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Resumen

Objetivos: Describir los resultados y la rentabilidad diagndstica de los estudios genéticos de
leucoencefalopatias realizados en nuestro centro por secuenciacion NGS.

Material y métodos: Andlisis retrospectivo de los paneles genéticos de leucoencefalopatia
realizados entre 2019-2022. Se realiz6 un estudio del exoma filtrando por los genes asociados a
leucoencefalopatias (127 genes).

Resultados: Se analizaron 88 pacientes; la media de edad fue de 47 anos (DT 27,11), siendo el
61,3% mujeres. Al dividir los estudios por edad, el 30,7% fueron pacientes con inicio de la
sintomatologia 16 afios, se detectaron en 3 pacientes 3 variantes patogénicas en el gen NOTCH3
(c.1819C>T; ¢c.1819C>T y ¢.1630C>T). En otros 3 pacientes se detectaron variantes probablemente
patogénicas en heterocigosis en los genes HTRA1 (¢.820C>G y ¢.820C>G) y NOTCH3

(c.3846 3848del) y otras dos variantes de significado incierto en los genes CSF1R (c.1985 1987del)
y NOTCH3 (c.1193-2A>QG).

Conclusion: En nuestra serie, obtuvimos una rentabilidad diagnostica de los estudios genéticos de
leucoencefalopatias del 13,6%. A pesar de estos resultados, en paciente con leucoencefalopatia e
historia familiar o sospecha de etiologia genética es recomendable su realizacion por la informacion
diagndstica que aportan.
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