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Titre de I'appel a collaboration

[Cohorte fetale KAT6A — syndrome d'Arboleda-Tham

Objectifs

Nous souhaitons décrire le phénotype anténatal du syndrome d'Arboleda-Tham (lié a un variant pathogéne a I'état hétérozygote du géne
KATG6A).
L'un des objectifs principaux est de faciliter l'interprétation des variants KAT6A identifiés en anténatal, notamment via I'exome prénatal.
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Protocole

Critéres d'inclusion

- les cas fetaux avec diagnostic moléculaire d'un variant du géne KAT6A (avec ou sans autopsie)
- les patients diagnostiqués en postnatal avec données anténatales disponibles.
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