrome (dwerggroei)
	
	VAR_025380

	16
	apolipoprotein E (betrokken bij catabolisme lipoproteinen)
	+1
	954
	TGA
	APOE
	HGN C:613
	NC_000019.8
	
	
	ENST00000252486
	hyperlipoproteinemia type III / (alzheimer)
	
	VAR_000656

	17
	Transcriptie factor
	+2
	615
	TAG
	SRY
	HGNC:11311
	
	
	
	
	XY vrouwen Swyer syndrome
	
	VAR_003727 

	18
	EGF9groeifactor)-receptor
	+1
	1935
	TGA
	EGFR
	HGNC:3236
	
	
	
	
	Longkanker
	
	VAR_026098

	19
	‘Herhaal eiwit’, co-eiwit van RNA polymerase
	+2
	1191
	TGA
	ERCC8
	HGNC:3439
	
	
	
	
	Cockayne syndroom
	
	VAR_025380

	20
	Speelt een vruciale rol in de prenatale ontwikkeling  
	+2
	1212
	TGA
	PAX3
	HGNC:8617
	
	
	
	
	Waardenburg syndroom
	
	VAR_013641

	21
	Glycoproteine in been en kraakbeen 
	+1
	8955
	TAA
	FBN1
	HGNC:3603
	
	
	
	
	Marfan synfroom
	C832Y
Cys832Tyr
NB: De 1ste 113 codons van de ORF worden blijkbaar NIET vertaald; lln vinden ook C945Y
	http://web.expasy.org/variant_pages/VAR_023871.html 

	22
	Transcriptiefactor die de apoptose controleert
	+1
	1182
	TGA
	TP53
	HGNC:11998
	
	
	
	
	+/- 50% van alle kankers
	
	VAR_005899

	23
	transcriptiefactor
	+2
	522
	TGA
	CDKN2A
	HGNC:1787
	
	
	
	
	+/- 25% van alle kankers
	
	VAR_029287

	24
	transcriptiefactor
	+1
	1299
	TGA
	WT-1
	HGNC:12796
	
	
	
	
	Wilms (nier) tumor
	
	VAR_007740

	25
	Regulator van de beta-cateninefunctie
	+1
	8532
	TAA
	APC
	HGNC:583
	
	
	
	ENSG00000134982

	Colorectale tumoren
	
	VAR_005037

	26
	Tumor supressor eiwit 
	+2
	1848
	TGA
	MEN1
	HGNC:7010
	
	
	
	
	Endocriene tumoren (pancreas, bijschildklier)
	
	VAR_005461

	27
	Serine, threonine proteïne fosfatase
	+1
	2004
	TAA
	PPP2R1B
	HGNC:9303
	
	
	
	
	Longkanker en colorectale tumoren
	
	VAR_022905
/
VAR_022904

	28
	Transmembraan eiwit voor cel-cel adhesie
	+2
	2649
	TAG
	CDH1
	HGNC:1748
	
	
	
	
	Maag- en bortskanker
	
	VAR_001311

	29
	Coagulatiefactor XIII
	+3
	2199
	TGA
	F13A1
	HGNC:3531
	
	
	
	
	Deficient factor VIII
	
	VAR_007474

	30
	Celregulatieeiwit
	+3
	2979
	TAG
	EVC
	HGNC:3497
	
	
	
	
	Ellis van crefeld syndroom
	
	VAR_009944



