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Identificacion de variantes e interpretacion
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El ejercicio de identificacién de variantes por tecnologias moleculares, como la secuenciaciéon, es un proceso complejo que
requiere protocolos, controles de calidad, y conocimiento técnico y clinico. La complejidad del proceso no termina con la
identificacion de una variante gendémica, sino que los genetistas moleculares y clinicos deben tener suficiente conocimiento y

experiencia para la interpretacion del hallazgo y sugerir el impacto que esta variante podria tener o no en el paciente.

La interpretacion no es un ejercicio aislado, mas requiere de una revisidén repetitiva y revision sistemdtica de la literatura
disponible sobre la variante en cuestion. Igualmente, se requiere conocimientos de epidemiologia, estadistica, metodologia de la
investigacion para poder establecer una interpretacion razonable, con la mayor certeza posible, lo cual es de especial importancia
en un entorno clinico. El dominar los nuevos recursos informaticos como lo son las bases de datos de variantes (ClinVar, ClinGen,
entre otras) y conocer la frecuencia poblacional de dicha variante son destrezas adicionales necesarias en el ejercicio del

diagnostico clinico molecular.

Por esta razon, en este nimero tenemos el agrado de presentarles tres casos clinicos enfocados en diagnésticos moleculares: un
caso del Sindrome Allan-Herndon-Dudley, otro sobre el hipercolesterolemia familiar, y finalmente, un tercer caso clinico sobre el
Sindrome de Pitt-Hopkins. Los tres presentan diferentes abordajes, perspectivas, y conclusiones, permitiendo ver las metodologias
ya implementadas en nuestra regién. Igualmente, presentamos un articulo sobre el dolor y sus bases genéticas, poniendo en
perspectiva la variabilidad de percepcion de cada individuo ante estimulos de dolor, el cual puede depender de factores

genéticos, epigenético y ambientales.

Este nUmero muestra nuestros esfuerzos regionales para llevar a cabo diagnéstico molecular y medicina de precision, que ya son
una realidad en nuestros paises, y al mismo tiempo, compartimos conocimiento y experiencias, las cuales nos permitirdn

documentar los avances en esta disciplina de la Genética y la Genémica Clinica.

Una vez mas, le agradecemos a usted lector, por valorar este esfuerzo grupal, y lo invitamos a participar en este ejercicio
académico en nuestros préximos numeros. Esperamos que sea nuevamente de su agrado este segundo nimero que hemos

preparado para usted.
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