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Diagnos

220911 deletionssyndromet

Akondroplasi
Albinism
Aortadissektion
Aperts syndrom
Artrogrypos (AMC)
Duchennes
muskeldystrofi
Dysmeli

Dystrofia myotonika (DM)

Ehlers Danlos syndrom
(EDS)
Enkammarhjarta
Fenylketonuri (PKU)
Fetalt alkoholsyndrom
(FAS)

Fragilt X syndrom
Friedrichs ataxi
Galaktosemi
Gauchers sjukdom
Hereditar spastisk
parapares (HSP)
Hjarttransplanterade
Hudsjukdomar

Iktyos

Kavernom

Klinefelters syndrom

Kraniofaciala
missbildningar
Laurence-Moon-Bardet-
Biedl syndrom (LMBB)
Marfans syndrom
Mastocytos

Mdbius syndrom
Narkolepsi
Neurofibromatos

Noonans syndrom
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Diagnos Artal
Osteogenisis imperfecta 2008, 2017

(O1)

Prader Willis syndrom 2017
Ryggmargsbrack (MMC) 2011, 2013, 2022
Silver Russels syndrom 2008
Skelettdysplasier 2015

Sotos syndrom 2008, 2022

Spinal muskelatrofi (SMA) 2015
Sturge-Webers syndrom 2010, 2019

Svarbehandlad epilepsi 2010
Tarmsvikt 2018
Transpositioner 2021
Turners syndrom 2012, 2022
Ushers syndrom 2019

Vaskuliter, MPA och GPA 2024

Vuxenvistelse for den som 2007

haft cancer som barn

Williams syndrom 2008, 2021, 2023 (lattlast
version)

Wilsons sjukdom 2008
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