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Coesine

® NIPBL: 122 mutazioni
M SMCI1A: 8 mutazioni
"l HDACS8: 11 mutazioni
= SMC3: 15 mutazioni

Ignoto






Mosaicismo

NIPBL: 9 mutazioni a mosaico
131 mutazioni totali (65%)
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® NIPBL: 131 mutazioni
M SMCI1A: 8 mutazioni
"l HDACS8: 11 mutazioni
© SMC3: 15 mutazioni

Ignoto



Sindrome di SMC1A SMC3 Sindrome di
MLE Rubinstein-Taybi

Coffin-Siris ; |

NIPBL

Sindrome di
Wiedemann-Steiner
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Sindrome di

Disabilita Wiedemann- Sindrome di
intellettiva Steiner Sindrome KBG Coffin-Siris
SETD5 KMT2A ANKRD11 SMARCB1

ARID1B ARID1B ARID1B NIPBL
Sindrome di Sindrome di Sindrome di CdLS
Coffin-Siris Coffin-Siris Coffin-Siris



Ai medici, ai pazienti e alle loro
famiglie!



