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AMÉRICA ES 
MUCHO MÁS QUE 
LA SUMA DE LOS 
INTERESES DE 

CADA 
AMERICANO



EL DISEÑO INTEGRAL DE 
ESTRATEGIAS DEBE SER 
MUCHO MÁS QUE LA 

SUMA DE LOS INTERESES
DE CADA PROFESIONAL 

IMPLICADO
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PACIE�TES CO� E�FERMEDADES RARAS (ESTUDIO ERES)”, 

MEDICI�A CLÍ�ICA 2007; 129(17):646-51
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INTEGRACIÓN 
EN REDES 

NACIONALES



SÍNDROME DEL 

CROMOSOMA X FRÁGIL

RETRASO MENTAL 

HEREDADO MÁS FRECUENTE





200 300 1000

cr.Y, cr.X

FRAGMENTO DE 282 pb = 29 REPETICIONES

VARÓN



12 años
Fenotipo X  FRÁGIL 

46,X,fra(X)(q27.3) 21%  
(31/> 300 repeticiones)

9 años
Fenotipo X FRÁGIL 

46,X,fra(X)(q27.3) 23%  
(31/> 300repeats)

4 años
Fenotipo X  FRÁGIL 

46,Y,fra(X)(q27.3) 15%  
(> 300 repeticiones)



14y.
(29/39)

35 y.
(29/69) 

12y.
(29/39)

57 años
(29/35)

8 años
(94/MUT)

Transmisión masculina

Transmisión femenina
64 años

(69)



I�DIVIDU0S A�ALIZADOS CO� TÉC�ICAS  de 
GE�ÉTICA  MOLECULAR 

CATEGORÍA
�º DE 

REPETICIO�ES MUJERES VARO�ES

ESTABLE E�TRE 6  Y  45 12 38

ZO�A GRIS E�TRE 45  Y  55 1

PREMUTACIÓ� E�TRE 55 Y  200 8

MUTACIÓ� SUPERIOR A 200 2 12

MOSAICOS PATRO�ES 
MIXTOS

0 2



I�DIVIDU0S A�ALIZADOS
RESULTADOS  18 MESES

50 CASOS DE RETRASO ME�TAL  �O FILIADO

9 I�DIVIDUOS SA�OS PORTADORES RIESGO

16 PACIE�TES AFECTADOS DE X FRÁGIL



IMPACTO SOCIAL  DE LA E�FERMEDAD
RESULTADOS  18 MESES

11 GRUPOS FAMILIARES IDE�TIFICADOS

6 GRUPOS FAMILIARES �O RECIBIDOS AÚ�

Í�DICE  DE DETECCIÓ� 12% - 3% otros laboratorios

EDAD MEDIA DX 6 AÑOS – 16 a. otros laboratorios

PREDICCIÓ� E� 2 �IÑOS 

I�DIVIDUOS POR FAMILIA  1,7  VERSUS  8



SÍ�DROMES PEDIÁTRICOS Y RETRASO ME�TAL
CRIBADO DE SORDERAS HEREDITARIAS
CRIBADO DE DIAG�ÓSTICO PRE�ATAL

CRIBADO �EO�ATAL Y DCO DE FIBROSIS QUÍSTICA
E�FERMEDADES �EUROLÓGICAS

-Corea de Huntington
-Ataxia de Friedreich
-Distrofias musculares
-Cegueras hereditarias

SÍ�DROMES DE CÁ�CER HEREDITARIO

E  I�VESTIGACIÓ�  …







ENVEJECER CON DEPENDENCIA





ESTUDIO DE LA HEREDABILIDAD DE LA OBESIDAD MÓRBIDA

DIAG�ÓSTICO  Y TRATAMIE�TO DE LA OBESIDAD MO�OGÉ�ICA



ENFERMEDAD POLIGÉNICA/COMPLEJA

TREMENDO IMPACTO/SOCIAL



Calidad ingesta

Alimentos 
disponibles

Selección 
Alimentos

Balance 
Metabólico

Afrontamiento del 
estrés

HIPERFAGIA 
HIPOFAGIA

Eventos 
estresantes

Estilo de vida

AMBIENTEGENES



ENORME COSTE SANITARIO

ÚNICA ESTRATEGIA LA PREVENCIÓN



OBJETIVO 1. EDUCACIÓ� SOCIAL

OBJETIVO 2. I�VESTIGACIÓ�



MUTACIÓN DELETÉREA

POLIMORFISMO
POLY MORPHE VARIAS FORMAS

BÚSQUEDA DE PERFILES GENÉTICOS DE 
SUSCEPTIBILIDAD

FENOTIPOS EXTREMOS

FENOTIPOS 
INTERMEDIOS



PACIE�TES Y CO�TROLES 

•Grupo de pacientes representativo de la enfermedad en población analizada

•Selección de pacientes con posible mayor susceptibilidad heredada 

Descartar síndromes monogénicos

Caracterizar modelo de herencia

• Selección de población Control representativa del fondo genético de población

•Control de las limitaciones de los estudios caso/control

POBLACIÓ�  DE 
PACIE�TES

POBLACIÓ� 
CO�TROL

ESTUDIOS CASO-CO�TROL



Análisis de numerosas variantes en cientos de individuos

GENOTIPADO A GRAN ESCALA



A PROPÓSITO DE UN CASO

Fenotipo , herencia, reg. genes, fish, zona polimorf, impronta, reg. CNVs/. 



CARACTERIZACIÓN MOLECULAR DE ALTERAC. CITOGENÉTICAS



DUPLICACIÓN





EL DISEÑO INTEGRAL DE 
ESTRATEGIAS DEBE

1. Empezar a partir de la sospecha clínica.
2. Ser mucho más que la suma de los 
intereses de cada profesional implicado.
3. Exigir la coordinación de los recursos 
existentes.
4. Impulsar la formación especializada.
5. PROCURAR LA MEJOR GESTIÓN
DE DATOS Y CONOCIMIENTO



- Detección del potencial problema

- Medidas diagnósticas

- Diagnóstico, pronóstico, tratamiento y seguimiento evolutivo

- Atención al entorno familiar referido al proceso diagnosticado

- Medidas de control evolutivo en el entorno familiar

- Medidas de ámbito sanitario general, referidas al proceso diagnosticado

- Medidas de apoyo:

. Social

. Laboral

. Psicológico

. Funcional

. etc.



UNIDAD DE GENÉTICA, ÁREA DE SALUD DE  BADAJOZ


