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Em individuos com Defeitos Otomandibulares (DOM) registrados na
Base Brasileira de Anomalias Craniofaciais (BBAC):

© Identificar variantes em genes previamente associados

© Investigar genes candidatos
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' Critérios de inclusao

- Presenca de defeito auricular em
qualquer grau e/ou

Natal - Assimetria de arco zigomatico ou de

ramo mandibular

Critérios de exclusao

Maceid

- Descricao clinica incompleta

- Sem material bioldgico acessivel
(repositorio BBAC) ou sem acesso
para nova coleta

Sio José do
Rio Preto

Campinas (2)

Curitiba
Joinville  Coleta e envio de material de acordo com o protocolo

Porto Alegre d (0] PC FB

Bauru
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Sequenciamento de exoma

» fastq
Laboratorio Fleury Genesis Genomics * bam

« VCF
Plataforma Franklin by Genoox * Analise dos arquivos

« Patogénica
Critérios ACMG « Provavelmente patogénica
* VUS

* Provavelmente benigna
* Benigha
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MICROSSOMIA CRANIOFACIAL

Casuistica

15 individuos
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h Suspeita Clinica Variante Tipo de Variante clas:éfl::ggao
) S. CHARGE CHD7:¢.5300+1G>T Splice region Patogénica
A S. Waardenburg PAX3:c.246C>A Stop gain Patogénica
TCOF1:c.1021_1022del Frameshift Patogénica
2 S. Treacher-Collins . . Brovavelmenis
TCOF1:c.4215dup Frameshift patogénica
EYA1:c.922C>T Stop gain Patogénica
2 S.BOR
Delecao terminal 4p16.3-p15.32 CNV Patogénica
. Provavelmente
FOXI3:c.707G>A Missense -
9 Microssomia Craniofacial patgeenicd
EFTUDZ2:c.2627C>T Missense VUS
Duplicacio 14¢22.3-g23.2 CNV VUS

L) Incluindo gene OTX2
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- Investigacao por meio de exoma permitiu esclarecimento diagnostico de 8/15
(53,3%) individuos com DOM

- 6 individuos com microssomia craniofacial sem etiologia definida == busca por
genes candidatos

p
' acesso a investigacao laboratorial

reconhecimento de caracteristicas gendmicas da

e p— populagao brasileira com DOM
' N\
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