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摘要(译)

描述了与诊断和治疗心肌病相关的方法和组合物，特别涉及用于诊断和
治疗致心律失常性右心室发育不良/心肌病（ARVD / C）的方法和组合
物。提供了用于筛选，诊断或检测发生致心律失常性右心室发育不良/心
肌病（ARVD / C）的风险的方法，包括检测受试者样品中跨膜蛋白43
（TMEM43）疾病相关变体的存在，其中存在与具有野生型TMEM43的
个体相比，TMEM43疾病变体的TM表示受试者具有ARVD / C或发展
ARVD / C的风险增加。
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