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Entiende la informacion contenidagen un inferme
genético, de forma que puedas manejarfies cogeeptos . .

que conducen a un diagnéstico genético c u te,

Con el aval cientifico de:

distinguiendo aspectos tan relevantes para la practica N
i
clinica como qué es realmente una variant® de ; SEI
. o gre . . , . > A ’ = =
significado incierto o en qué consiste la secuenciat - ;v Sotidad Espancla
¥ 2 SOCIEDAD ESPANOLA DE 91 de Inmunologia
del exomay en qué contextos se aphca,-—:*e otros. i REUMATOLOGIA PEDIATRICA i
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BASES MOLECULARES DEL DIAGN@STJCG GENETICO
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EL GENOMA HUMANO: DEL ADN A LA PROTEiNAf’
e Estructuray plegamiento del ADN. f‘
e Transcripcion génica. _..'_-_"
e Proceso de splicing del ARN mensajero. ..
e Traduccion del ARN mensajero a protelna’
e Estructura de proteinas. % .3%‘

»
I

MODELOS DE HERENCIA DE LAS ENFERMED’[-\DE%E&TICAS MONOGENICAS %
e Herencia autosémica recesiva L N
e Herencia autosdmica dominante. ~"'v f \
» Herenciarecesiva ligada al cromosoma X:: %
e Excepciones a la herencia mendeliana. ‘ _
Inactivacion sesgada del cromosoma Xy sﬁ relacion con p t

‘J

e Disomias uniparentales. 54
r:..;‘ i ‘-‘
TIPOS DE VARIANTES Y SU NOMENCLATURA = : b

e Desde el punto de vista estructural: En la*fﬁglon'codlﬂcant&mlsse $e, sinbnimas, nonsense y t|p
frameshift) o fuera de la regién codlﬂcante (de splicing, CNVs (deleei neg y duplicaciones), eg
regiones promotoras). - .‘; 3 B

e Segun el mecanismo de generacion: Hereda&las De novoy M(Qaicismos. K. N "y

e Segun el efecto a nivel proteico: De perdlda o\ganancia de funcion. N »

1% AP K.

*s

RELACION ENTRE LOS DISTINTOS TIPOS DE W-\RIANTE AT "7“{ "’ gy K
e Desde el punto de vista estructural: En la reglon codificante (mlssense smgnlmas nonsense y tipo
frameshift) o fuera de la region codificante fde splicing, CNVs (deleciones y duplicaciones)). *
e Segun el patron de herencia: Autosomlco receswo Autosdmico dominante y Recesivo ligado al
cromosoma X. o
e Segun el efecto a nivel proteico: De perdlda de funcién (Deficien
Efecto dominante negativo) y de gananciade funcion.

ia total, Haploinsuficiencia o -

Descrifranc
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INTERPRETACION DE RESULTADQS DESECUENCIACION M ®IVA

CRITERIOS DE CLASIFICACION DEL ACMG _4-':?:
e De la mutacion a la variante. ' -'j'
e Criterios fuertes de patogenicidad. :
« Criterios intermedios de patogenicidad. ég;
e Criterios de benignidad. :-53.,
e Clasificacion responsable de variantes. '_,:_f

1)

VARIANTES DE SIGNIFICADO INCIERTO :‘f;
e Laimportancia de las frecuencias alellcaf'g:'

El valor de los predictores blomformatlces’;

La evidencia cientifica basada en la llteraiﬂra médica.

La importancia del estudio familiar. ‘%

Casos practicos. Aplicacion en enfermedéges automﬂamator :

o

LA SECUENCIACION DEL EXOMA PARA LA DE_,;CRIPCION DE EI&TIDA DES NUEVAS
o El dlseno del estudlo medlante secuenmac; on del exoma. A °
ot gen no descrito.

RESULTADO POSITIVO, AQUI NO ACABA#OﬁO 7
e Estudios a familiares. "'f N
e Opciones reproductivas para la obtenC|on d'g descene
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