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Resumen

Objetivos: Las enfermedades raras son aquellas que afectan a menos de 5/10.000 habitantes, siendo genéticas
en el 80% de los casos. Hay más de 8.000 catalogadas, por lo que existen dificultades para el diagnóstico y
demora del mismo. La Consulta de Enfermedades Raras del Hospital General Universitario de Alicante
(HGUA) ha atendido 3.690 visitar en los últimos 10 años, con 801 pacientes en seguimiento y más de 90
patologías diferentes. De forma habitual se utilizan paneles genéticos de secuenciación masiva (NGS) para el
diagnóstico de determinados grupos de enfermedades. Objetivo: estudiar la rentabilidad de los paneles
genéticos para el cribado de distintos fenotipos en los pacientes seguidos en nuestra consulta.

Material y métodos: Se solicitó el estudio genético para pacientes procedentes de la consulta de
enfermedades raras del HGUA con sospecha de uno de los fenotipos estudiados. Se realizaron en la Unidad
de Genética del Hospital La Fe de Valencia entre el 01/01/17 y el 01/06/19. En los paneles NGS se han
analizado los siguientes genes (tabla 1).

Resultados: El estudio genético fue realizado a 34 pacientes. Se solicitaron 14 (41,2%) paneles de
colagenopatías, 1 (2,9%) de rasopatías y 19 (55,9%) para el cribado de síndromes aórticos/aneurismáticos. Se
detectaron 11 (32,4%) mutaciones. En su mayoría fueron de tipo missense (72,7%).El estudio genético
permitió el diagnóstico de certeza de la enfermedad en 7 pacientes. La rentabilidad diagnóstica fue del
20,6%. En 3 casos el resultado fue parcialmente informativo al detectarse una VOUS de tipo missense.
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Discusión: De los 34 pacientes estudiados se ha conseguido el diagnóstico de certeza en el 20,6%, cifra
similar a la bibliografía actual. Si no se hubiese llevado a cabo el estudio genético 7 pacientes habrían
quedado sin diagnóstico, con todas las implicaciones que ello conlleva.



Conclusiones: Los paneles genéticos en pacientes con fenotipos incompletos permiten en algunos casos
llegar al diagnóstico de certeza de la enfermedad, siendo el arma principal para el diagnóstico la
determinación del fenotipo del paciente para orientar el diagnóstico genético.
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