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Quin era l'objectiu del projecte?

Determinar el rendiment diagnostic de la seqlienciacié completa de I'exoma (WES),
interpretat amb un metode de prioritzacidé basat en el fenotip clinic, en pacients amb
paraparesies espastiques hereditaries sense diagnostic, malgrat estudis genétics i

bioguimics previs dirigits a las etiologies sospitoses.

Que han descobert?
Hem obtingut un rendiment diagnostic molecular del 60% i hem descobert 7 gens candidats

nous, actualment en validacié funcional.



La sequenciacié complerta de I'exoma (WES), complementat amb un métode de prioritzacid
basat en el fenotip clinic, augmenta significativament el percentatge de pacients
diagnosticats i escurca el temps d’arribar al diagnostic, fent possible un consell genétic
adequat. A més, possibilita el diagnostic de fenotips atipics i de nous gens candidats, i ajuda

a millorar el coneixement dels mecanismes fisiopatogénics implicats en aquestes malalties.



