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objetivos

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

Identificar variantes em genes previamente associados

Investigar genes candidatos

métodos resultados conclusão
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MÉTODOS

• Coleta  e envio de material de acordo com o protocolo 
do PCFB

Estudo multicêntrico
Critérios de inclusão

Critérios de exclusão

- Presença de defeito auricular em 
qualquer grau

- Assimetria de arco zigomático ou de 
ramo mandibular

- Descrição clínica incompleta
- Sem material biológico acessível 

(repositório BBAC) ou sem acesso 
para nova coleta

objetivos métodos resultados conclusão
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Sequenciamento de exoma

Laboratório Fleury 
Genômica

Critérios 
ACMG

objetivos métodos resultados conclusão

Laboratório Fleury Genesis Genomics
• fastq
• bam
• VCF

Plataforma Franklin by Genoox • Análise dos arquivos

Critérios ACMG
• Patogênica
• Provavelmente patogênica
• VUS

• Provavelmente benigna
• Benigna
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15 indivíduos 
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objetivos resultados conclusãométodos
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- Investigação por meio de exoma permitiu esclarecimento diagnóstico de 8/15 
(53,3%) indivíduos com DOM

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

objetivos resultados conclusãométodos
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acesso à investigação laboratorial

reconhecimento de características genômicas da 
população brasileira com DOM
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