Gemelli @ Variante a significato incerto del gene DOCK7.
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Cariotipo: 46XY

CGH array, FMR1 e riarrangiamenti subtelomerici : negativi.

Ricerca di alcuni geniassociatiad P ATRX, FOXG1, CDKLS5, STBXI1, geni associati alla S. di Pitt Hopkins): negativa.

HLADQI1 e DQA1 (associati a celiachia): positivi.

NGS con p 11, per :variante a signif incerto ¢.4072>G [p.(Arg1358Gly)] in eterozigosi nel gene DOCK7. Le predizioni in silico indicano la variante
come polenz)almeme patogcnenca La vanan(e non ¢ presente nell’ HGMD.

Effettuata la ricerca sui genitori, la madre & risultata portatrice.

” . In letteratura sono descritti pazienti

Dock7 & un membro della superfamiglia delle !
proteine correlate a DOCK180, cf svolgono un
ruolo in diversi processi del SNC
regola neuroge: lal -

& e W 11 quadro clinico é cal

i della glia :
+ epllessiaad esordio |
(spasmi, crisi toniche, crisi focali complesse,
a formazione mrlecinte) ity
i

nel SNP, é importante per lo sviluppo delle cellule e it talli cognitive)
di Schwann, note dismor
regola la funzione di TSC1/2 (tuberous sclerosis quadro RM di atrofia dei lobi occipitali, anomalie

complex 1), del solco pontobulbare ¢ ipoplasia del ponte.

11 fenotipo del nostro paziente ¢ coerente con quello gla descritto nei tre casi della letteratura con varianti in eterozigosi del gene DOCK?7.
Nonostante mle vaname fosse p la p della stessa nella madre ne esclude completamente la patogenicita?
E’ possibil un molo dell’espressivita vanabnle e dell’epigenetica?

Il caso descritto pone questioni sull’ad P dei pannelli
funzionali e differenti fenotipi.

per I'assenza di dati su controlli sani ¢ di chiara associazione con dati

“The American Journal of

BIBLIOGRAFIA el e e e s 6 e e




