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[ Foetus porteurs de variants délétéres dans le géne PPP1R12A

Objectifs

Dans le cadre d'un projet de recherche sur le géne PPP1R12A nous sommes a la recherche de foetus phénotypés et porteurs de variants
déléteres afin de compléter notre cohorte. Les variants pathogénes de ce gene sont responsables de malformation urogénitales et/ou
cérébrales déja rapporteés chez une vingtaine d'individu. A noter qu'un foetus porteur d'un variant frameshift a déja été rapporté dans
la littérature (Hughes et al. 2020) avec acranie et anencéphalie.
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Projet de recherche Publication |:| Nouveau géne |:| Mémoire DIU
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Année 2027 Si autre, préciser : |

Protocole

Critéres d'inclusion

Tout foetus ayant été phénotypé porteur d'un variant SNV de classe 3 a 5 dans le gene PPP1R12A ou d'un variant CNV
remaniement complexe impliquant la perte de fonction du géne

Documents a joindre Autres documents

Compte rendu d'examen foetopathologique CR biologique de caryotype si disponible
Photographies CR biologique du variant
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Dans le cadre d'un projet de recherche sur le gène PPP1R12A nous sommes à la recherche de foetus phénotypés et porteurs de variants délétères afin de compléter notre cohorte. Les variants pathogènes de ce gène sont responsables de malformation urogénitales et/ou cérébrales déjà rapporteés chez une vingtaine d'individu.  A noter qu'un foetus porteur d'un variant frameshift a déjà été rapporté dans la littérature (Hughes et al. 2020) avec acrânie et anencéphalie. 

Foetus porteurs de variants délétères dans le gène PPP1R12A

Tout foetus ayant été phénotypé porteur d'un variant SNV de classe 3 à 5 dans le gène PPP1R12A ou d'un variant CNV / remaniement complexe impliquant la perte de fonction du gène
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