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Resumen 

En más de la mitad de los trastornos del neurodesarrollo se demuestra una etiología 

genética. La detección de estas variantes patogénicas tiene un impacto enorme en el 

curso de la enfermedad de estos pacientes. Permite la aceptación de la enfermedad 

por parte de los padres de los pacientes, emitir un pronóstico, adelantarnos a las 

futuras consecuencias de la enfermedad y cada vez en más casos instaurar un 

tratamiento o cambiar el ya establecido.  

Las técnicas genéticas que permiten estos diagnósticos etiológicos son muy jóvenes y 

por tanto todavía no totalmente asumidas por los neuropediatras. Incluso en las guías 

de diagnóstico de las diferentes sociedades científicas, sus algoritmos están desfasados 

por la rápida incorporación de nuevas técnicas.  

En la presentación oral se revisan las técnicas actuales así como los últimos avances en 

las mismas que se están incorporando a la práctica clínica. 

Conclusiones 

Estos algoritmos serán en breve revisados a la vista de los últimos estudios publicados 

sobre el rendimiento diagnóstico del análisis del exoma y del genoma completo así 

como la mayor capacidad de las técnicas de secuenciación masiva para detectar no 

solo variaciones en el número de copia sino también las expansiones de tripletes en el 

gen FMR1. 

En 2019 ya se propuso el siguiente algoritmo por un comité de expertos: 

• Secuenciación completa del exoma en pacientes con discapacidad intelectual o 

TEA 

• Si no se halla variante patogénica, y no se han analizado las CNVs realizar un 
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• Si ninguno de los dos anteriores son diagnósticos, se deben de reanalizar las 

variantes de significado incierto halladas periódicamente. 

En 2022 podríamos añadir como siguiente paso análisis de secuenciación completa del 

genoma. El rendimiento del análisis del genoma en trastornos del neurodesarrollo esta 

entre el 41 y el 73%, aunque las series son todavía pequeñas es claro que se impondrá 

en breve como test de primera línea.3 

 

 


