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Niña de 7 años 

 
• AS: CK > 11.000 U/L 

 
• Exploración neurológica NORMAL 

 
• Se realiza PANEL DE GENES 
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2 varones menores de edad 

 
• Padre con Corea de Huntington 
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• La madre solicita diagnóstico genético 

 

Conf lictos éticos 



Diagnóstico en un menor de edad de una 
patología que no se manifestará hasta la 

edad adulta 
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de edad por parte de su tutor legal 
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NO se recomienda la realización de test 
genéticos en menores que NO aporten 
beneficios médicos: 
• No respeto de autonomía 
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• Daños psicológicos 

• Transmisión de información NO adecuada 
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Niña de 6 años 
• Dificultades en el lenguaje expresivo 

       y sociabilidad 

 
• Microcefalia 

 
•  Hipoplasia del cuerpo calloso y 

        atrofia corticosubcortical difusa. 
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Diagnóstico de una patología 
escasamente conocida 



Proyecto IMPACT 

Da acceso desde el Sistema Nacional de Salud 

a la secuenciación completa del genoma 
 
Infraestructura cooperativa que contribuye al diagnóstico 

de enfermedades raras y otras enfermedades genéticas 

de forma equitativa en todo el territorio  
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Niña de 11 años, en estudio desde los 8 meses por hipotonía 
asociada a rasgos faciales dismórficos, estrabismo, cardiomegalia, 
hipoacusia, aplasia de bulbos olfatorios y retraso de desarrollo 
psicomotor: 
  
          8 meses array-CGH→ resultado NO contributorio 

 
          4 años panel de genes → resultado NO contributorio  
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11 años (2024) 
Secuenciación del genoma completo (WGS) 

 
Duplicación patogénica del gen USP9X 

 
Discapacidad Intelectual Sindrómica ligada al X-99 



El avance en la secuenciación genética 

Test   
informativos 

  Hallazgos 
incidentales 

¿Se deben 
comunicar a los 

pacientes? 



Test + 

informativos 
+ Hallazgos 
incidentales 

¿Se deben 
comunicar a los 

pacientes? 

Notificación automática de las mismas si: 
 

Implicaciones graves 

 
 

Condición prevenible o tratable 

El avance en la secuenciación genética 



Adolescente varón de 14 años, con TEA grado III y retraso del 
desarrollo psicomotor detectado a los 3 años de edad: 
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7 años (2018): Arrays CGH + Panel de genes 
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14 años (2024):          Panel de genes 

Variante patogénica 

 
 

Sd de Noonan 7 

Adolescente varón de 14 años, con TEA grado III y retraso del 
desarrollo psicomotor detectado a los 3 años de edad: 
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  Asesoramiento genético: 
• Consulta pre-test y post-test 
• Acudir a consulta        solicitar test 

Consentimiento informado: 
• Ambos tutores legales 

• Carácter voluntario 

• Posibilidad de negarse 

• Gestión de hallazgos incidentales y 
derecho a no conocerlos 

      Selección de test diagnóstico: 
Prueba lo suficientemente 
eficiente que minimice al mínimo 
la probabilidad de HI y VSU 
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comunicación 
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Pruebas complementarias con grandes implicaciones 

éticas y emocionales 
 
Selección el test genético adecuado 

 
Esquema correcto de asesoramiento genético 

 
Individualizar la decisión 

Conclusiones 
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