ESTUDIOS GENE:Tlcos
EN NEUROLOGIA

Los estudios genéticos en neurologia son un conjunto de pruebas que
analizan el ADN de una persona para identificar mutaciones o cambios
genéticos que pueden estar asociados con una enfermedad neurolégica.

¢:CUAL ES LA CAUSA?

Las enfermedades neuroldgicas pueden tener una causa genética, ya sea heredada
de los padres o de novo (que aparece por primera vez en la persona). Las mutaciones
genéticas pueden afectar a genes que son importantes para el desarrollo y la funcién
del sistema nervioso.

¢:CUAL ES SU INCIDENCIA?

La incidencia de las enfermedades neurolégicas de origen genético varia mucho.
Algunas son muy raras, mientras que otras son mas comunes. Por ejemplo, la

13 .000 enfermedad de Huntington es una enfermedad neurodegenerativa rara con una

incidencia de aproximadamente 5-10 por cada 100.000 personas.

:COMO SE DIAGNOSTICA?

. Analisis del cariotipo: permite identificar anomalias cromosdmicas.

. Hibridacién fluorescente in situ (FISH): detecta cambios en la estructura de
los cromosomas.

. Secuenciacion del ADN: permite identificar mutaciones en genes
especificos.

. Exoma completo: secuencia la totalidad de las regiones codificantes del
genoma.
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¢:COMO AYUDA SU ESTUDIO AL ESPECIALISTA MEDICO?

Los estudios genéticos pueden ayudar al especialista médico a confirmar un

diagndstico y determinar el riesgo de desarrollar una enfermedad genética. Ademas,
permite seleccionar el tratamientomas adecuado y pronosticar la evoluciéon de la
enfermedad.

¢:EN QUE CASOS ESTA INDICADO?

. Sospecha de trastorno neurolégico de origen genético. Como el
sindrome de X fragil o el sindrome de Down.

. Antecedentes familiares de una enfermedad neuroldgica.

. Retraso en el desarrollo o discapacidad intelectual.

. Epilepsia.

. Trastornos del movimiento.

. Demencias.

. Enfermedades neurodegenerativas.
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