ESTUDIOS GENETICOS MICROARRAYS

La utilizacién del andlisis genémico completo mediante microarrays y Whole Exome
Secuencing se ha incrementado especialmente en Pediatria, evolucionando hasta convertirse
en la integracion molecular de las tecnologias de secuenciacién completa, logrando un

particular impacto tanto en los pacientes como en el grupo familiar.

Entrevistas con las unidades médicas ejecutoras afirman que estas técnicas son mas

beneficiosas para las pacientes, comparadas con los estudios cromosémicos.

Los inconvenientes radican en el consentimiento informado y la transmisién de los

resultados, especialmente en pacientes asintomaticas o hallazgos casuales.

Es importante que los familiares reciban informacion previa y posterior a los estudios, por

parte de personal altamente capacitado, para un adecuado asesoramiento genético.

Un area particularmente auspiciosa para estas técnicas, son los estudios prenatales ante la

deteccion de algunas anomalias por ecografia.

Esta técnica descripta supera los estudios cromosomicos convencionales sin llegar a justificar

su uso rutinario, teniendo en cuenta el costo-beneficio.

Por el contrario se justifica su implementaciéon en casos de embarazo de alto riesgo,
trastornos genéticos sin diagnéstico preciso o resultados poco claros con las técnicas de

analisis cromosomico.

Existen también otros estudio que puedan considerarse “determinantes” en el contexto

clinico.
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