ANALISIS GENETICO

Para obtener un diagndstico genético se necesita una muestra de sangre de la persona
con EB (caso indice). En muchos casos también se requiere una muestra de los
progenitores ya que el estudio genético complementario ayudara a confirmar la
mutacion causante de la enfermedad, asi como el tipo de herencia.

El ADN contiene toda la informacion genética de nuestro cuerpo. Consiste en
aproximadamente 25.000 genes, cada uno con su secuencia Unica que dara lugar a una
proteina con una funcidn especifica. La secuencia del ADN cuenta de 4 letras (A, T, G, C)
que se van repitiendo formando el texto Unico y particular de cada gen. Cuando hay
variaciones en este texto, las consecuencias a nivel de proteina pueden resultar en una
enfermedad.
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Ejemplo de los datos generados por Secuenciacién Sanger (SS). El panel superior muestra una
secuencia de ADN de una persona sana, y el panel inferior una secuencia de ADN de una persona
con EB. Las flechas rojas sefialan el cambio de una “A” en el ADN sano por una “G” en la secuencia
de la persona con EB. Este cambio es la mutacién o variante causante de la EB en esta persona.

(Imagen adaptada de DEBRA INTERNATIONAL)

Estas variaciones o mutaciones se pueden encontrar mediante la técnica de
secuenciacion Sanger (SS), cuando solamente miramos un gen especifico, o bien por
Secuenciacion masiva (Next Generation Sequencing o NGS) que es capaz de analizar
muchos genes al mismo tiempo. Esta Ultima tecnologia ha permitido acortar los tiempos
para obtener resultados, pero aln asi, se requiere de personal cientifico, bioinformatico
y médico (genetistas) para poder interpretar los resultados.



Qué informacidn deberia recibir una vez tenga los resultados de las pruebas
diagnosticas?

Una vez se tienen los resultados de las pruebas diagndsticas junto con la observacion
clinica, se tiene que transmitir la informacién a la persona con EB o sus familiares. El
laboratorio u Hospital deberia evitar entregar los informes diagndsticos directamente
al paciente o familia. Esto es para evitar malinterpretaciones ya que los informes son
presentados en términos cientifico-médicos. El personal médico especializado o una
visita de asesoramiento genético (con genetistas) deberian ser las vias por las cuales
se transmitan los resultados. Con el asesoramiento genético y la visita médica se
resolverian dudas como:

o QuéeslaEB
Patron de herencia familiar
Explicacidn de los resultados de las pruebas diagndsticas
Prediccion de la severidad de la enfermedad
Opciones de planificacién familiar
Opciones de diagndstico prenatal/preimplantacional
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