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Unidad de Diagnóstico Molecular y Genética Clínica.

Estudios anuales de NGS
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Actualización en Enfermedades Minoritarias

1. Ataxia de Friedreich: 
2. Atrofia Muscular Espinal Proximal: 
3. Complejo Esclerosis Tuberosa: 
4. Displasia Renal: 
5. Distrofia Miotónica de Steinert: 
6. Enfermedad de Fabry:
7. Enfermedad de Gaucher: 
8. Enfermedad de Huntington:
9. Enfermedad de Niemann Pick: 
10. Enfermedad de Rendu Osler: 
11. Enfermedad de Wilson: 
12. Esclerosis Lateral Amiotrófica: 
13. Fenilcetonuria: 
14. Fibrosis Quística: 
15. Hemofilia A: 
16. Osteogénesis Imperfecta: 
17. Retinosis pigmentaria:
18. Síndrome de Angelman: 
19. Síndrome de Beckwith Wiedemann: 
20. Síndrome de Goodpasture:
21. Síndrome de Marfan:
22. Síndrome de Prader Willi: 
23. Síndrome de Williams:
24. Síndrome de X Frágil: 

24 entidades clínicas



24 entidades clínicas

1. Ataxia de Friedreich: FXN
2. Atrofia Muscular Espinal Proximal: SMN1
3. Complejo Esclerosis Tuberosa: TSC1, TSC2
4. Displasia Renal: PAX2, HNF1B, EYA1
5. Distrofia Miotónica de Steinert: DMPK
6. Enfermedad de Fabry: GLA
7. Enfermedad de Gaucher: GBA
8. Enfermedad de Huntington: HTT
9. Enfermedad de Niemann Pick: SMPD1, NPC1, NPC2
10. Enfermedad de Rendu Osler: ENG, ACVRL1, SMAD4
11. Enfermedad de Wilson: ATP7B
12. Esclerosis Lateral Amiotrófica: SOD1, C9orf72, TARDBP, FUS
13. Fenilcetonuria: PAH
14. Fibrosis Quística: CFTR
15. Hemofilia A: F8
16. Osteogénesis Imperfecta: COL1A1, COL1A2
17. Retinosis pigmentaria: RHO, USH2A, RPGR…
18. Síndrome de Angelman: UBE3A
19. Síndrome de Beckwith Wiedemann: CDKN1C, H19, KCNQ1OT1
20. Síndrome de Goodpasture: COL4A3, COL4A4
21. Síndrome de Marfan: FBN1
22. Síndrome de Prader Willi: 15q11-q13
23. Síndrome de Williams: 7q11.23
24. Síndrome de X Frágil: FMR1

30 genes
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Prevalencia puntual a 1 de enero de 2021 por 
Comunidad Autónoma de residencia. Prevalencia 
por cada 10.000 habitantes, estimada según casos 
reportados en 2023.

Retinosis Pigmentaria y 
Retinosis Pigmentarias 
Sindrómicas

1,025
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¿Qué pasa con las enfermedades ultra-raras?

¿Qué pasa con los otros pacientes?



OMIM® - Online Mendelian Inheritance in Man®
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Estudio Exoma (WES)
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Genómica

Estudio Exoma (WES) Genoma completo

Estudio 

individual

gen a gen

Pre-genómica

Conocimiento científico



Actividad de la GENIB: rendimiento diagnóstico en las Illes Balears

3300 PACIENTES NGS

Negativo VUS Patogénica

52%

30%

18%

Base de Datos genómicos
4000 secuencias
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Novaseq 6000DX
2023

Exoma - Trio

Agilidad del análisis NGS:

* Descartar variantes dudosas mediante segregación 

en los progenitores.

*Detección de variantes de novo.

* Detección de variantes en heterozigosis compuesta

* Evita comprobación por Sanger en los progenitores.

Permitiendo:

* Análisis rápido.

* Informe concluyente (Informe Negativo)
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Rendimiento global 173 estudios trio prenatales (2020-2023)

Prevención y Diagnóstico Precoz de Enfermedades Minoritarias
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