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INTRODUGCAO RESULTADOS E DISCUSSAO
@] d{agnéstico tardio da Sindrome de Turner (ST), com A casuistica foi composta por 68,8% participantes
média 'de 12+7,1 anos, resulta. em perdg . de pardas, 21,9% brancas e 6,3% negras, a média de idade
oportunidades  terapéuticas e piora prognostica. foi 20,7 anos (£12,5), oito (25%) com ST apresentavam
Tecnologias baseadas em inteligéncia artificial, como o mosaicismo.

Face2Gene (F2G), que realiza fenotipagem facial
automatizada, prometem acelerar o reconhecimento
clinico de doencas raras.
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CONCLUSAO

= A baixa sensibilidade verificada na analise do F2G e
dos especialistas reitera a dificuldade diagnostica na
ST baseada apenas na analise do fendtipo facial.

= As métricas de especificidade evidenciaram que a
tecnologia avaliada ndo € capaz de distinguir entre
dismorfias e variacdo fenotipica normal. Esta
capacidade, com alta performance nos especialistas,
foi responsavel pela melhor acuracia alcancada por
estes.

= Até o momento, a ferramenta se mostra util como
método de suporte para decisdo sobre investigacéo

\ } complementar e ndo como método de triagem

diagnostica.
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