
Tabla Anexa 2 Genotipificación de los alelos de los pacientes con HF-Ho 

Alelo 

1 Alelo 2 

ID Gen Mutación Efecto Gen Mutación Efecto 

1 LDLR c.11G>A Patogénica LDLR c.11G>A Patogénica 

2 LDLR c.11G>A Patogénica LDLR c.11G>A Patogénica 

3 LDLR c.11G>A Patogénica LDLR c.11G>A Patogénica 

4 LDLR c.11G>A Patogénica LDLR c.11G>A Patogénica 

5 LDLR c.11G>A Patogénica LDLR c.11G>A Patogénica 

6 LDLR c.11G>A Patogénica LDLR c.11G>A Patogénica 

7 LDLR c.11G>A Patogénica LDLR c.11G>A Patogénica 

8 LDLR c.11G>A Patogénica LDLR c.11G>A Patogénica 

9 LDLR c.314-?_940+?del Patogénica LDLR c.314-?_940+?del Patogénica 

10 LDLR 

c.314-1121_941-

1446del Patogénica LDLR 

c.314-1121_941-

1446del Patogénica 

11 LDLR 

c.314-1121_941-

1446del Patogénica LDLR 

c.314-1121_941-

1446del Patogénica 

12 LDLR 

c.1587-

?_1845+?del Patogénica LDLR 

c.1587-

?_1845+?del Patogénica 

13 LDLR c.682G>A Patogénica LDLR c.682G>A Patogénica 

14 LDLR c.1878delA Patogénica LDLR c.1878delA Patogénica 

15 LDLR c.502G>A Patogénica LDLR c.1358+2T>G

Probablemente 

patogénica 

16 LDLR c.502G>A Patogénica LDLR c.682G>A Patogénica 
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17 LDLR c.1878.del Patogénica LDLR c.190+4A>T Patogénica 

18 LDLR c.11G>A Patogénica LDLR c.1816G>A

Variante de 

significado clínico 

incierto  

19 LDLR c.81C>G Patogénica LDLR c.809G>A

Probablemente 

patogénica 

20 LDLR c.11G>A Patogénica LDLR c.622>A Patogénica 

21 LDLR c.1187-1G>T Patogénica LDLR c.-135C>G 

Probablemente 

patogénica 

22 LDLR c.68-?_940+?del Patogénica LDLR 

c.1587-

?_1845+?de Patogénica 

23 LDLR c.1187-1G>T Patogénica LDLR c.1187G>A

Variante de 

significado clínico 

incierto 

24 LDLR c.1187-1G>T Patogénica LDLR c.1187G>A

Variante de 

significado clínico 

incierto 

25 LDLR c.1187-1G>T Patogénica LDLR c.2479G>A

Probablemente 

patogénica 

26 LDLR c.314-?_940+?del Patogénica LDLR c.1246C>T Patogénica 

27 LDLR c.11G>A Patogénica APOB c.13369.G>A Patogénica 

28 LDLR c.682G>A Patogénica  APOE c.526C>T.

Probablemente 

patogénica 

29 

LDLR

AP1 c.88+5G>A

Probablemente 

patogénica 

LDLRA

P1 c.88+5G>A

Probablemente 

patogénica 

30 LDLR c.11G>A Patogénica LDLR c.345C>G ND 

31 LDLR c.1216C>A Patogénica ND ND ND 

32 LDLR c.11G>A Patogénica ND ND ND 

33 LDLR c.314-?_940+?del Patogénica ND ND ND 

34 LDLR c.314-?_940+?del Patogénica ND ND ND 

Abreviaciones: ND no definida 
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