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PROCEDIMIENTO UDP 

 
[Dirigido a los médicos responsables del paciente] 
 
El procedimiento se inicia con la propuesta del equipo médico de un paciente para su 
inclusión de acuerdo con los siguientes criterios:  
 

1. Hallazgos genéticos sin evidencia suficiente de patogenicidad (variantes de 
significado incierto, VUS) en genes que tienen un fenotipo MIM (Mendelian 
Inheritance in Man, https://omim.org/ ) asociado. 

 
2. Incongruencia entre el fenotipo MIM y el genotipo del paciente: nuevos fenotipos 

que podrían estar asociados al gen. 
 
3. Fenotipo clínico complejo del paciente, con discrepancias o congruencias parciales 

respecto del genotipo candidato identificado. 
 
4. Sospecha de la presencia de una segunda enfermedad en el paciente 

(comorbilidad). 
 
5. Dificultades en la interpretación del patrón hereditario de una variante del 

paciente. 
 

6. Genes sin fenotipo MIM: el paciente presenta una variante patogénica en un gen 
no asociado a enfermedad (nuevo gen – gene discovery?). 

 
7. Sospecha clínica de enfermedad recesiva en un paciente con una única variante 

genética identificada, lo que sugiere la presencia de una segunda variante. 
 
8. La necesidad de la búsqueda de diagnóstico mediante análisis multiómicos. 

 
A continuación, si el paciente cumple con los criterios de inclusión, se realizan las 
pruebas de genómica funcional bien in silico, bien in vitro o aplicando ambas 
aproximaciones para determinar el impacto biológico y patológico de las variantes 
genéticas.  
Los métodos incluyen análisis genéticos, moleculares y celulares, como son técnicas de 
PCR cuantitativa, clonación y expresión génica, secuenciación de DNA o cDNA, 
localización subcelular de proteínas, interacción entre proteínas, análisis de imagen 
celular mediante microscopía confocal, etc.  

 
Se han definido cuatro tipos de petición asociadas a las diferentes pruebas funcionales: 
 

• SILICO: estudio in-silico de la variación genética: 
o Predecir el impacto de la variante candidata en el DNA, RNA y/o proteína. 
o Identificar la variante causal mediante el análisis de datos ómicos. 

https://omim.org/
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• DTDNA: validación experimental de las predicciones in silico utilizando DNA del 
paciente (sangre periférica u otros tejidos). 
 

• DTRNA: validación experimental de las predicciones in silico utilizando RNA del 
paciente (sangre periférica u otros tejidos).  
 

• DTFIBR: validación experimental de las prediciones in silico en fibroblastos del 
paciente. 

 

 

Al final se emite un informe biológico y la toma de decisiones conjunta con el equipo 
médico. 


