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Sumario clinico: Investigacao molecular de rasopatias.

Material: DNA extraido de sangue periférico enviado ao laboratério.

Data de entrada da amostra: 26/06/2017

Data de liberagdo do resultado: 26/07/2017

Exame: Painel de Sindromes Clinicamente Reconheciveis

Resultado

Auséncia de variantes patogénicas nos genes analisados.

Genes analisados:

ALMS1 ANKRD11 ARHGAP31 ARID1B ARL6 ATR BANF1 BBS1 BBS10 BBS12 BBS2 BBS4 BBS5 BBS7 BBS9 BLM BRAF CBL
CDC6 CDT1 CENPJ CEP152 CEP290 CEP63 CREBBP DHCR7 DOCK6 EDN3 EDNRB ELP4 EP300 ERCC8 EYAl EZH2
FBN2 FGD1 FOXL2 GATA3 GCM2 GLE1 GNAS GPC3 GPR143 HDAC8 HRAS IRF6 JAG1 KDM6A KIF1BP KMT2A KMT2D
KRAS LMINA LMX1B LZTFL1 MAP2K1 MAP2K2 MID1 MITF MKKS MKS1 MYBPC1 MYH3 MYH8 NF1 NFIX NIPBLNOTCH1
NOTCH2 NRAS NRXN1 NSD1 OCA2 OFD1 ORC1 ORC4 ORC6 PAX3 PAX6 PHF6 PIEZO2 POLR1C POLR1D PTH PTPN11
RAD21 RAF1 RASA1 RBBP8 RECQL4 ROR2 RPS6KA3 SALL1 SDCCAG8 SHOC2 SIX5 SKI SLC45A2 SMAD3 SMC1A SMC3
SNAI2 SOS1 SOX10 SPECC1L SPRED1 SRCAP STX16 TBCE TBX5 TCF4 TCOF1 TFAP2A TGFB2 TGFB3 TGFBR1 TGFBR2
TMEMG67 TNNI2 TNNT3 TP63 TRIM32 TTC8 TYR TYRP1 VIPAS39 VPS13B VPS33B WDPCP WNT5A WRN ZEB2
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Exame HJT735-001

Método

Captura de exons com Agilent SureSelect Clinical Research Exome V2 seguida por sequenciamento de nova geracdo
com lllumina HiSeq. Alinhamento e identificagdo de variantes utilizando protocolos de bioinformatica, tendo como
referéncia a versao GRCh37 do genoma humano. Analise médica orientada pelas informagdes que motivaram a
realizacdo deste exame.

Parametros de qualidade de sequenciamento

Porcentagem de bases-alvo com pelo menos 10 leituras: 97,4%
Numero médio de vezes que cada base foi lida: 74
Numero de sequéncias geradas: 94.175.903

Variantes de significado incerto (VUS)

Ndo foram detectadas variantes de significado incerto relevantes para o quadro clinico nos genes analisados

Comentarios

A andlise genOmica por sequenciamento de nova geracgao foi realizada para investigar se o paciente apresenta variantes
que possam estar associadas aos genes acima relacionados.

N3do foram encontradas variantes reconhecidamente patogénicas ou variagdes do niumero de cépias (CNVs), pela técnica
de sequenciamento de nova geragdo (NGS), no(s) gene(s) investigado(s).

Este resultado ndo permite descartar alteragdao em regido ndo codificante dos genes analisados, como regides
reguladoras, sequéncias intergénicas e intrénicas distantes dos éxons, que ndo sdo objeto desta analise. Eimportante
ressaltar que a analise é guiada pelo conhecimento cientifico atual e pode sofrer mudancas ao longo do tempo. A
cobertura deste exame foi suficiente para assegurar boa qualidade na quase totalidade das sequencias-alvo dos genes
analisados.
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