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Diagnostic i consell genétic
en IMO Grup Miranza



QUE ES EL DIAGNOSTIC GENETIC?

L'analisi genética es realitza a partir d'una mostra de sang, que s'extreu a un pacient afectat per
una malaltia ocular hereditaria. L' objectiu d’aquest estudi és identificar I'alteracié genética que
desencadena la patologia.

f)O(J Que és una malaltia hereditaria?
Les malalties hereditaries solen tenir les caracteristiques seglients:

es transmeten dins d'una mateixa familia
estan causades per l'alteracio d'un gen
poden seguir diferents patrons d’heréncia

La majoria de malalties oculars hereditaries s6n minoritaries i afecten, aproximadament, menys

d’'una de cada dues mil persones. A I'lMO Grup Miranza, realitzem el diagnostic i el consell genétic
de 50 malalties hereditaries que afecten la visio.




PER A QUE SERVEIX EL DIAGNOSTIC GENETIC?

El diagnostic genétic ens permet:

@ Confirmar el diagnostic clinic de la patologia, ja que algunes malalties presenten simptomes similars
Q i/o poden ser dificils de diagnosticar.

Saber com ha d'evolucionar la malaltia, ja que el seu pronostic pot variar segons el tipus d'alteracié
alill  genetica.

Informar la familia afectada. Per a aix0, es realitza una visita de consell genétic que té per objectiu
identificar el patré d’heréncia més probable, és a dir, la forma en que la patologia es podria transmetre

a la familia.

A A Alertar els familiars que poden ser portadors de la malaltia, ja que podrien transmetre-la o patir-la en
AN un futur.

,)d” Preparar el pacient afectat per a futures terapies géniques i cel-lulars.

,)O(’ Coneixer millor les malalties hereditaries i identificar nous gens responsables



HAURIA DE REALITZAR-ME UN ESTUDI GENETIC?

Recomanem que sol‘licitis un estudi genétic si compleixes una d'aquestes condicions:

Dl En el teu historial clinic familiar hi ha persones amb malalties oculars hereditaries o recurrents.

@ T’han diagnosticat una malaltia ocular hereditaria.

= )¢

‘n'fn\ Vols tenir fills i, a la teva familia o a la de la teva parella, hi ha casos de malalties oculars hereditaries.

v

© Un dels teus fills pateix una malaltia ocular hereditaria.

PIONERS EN DIAGNOSTIC | INVESTIGACIO

L'IMO Grup Miranza Barcelona és I'tinic centre oftalmologic d’Espanya amb un laboratori de biologia

molecular propi i pioner en el diagnostic genétic de malalties oculars hereditaries. En aquestes
instal-lacions duem a terme ambiciosos projectes d’investigacié basica, impulsats per la Fundacion IMO.



http://www.fundacionimo.org

COM ES REALITZA UN ESTUDI GENETIC?

Un cop lI'oftalmodleg ha realitzat el
diagnostic clinic, duem a terme l'estudi
genetic en 5 passos:

0,

Informem el pacient
sobre els resultats a través
d’'un informe i d'una

visita de consell genétic. ~

Realitzem l'analisi genética
per identificar a quin gen
es troba l'alteracio

que causa la malaltia.

el = by

Des del Departament de
Genéetica, citem el pacient
per revisar la seva historia
clinica familiar i elaborem
un arbre genealogic de la

familia.
=
\ Establim un possible patré
d’heréncia de la malaltia
>J —~ i determinem quins gens
s’han d'analitzar.
, Extraiem una mostra de sang o saliva
7 del pacient afectat:

Podem fer-ho directament a I'lMO.

El pacient també ens pot enviar
una mostra extreta en un altre
centre médic

En aquest cas, s’han de seguir uns passos concrets, ja que la mostra ha de
reunir una série de condicions per assegurar que arribi en bon estat.



50 PATOLOGIAS, CON MAS DE 800 GENES IMPLICADOS

Aquestes son les malalties hereditaries oculars per a les quals I'lMO Grup Miranza proporciona un servei de
diagnostic i consell genétic:

Acromatopsia - Albinisme ocular - Albinisme oculocutani - Amaurosi congénita de Leber - Aniridia -
Anoftalmia - Atrofia girata - Atrofia Optica autosomica dominant

Bestrofinopatia autosdmica recessiva - Blefarofimosi
Cataracta congeénita - Ceguesa nocturna estacionaria congeénita - Coroiderémia

Distrofia corneal de Meesmann - Distrofia coroidal areolar central - Distrofia de cons i bastons - Distrofia corneal reticular
- Distrofia de cons - Distrofia de Sorsby - Distrofia endotelial de Fuchs - Distrofia endotelial hereditaria congénita - DMAE
(degeneracio macular associada a l'edat)

Fibrosi congénita dels musculs extraoculars

Glaucoma congenit - Glaucoma juvenil - Glaucoma primari d'angle obert (familiar)
Microftalmia - Miopia magna - Malaltia de Best - Malaltia de Norrie - Malaltia de Stargardt
Nanoftalmia - Neuropatia Optica hereditaria de Leber - Nistagme congenit

Ptosi congeénita i adquirida

Retinoblastoma - Retinosi pigmentaria - Retindsquisi

Sindrome d'Alstrém - Sindrome d’Axenfeld-Rieger - Sindrome de Bardet-Bied! - Sindrome de Donnai-Barrow -
Sindrome de Joubert - Sindrome de Marshall - Sindrome de Rothmund-Thomson - Sindrome de Senior Loken -
Sindrome de Stickler - Sindrome d'Usher - Sindrome de Wagner

Vitreoretinopatia exsudativa familiar

. DEPARTAMENT DE GENETICA

Per a més detalls, no dubtis a contactar amb el nostre Departament de Genética: genetica@imo.es
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https://www.imo.es/es
https://www.facebook.com/imobarcelona/
https://www.youtube.com/user/imobarcelona
https://www.linkedin.com/company/imo-instituto-de-microcirugia-ocular/
https://twitter.com/imobarcelona
https://www.instagram.com/imobarcelona


