
 PUiQW 

Genetics: Large variants linked to intellectual disabilit\
JeVVica WUighW
10 Januar\ 2012

Click to enlarge image

Sliding scale: LaUge dXSOicaWiRQV aQd deOeWiRQV Rf DNA aUe
aVVRciaWed ZiWh PRUe VeYeUe QeXURdeYeORSPeQWaO V\PSWRPV. 

IQWeOOecWXaO diVabiOiW\ iV PRUe OiNeO\ WR be aVVRciaWed ZiWh PXOWiSOe, OaUge RU QRQiQheUiWed dXSOicaWiRQV aQd deOeWiRQV Rf DNA WhaQ iV aXWiVP, accRUdiQg WR a
VWXd\ SXbOiVhed 7 NRYePbeU iQ PLoS Genetics1.

IQ Whe SaVW feZ \eaUV, VeYeUaO VWXdieV haYe aVVRciaWed WheVe VRcaOOed cRS\ QXPbeU YaUiaQWV (CNVV) ZiWh QeXURdeYeORSPeQWaO diVRUdeUV, iQcOXdiQg aXWiVP,
Vchi]RShUeQia aQd aWWeQWiRQ deficiW h\SeUacWiYiW\ diVRUdeU.

IQ Whe QeZ VWXd\, Whe UeVeaUcheUV cRPSaUed CNVV iQ 501 SeRSOe ZiWh iQWeOOecWXaO diVabiOiW\, 376 ZiWh d\VOe[ia, 350 ZiWh aXWiVP aQd 337 cRQWUROV. IQdiYidXaOV
ZiWh iQWeOOecWXaO diVabiOiW\ aUe abRXW 14 WiPeV PRUe OiNeO\, aQd WhRVe ZiWh aXWiVP aUe 3 WiPeV PRUe OiNeO\, WhaQ cRQWUROV WR haYe CNVV ORQgeU WhaQ RQe
PegabaVe, Whe VWXd\ fRXQd. B\ cRQWUaVW, SeRSOe ZiWh d\VOe[ia VhRZ OiWWOe eQUichPeQW Rf OaUge CNVV cRPSaUed ZiWh cRQWUROV.

The UeVeaUcheUV aOVR ORRNed PRUe VSecificaOO\ aW WhRVe iQ Whe aXWiVP gURXS ZhR haYe iQWeOOecWXaO diVabiOiW\, ZiWh aQ aYeUage iQWeOOigeQce TXRWieQW Rf 49.
IQdiYidXaOV ZiWh bRWh aXWiVP aQd iQWeOOecWXaO diVabiOiW\ aUe abRXW fiYe WiPeV aV OiNeO\ aV cRQWUROV WR haYe OaUge CNVV, ZhiOe WhRVe ZhR haYe aXWiVP aORQe aUe
RQO\ WZice aV OiNeO\.

IQ SaUWicXOaU, UaUe CNVV, Zhich dR QRW RYeUOaS VigQificaQWO\ ZiWh WhRVe fRXQd iQ 8,329 cRQWUROV, aUe PRUe cRPPRQ iQ iQdiYidXaOV ZiWh iQWeOOecWXaO diVabiOiW\ RU
aXWiVP, cRPSaUed ZiWh cRQWUROV RU ZiWh WhRVe ZhR haYe d\VOe[ia. AQd 44 Rf 90 UaUe CNVV ideQWified iQ Whe VWXd\ aUiVe VSRQWaQeRXVO\, RU de noYo, iQ Whe
affecWed iQdiYidXaO. TheVe QRQiQheUiWed YaUiaQWV aUe aOVR PRUe cRPPRQ iQ iQdiYidXaOV ZiWh iQWeOOecWXaO diVabiOiW\ WhaQ iQ WhRVe ZiWh aXWiVP.

IQdiYidXaOV ZhR haYe bRWh iQWeOOecWXaO diVabiOiW\ aQd PXOWiSOe iQheUiWed abQRUPaOiWieV, VXch aV caUdiac defecWV RU cOXb feeW, aUe PRUe OiNeO\ WR haYe PXOWiSOe
OaUge CNVV WhaQ aUe WhRVe ZiWh iQWeOOecWXaO diVabiOiW\ aORQe, Whe VWXd\ fRXQd.

The UeVXOWV VXggeVW WhaW OaUge CNVV aUe aVVRciaWed ZiWh Whe PRUe VeYeUe QeXURdeYeORSPeQWaO diVRUdeUV, Whe UeVeaUcheUV Va\.
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