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INTRODUGCAO RESULTADOS E DISCUSSAO

Transtorno do Espectro Autista (TEA) Foram identificadas duas variantes em duas familias brasileiras com
TEA e 878 variantes em 677 pacientes com histérico familial

conhecido nos bancos de dados internacionais.
Foram priorizadas variantes com maior potencial patogénico dentre as
nonsenses e frameshifts.
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Analisar variantes no gene EBF3 em pacientes com TEA esporadico
(simplex) e familial (multiplex).

METODOLOGIA

® o Analise dos bancos @@ Y5 dos casos sao multiplex;
.:‘ de dados @ A variante ¢.1551_1552 del: p.P518Lfs*22 esta presente em uma familia

% brasileira e em um caso internacional.

7/880 (0,8%) variantes foram classificadas como patogénicas (P) ou
provavelmente patogénicas (PP);

Dos casos com variantes P ou PP,16 sdo do sexo masculino e 8 do sexo
feminino (2:1);

ColetadoDNAde 5 ausm |\/SSNG  Andlise das variantes C O N C L U SAO

familias brasileiras SSC encontradas A maioria das variantes patogénicas identificadas que podem levar a

SPARK |/ proteinas truncadas ou ao mecanismo de decaimento de mRNA

. . _ mediado por mutacdo sem sentido estdo na regido C-terminal,
Critérios de inclusao: envolvida na estabilizacédo da ligacdo do EBF3 ao DNA alvo. Alteracées
» Apresentar variante em EBF3; nesse mecanismo estdo associadas a transtornos do
e Fendtipo de TEA sindrédmico ou néo sindrémico; neurodesenvolvimento, incluindo TEA. Esses achados reforcam a

importancia de EBF3 na etiologia do TEA, com potencial impacto na

e Histodrico familial conhecido. e - e s X ;
variabilidade clinica e implicacdes para o diagndstico precoce.

Amostra:
e 2 familias brasileiras;

¢ 1.670 pacientes dos bancos de dados internacionais. REFERENCIAS
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