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¢(QUE ES EL DIAGNOSTICO GENETICO?

El analisis genético se realiza a partir de una muestra de sangre, que se extrae a un paciente afectado
por una enfermedad ocular hereditaria. El objetivo de este estudio es identificar la alteracion genética

que desencadena la patologia.

f)O(J ¢Qué es una enfermedad hereditaria?

Las enfermedades hereditarias suelen tener las siguientes caracteristicas:

se transmiten dentro de una misma familia
estdn causadas por la alteracion de un gen
pueden seguir distintos patrones de herencia

La mayoria de enfermedades oculares hereditarias son minoritarias y afectan, aproximadamente,
a menos de 1de cada 2.000 personas. En IMO Grupo Miranza, realizamos el diagnéstico y consejo

genético de 50 enfermedades hereditarias que afectan a la vision.




¢PARA QUE SIRVE EL DIAGNOSTICO GENETICO?

El diagndstico genético nos permite:

@ Confirmar el diagnéstico clinico de la patologia, ya que algunas enfermedades presentan
Q sintomas similares y/o pueden ser dificiles de diagnosticar.

Saber cémo va a evolucionar la enfermedad, ya que su prondstico puede variar segun
alll el tipo de alteracién genética.

Informar a la familia afectada. Para ello, se realiza una visita de consejo genético que tiene por

fﬁ\ ﬁ objetivo identificar el patréon de herencia mas probable, es decir la forma en que la patologia

O se podria transmitir en la familia.
A A Alertar alos familiares que pueden ser portadores de la enfermedad, ya que podrian transmitirla
AN o padecerla en un futuro.

,)d” Preparar al paciente afectado para futuras terapias génicas y celulares.

,JO(’ Conocer mejor las enfermedades hereditarias e identificar nuevos genes responsables.



¢DEBERIA REALIZARME UN ESTUDIO GENETICO?

Recomendamos que solicites un estudio genético si cumples una de estas condiciones:
|j] En tu historial clinico familiar hay personas con enfermedades oculares hereditarias o recurrentes.
@ Te han diagnosticado una enfermedad ocular hereditaria.

AcA  Quieres tener hijos y, en tu familia o en la de tu pareja, existen casos de enfermedades oculares
NN hereditarias.

r‘r’p Uno de tus hijos padece una enfermedad ocular hereditaria.

PIONEROS EN DIAGNOSTICO E INVESTIGACION

IMO Grupo Miranza Barcelona es el Ginico centro oftalmolégico de Espafia con un laboratorio de biologia

molecular propio y pionero en el diagnéstico genético de enfermedades oculares hereditarias. En estas
instalaciones llevamos a cabo ambiciosos proyectos de investigacion basica, impulsados por
Fundacion IMO.




¢:COMO SE REALIZA UN ESTUDIO GENETICO?

Una vez que el oftalmdlogo ha realizado
el diagndstico clinico, llevamos a cabo el
estudio genético en 5 pasos:

0,

Informamos al paciente

sobre los resultados a través

de un informe y de una visita
de consejo genético. ™

Realizamos el analisis
genético para identificar
en qué gen se encuentra
la alteracién que causa la

enfermedad.

=0~  Desde el Departamento

de Genética, citamos al

paciente para revisar su

historia clinica familiar
y elaboramos un arbol
genealdgico de la familia.

Bl

r w Establecemos el posible

g patrén de herencia de la
enfermedad y determinamos
qué genes se deben analizar.

Extraemos una muestra de sangre o
- saliva del paciente afectado:

Podemos hacerlo directamente en
IMO

El paciente también nos puede
enviar una muestra extraida en otro
centro médico

En este caso, se deben seguir unos pasos concretos, ya que la muestra debe
reunir una serie de condiciones para asegurar que llegue en buen estado.



50 PATOLOGIAS, CON MAS DE 800 GENES IMPLICADOS

Estas son las enfermedades hereditarias oculares para las que IMO Grupo Miranza proporciona un
servicio de diagnédstico y consejo genético:

Acromatopsia - Albinismo ocular - Albinismo oculocutaneo - Amaurosis congénita de Leber - Aniridia -
Anoftalmia - Atrofia girata - Atrofia dptica autosémica dominante

Bestrofinopatia autosémica recesiva - Blefarofimosis
Catarata congénita - Ceguera nocturna estacionaria congénita - Coroideremia

Distrofia corneal de Meesmann - Distrofia coroidea aerolar central - Distrofia de conos y bastones - Distrofia corneal
reticular - Distrofia de conos - Distrofia de Sorsby - Distrofia endotelial de Fuchs - Distrofia endotelial hereditaria
congénita - DMAE (degeneracién macular asociada a la edad)

Enfermedad de Best - Enfermedad de Norrie - Enfermedad de Stargardt

Fibrosis congénita de los musculos extraoculares

Glaucoma congénito - Glaucoma juvenil - Glaucoma primario de angulo abierto (familiar)
Microftalmia - Miopia magna

Nanoftalmia - Neuropatia éptica hereditaria de Leber - Nistagmus congénito

Ptosis congénita y adquirida

Retinoblastoma - Retinosis pigmentaria - Retinosquisis

Sindrome de Alstrém - Sindrome de Axenfeld-Rieger - Sindrome de Bardet-Biedl - Sindrome de Donnai-Barrow -
Sindrome de Joubert - Sindrome de Marshall - Sindrome de Rothmund-Thomson - Sindrome de Senior Loken -
Sindrome de Stickler - Sindrome de Usher - Sindrome de Wagner

Vitreorretinopatia exudativa familiar

. DEPARTAMENTO DE GENETICA

Para mas detalles, no dudes en contactar con nuestro Departamento de Genética: genetica@imo.es
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