La importancia de la genética en el
diagndstico en Pediatria
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Importancia de la Genética en la medicina
actual

- Avanza a un ritmo sin precedentes

- Prondstico y orientacion al tratamiento

- Resultados mas alla del individuo estudiado
- Nos afecta a todos

- Relevancia en la practica clinica




La genética en Pediatria

- Hasta el 35% de las patologias pediatricas

- Diagnostico en la primera infancia

- Los hallazgos condicionan el manejo del nifio

- Cariotipo, arrays, secuenciacion de un gen y paneles
- Secuenciacion exomica esta aumentando




Casuistica Servicio de Pediatria Hospital
Vinalopo 2018

Estudio retrospectivo

Revision de historias clinicas

Pacientes: 175

Estudios en nifios (<15 anos): 132 (76%)
Estudios genéticos familiares: 54 (29.1%)




Casuistica Servicio de Pediatria Hospital

Vinalopo 2018

Familiar afecto

©CoONOUGAWNE

Retraso psicomotor/Deficiencia intelectual

Trastorno del Espectro Autista

T. conducta/ Otros trastornos del neurodesarrollo
Dismorfias

Alteracion de la talla

Epilepsia

Restriccion del crecimiento intrauterino

Otros: ictericia, alteracion de la pubertad,
metabolopatia




Casuistica Servicio de Pediatria Hospital
Vinalopo6 2018

s NEUROPEDIATRIA
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= ENDOCRINOLOGIA PEDIATRICA
= NEONATOLOGIA
= CARDIOLOGIA PEDIATRICA

= PEDIATRIA GENERAL

= GASTROENTEROLOGIA
PEDIATRICA )
s ALERGOLOGIA PEDIATRICA
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Casuistica Servicio de Pediatria Hospital
Vinalopo 2018

Rentabilidad diagnostica

100%

ARRAY-CGH: 94 CARIOTIPO: 86 X-FRAGIL: 67 SECUENCIACIONES PANEL DE GENES: 20
GENICAS: 28
= NORMAL » PATOLOGICO » SIGNIFICADO INCIERTO = PENDIENTES
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Casuistica Servicio de Pediatria Hospital
Vinalopo 2018

ESTUDIOS GENETICOS EN FAMILIARES (54)

PADRES: 46 HERMANOS: 2 HIJOS: 6
® PORTADOR ASINTOMATICO » NORMAL
» PATOLOGICO m SIGNIFICADO INCIERTO

= PENDIENTES




Casuistica Servicio de Pediatria Hospital
Vinalopo6 2018

Sindrome de Gilbert
Sindrome de Noonan

Enfermedad Rendu-Osler-
Weber

Sindrome de Lynch
Trimetilaminuria

Displasia Arritmogénica del
Ventriculo Derecho

Miocardiopatia Dilatada por
mutacion gen SCN5A

Sindrome de Delecion 17912

Sindrome de Microduplicacion
16pl11.2

Sindrome de Microduplicacion
15913.3

Sindrome de Duplicacion
20011.22

Encefalopatia Epiléptica por
mutacion gen KCNQ2
Hiperprolinemia tipo 2
Sindrome de KBG

Sindrome de Klinefelter
Sindrome de Down en mosaico



Dificultad de interpretacion

Adecuada interpretacidon y consejo geneético

Penetrancia incompleta

Expresividad variable

Alteraciones de significado incierto
Hallazgos de exomas no relacionados
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Importancia del Genetista

 Decisiones

* Mejor asesoramiento
 Formacion del médico clinico
 Reduccion costes sanitarios







