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Paul

* Parents non apparentés, sains, sans antécédent familial

* Ichtyose seche, généralisée, apparue des la naissance, non
érythémateuse

* Probablement autosomique récessive

* Panel de genes Génodermatoses



Panel NGS

chrd (g3d.11) | Diip2d. 1 [Enkel | EheAR)  EGRARN133 N | oq132id LHARE] B B 0 | ENGRE31.281.8q32:0ekR133.2]

Mere 0

Pére 51%
Cas Index Sang 76%
Cas Index Peau saine 73%

Cas Index Peau lésée 82%




Panel NGS

chrd (g3d.11) | Diip2d. 1 [Enkel | EheAR)  EGRARN133 N | aq132il GARE] B B 0 | ENGRE1 2818 q32: 0k
T
TGFBR1
c.51 59del + ¢.1130+254G>A
Mere 34% 0 0
Pere 0 100% 51%
Cas Index Sang 31% 73% 76%
Cas Index Peau saine 43% 68% 73%

Cas Index Peau lésée 11% 76% 82%




Panel NGS

chrd(q34.11) | Bilp24. 1 vkl 0 EoeAR]  ESeAREic30 B |

SYK TGFBR1
c.1582-16T>A + ¢.1723-38dup | c.51_59del + ¢.1130+254G>A
0 0

Mere 39% 0 34%

Pere 0 37% 0 100% 51%
Cas Index Sang 20% 60% 31% 73% 76%
Cas Index Peau saine 23% 64% 43% 68% 73%

Cas Index Peau lésée 14% 71% 11% 76% 82%



Panel NGS

chra (g34.11) | [pea 1jElecl [0 Edle Edllizas N | poi32idl [ARE] B B & T EaRE1.2818q320k

1 Bl

DOCK8 SYK TGFBR1
c.3903C>G + ¢.85C>A | c.1582-16T>A + ¢.1723-38dup | c.51_59del + ¢.1130+254G>A
0 0

Mere 49% 0 39% 0 34%

Pere 0 47% O 37% 0 100% 51%
Cas Index Sang 100% 50% 20% 60% 31% 73% 76%
Cas Index Peau saine  100% 52% 23% 64% 43% 68% 73%

Cas Index Peau lésée  100% 45% 14% 71% 11% 76% 82%




Puce SNP
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Puce SNP
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Conclusion

* Ichtyose autosomique récessive, liée au gene SLC27A4
* Avec une isodisomie partielle, d’'origine paternelle, du bras 9q

* En mosaique



