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ABSTRACT

El consejo genético en las enfermedades poliédricas: el caso de la ELA

Adolfo Lépez de Munain
Servicio de Neurologia. Hospital Universitario Donostia-Instituto Biodonostia. CIBERNED.
San Sebastian.

El consejo genético es un acto médico por el que se trata de comunicar a un paciente o a
sus familiares cercanos, informacién sobre los aspectos de la enfermedad relacionados
con el posible origen genético de la enfermedad de cara a conocer aspectos clinicos
futuros del proceso, sobre los riesgos de transmisién y expresion clinica de la condicién
en sus familiares o descendientes y también sobre las posibilidades de evitar la
transmision a futuros descendientes mediante las técnicas de reproduccion asistida

combinadas con el diagndstico molecular preimplantacional.

En el caso de patologias neurodegenerativas como la ELA, la dificultad del mismo estriba
en la coexistencia de formas hereditarias transmitidas con una genética mendeliana
reconocible y formas aparentemente esporadicas sin antecedentes familiares de la
enfermedad en cuyo desarrollo intervienen como genes de riesgo (no causativos) muchos
de los genes de formas mendelianas, junto con factores ambientales en gran parte
desconocidos. Por otro lado, la expresion clinica de las formas mendelianas no es
uniforme ni en su cronologia ni en su expresion clinica que puede revestir diversas
manifestaciones (demencia, miopatia, paraparesia, entre otras) incluso dentro de una

misma familia.
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El neurdlogo experto en consejo genético debe combinar un conocimiento preciso del
estado del arte, junto con unas habilidades comunicativas que hagan de este acto una
herramienta atil para los afectados y familias y no una fuente de preocupacion adicional.
Para ello son imprescindibles las bases de datos de correlacion clinico-molecular que

permiten acotar e interpretar la informacion disponible.
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