4;‘& Descricdo clinica e investigagdo etiolégica
de 6 novos casos brasileiros com a sindrome
oculoavriculofrontonasal

Henrique Regonaschi Serigatto'; Nancy Mizue Kokitsu-Nakata"; Siulan Vendramini-Pittoli';
Cristiano Tonello"; Maria Rita Passos-Bueno?; Roseli Maria Zechi-Ceide’

1 Hospital de Reabilitagdo de Anomalias Craniofaciais, Universidade de Sédo Paulo, Bauru - SP
2 Instituto de Biociéncias, Universidade de Sao Paulo, Sdo Paulo — SP

Contato: henriquers@usp.br-(14) 98115-0420

|NTRODUCAO Cariétipo ndo mostrou alteragées nos
individuos estudados. A analise de dados do
A sindrome oculoauriculofrontonasal sequenciamento de exoma néao identificou
(OAFN; OMIM %601452) é uma condigéo variantes raras associadas ao fendtipo ou
rara caracterizada por hipertelorismo genes candidatos.
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RESULTADOS Legenda: F: feminino; M: masculino; +: presente; -: ausente

Sels‘ IIildIVIdUOS, 4 90 se’xo maspulmo e 2do CONCLU 7

feminino, foram incluidos (Figura 1). Os

principais achados clinicos e suas
respectivas frequéncias estdo na Tabela 1.
Além disso, o osso nasal ectépico, achado

radiolégico exclusivo da sindrome OAFN, foi
observado em um individuo (Caso 6).

Os achados clinicos estdo em concordancia
com os dados previamente descritos na
literatura e evidenciam a variabilidade
fenotipica entre os casos. (6]
sequenciamento de exoma nao se mostrou
eficaz para identificar a causa genética da
sindrome OAFN, o que sugere uma
limitagdo do método utilizado ou,
alternativamente, reforga a hipétese de uma
causa ndo compativel com padrdes
tradicionais de heranga, como mosaicismo
pos-zigbético, alteracdo epigenética ou
! causa nao genética. Novas abordagens
Figura 1. Aspectos clinicos dos individuos com sindrome metodoldgicas, incluindo estudos multi-

oculoauriculofrontonasal. A) Caso 2, aos 7 meses de idade; B) Omicos podem contribuir para a e[ucidagéo
Caso 3, aos 2 anos e 11 meses de idade; C) Caso 6, aos 10 f .
meses de idade. Note a variabilidade clinica. da etIOlOgla :
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