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 המחלה בצעותJבדיקותJהסקירהישוביםJבהםJמת
 ACTH deficiency גושJחלב
Jנוצרים(עיבלין( Albinism 

JבנגבJשבטJבדואי JArthrogryposis 
JJור'סאגJ,JחורפישJ,J)נוצרים(ארJ'מג

 בנגבJשבטJבדואי
Ataxia tlangiectasia (AT) 

 
 Bardet Biedl syndrome בנגבJשבטJבדואי
 Bartter syndrome בנגבJשבטJבדואי
 Carmi syndrome -Epidermolysis bullosa, pyloric stenosis בנגבJשבטJבדואי

 Cerebrotendinous xanthomatosis ירכא
JJכלJהערביםJנוצרים

Jכיסרא J
Cockayne syndrome 

 
 Congenital insensivity to pain בנגבJשבטJבדואי

 Congenital myopathy זנגריהJ–Jטובא
 Congenital nephrotic syndrome אבוJגוש

 + Cystinuria בנגבJשבטJבדואי
  Epidermolysis bullosa דירJאלJאסד

Jכיסרא JFanconi A 
JבנגבJשבטJבדואי JGrowth hormone deficiency 
 Glycogen storage disease 1 בנגבJשבטJבדואי
 Hemolytic uremic syndrome בנגבJשבטJבדואי
 Hyperinsulinism בנגבJשבטJבדואי

 Hyperoxaluria הבוקעט,JאבוJגוש
JJכלJהשבטיםJהבדאויםJבנגב

Jכמאנה,מהאסל J
Hypoparathyroidism, retardation, dysmorphism 

 
 Infantile Bilateral Striatal Necrosis (IBSN) בנגבJשבטJבדואי
 Infantile neuroaxonal dystrophy (INAD) בנגבJשבטJבדואי
 Infantile Sialic Acid Storage disease (ISSD) בנגבJשבטJבדואי
JJצורJבחר,JרבאגאברJמוק

JכרמלעירJה J
Krabbe 

 
 Leber amaurosis משהד
 Mitochondrial depletion ור'סאג

 Molybdenum cofactor deficiency ידאת'בועיינהJנוג
 Maple syrup disease שבטJבדואי ,פקיעין

 Nephronophthisis בנגבJשבטJבדואי
 Niemann Pick type C בנגבJואישבטJבד

JJבנגבJשבטJבדואי
 אזורJבירושלים,Jעילוט

Non ketotic hyperglycinemia 
 

 Osteopetrosis בנגבJשבטJבדואי
 Pendred syndrome נעים
Jכמאנה,מהאסל JPelizaeus-Merzbacher like disease 

 Prolidase deficiency ירכא
  Pseudo rheumatoid dysplasia טלויע

 Putamen dysgenesis בנגבJשבטJבדואי
Jבועיינה-Jידאת'נוג Pycnodysostosis 

 ,Spinal muscular dystrophy SMA זרקא-JסרJא'ג
Jזרקא-JסרJא'ג JSpinal muscular dystrophy related disease SMARD 

 Syndrome with mental retardation זרקא-גיסרJא
JJןאאבוJסנ,Jפקיעין

 שבטJבדואי
Tay Sachs disease 

 
 Ventricular tachycardia כמאנה,Jמהאסל

 


