[bookmark: _GoBack][image: ]        Figure 1: Patient’s genetic variant (Brazilian laboratory*)
image1.png
Condigao clinica

Imunodeficiéncia 31 A, Be
[

[OMIM: 312865]

Mecanismo de
Heranga

Autossdmico
Dominante /
Autossdmico
Recessivo

Gene

STAT1

Posicao
cromossémica

Chr2:
191.844 550

Efeito Molecular

ENST00000361099.3:
€.1675G>C:
p.(GIuS59GIn)

Zigosidade

Heterozigose

Comentarios

- Variante confirmada por metodologia
ortogonal Sanger no menor Anténio

- Nio identificada nas amostras dos
genitores: sugere evento de novo

- No encontrada na literatura médica

- Ndo encontrada nos bancos de dados de

frequéncia populacional









