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DE NOVO genitori (de novo)

4

GENE MALATTIE SINDROMICHE GENE PATOLOGIE SCHELETRICHE

JAGT Sindrome di Alagille COL2AT Acondrogenesi tipo 2

CHD7 Sindrome di CHARGE Acondrop’asia
Sindrome CATSHL

HDACS Sindrome di Cornelia de Lange tipo 5 Sindromedi Crouzon con acanthosis nigricans

NIPBL Sindrome di Cornelia de Lange tipo 1 FGFR3 Ipocondroplasia

MECP2 Sindrome di Rett SINGRgME JrMyenke
Displasia tanatofora, tipo |

NSDS >indrome di S0tos tipo1 Displasia tanatofora, tipo |l

ASXLT Sindrome di Bohring-Opitz Sindrome di Ehlers-Danlos, classica

SETER Sindrome di Schinzel-Gledion ingiome 4.Eniers-Daiios, Upe VA
Osteogenes! imperfetta, tipo |

SINDROME DI NOONAN Ll Osteogenes! imperfetta, tipo I
BRAF Sindrome Cardio facio cutanea (CFS) tipo 1 Osteogenesi imperfetta, tipo Il
CBL Sindrome di Noonan-simile con o senza leucemia mielomonocitica Osteogenesi imperfetta, tipo IV
giovanile Sindrome di Ehlers-Danlos, forma cardiaco-valvolare

KRAS Sindrome di Noonan /cancers Sindrome di Ehlers-Danlos, tipo VIIB

MAP2K1 Sindrome Cardio facio cutanea (CFS) tipo e 3 FOLIAZ e e
Osteogenesi imperfetta, tipo Il

MAP2K?2 Sindrome Cardio facio cutanea (CFS) tipo 4 Osteogenest Imperietia tino IV

NRAS Sindrome di Noonan 6/cancers CRANIOSINOSTOSI

PTPN11 Sindrome Noonan 1/ Sindrome di LEOPARD/cancers Sindrome di Antley-Bixler senza anomalie genitali o disordi-
ni della steroidognesi

PTPN11 Leucemia mielomonocitica giovanile (JMML) Sindrome di Apert

RAF1 Sindrome di Noonan 5/Sindrome di LEOPARD 2 Sindrome di Crouzon

RITT Sindrome di Noonan 8 o PIICIOMEG), JACkSaN eSS
Sindrome di Pfeiffer, tipo 1

SHOC2 Sindrome Noonan-simile con capelli caduchi in fase anagen Sindrome di Pfeiffer, tipo 2

SOST Sindrome di Noonan 4 Sindrome di Pfeiffer, tipo 3

/ ™
Le mutazioni individuate da ,(5 GeneSafe RN possono Insorgere in modo casuale nel feto. Tali mutazioni, denomi-
nate de novo, non sono rilevabili nei genitori con i test di screening pre-concezionale, poiche non ereditarie. La presenza di
mutazioni de novo in uno dei geni investigati puo causare nel bambino displasie scheletriche, difetti cardiaci, 23 anomalie
congenite multiple,“® autismo,® epilessia ’ e/o deficit intellettivi. &°
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