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hereditarias

E.A. ELCHE
Una empresa del Parque Cientifi-
co de la Universidad Miguel Her-
nandez (UMH) de Elche ha desa-
rrollado un test para disminuir el
riesgo de enfermedades en la
descendencia.

Fibrosis quistica, sordera
congénita no sindrémica o atro-
fia muscular espinal son algu-
nas de las enfermedades here-
ditarias recesivas mas comunes
en la sociedad, pese a que la
mayoria de sus portadores no
son conscientes de que pueden
transmitirlas a su descendencia
através de sus genes.

Esta es una de las conclusio-
nes que ha determinado el es-
tudio realizado por la spin-off
del Parque Cientifico de la
UMH de Elche e-GenetiCare,
en colaboraci6n con la Unidad
de Genética del Hospital HLA
Vistahermosa de Alicante.

El test empleado para este
estudio ha sido concebido con
el propésito final de disminuir
el riesgo de tener descendencia
de estas enfermedades en el ca-
so de las parejas que se some-
ten a procesos de reproduccion
asistida y precisen gametos
(6vulos y espermatozoides) do-
nados.También servira para
que los donantes de gametos
sean conscientes de que son
portadores de estas patologias.

Segtin el estudio publicado
por e-GenetiCare y la Unidad de
Genética del Hospital HLA Vis-
tahermosa de Alicante en la re-
vista Genética Médica y Genémi-
ca, la fibrosis quistica, la sordera
congénita no sindrémica, la atro-
fia muscular espinal, la fenilceto-
nuria y la fiebre mediterranea fa-
miliar han sido las enfermeda-
des que presentaron una mayor
tasa de los portadores.

La doctora en Bioquimica,
Master en Medicina y Genética
Reproductivas y directora de
Comunicacion de e-GenetiCa-
re, Estefania Montoya, ha expli-
cado que detectar estas muta-
ciones les «permite minimizar
el riesgo de que la descenden-
cia desarrolle las enfermedades
vinculadas a ellas».

La investigacion realizada
por esta spin-off muestra los re-
sultados de la implementacién
de este test en una poblacién de
523 candidatos a donantes de
gametos, de los que aproxima-
damente un 80 % eran mujeres
y un 20 %, hombres.

Tras el estudio, la empresa
determiné que un 20,3 % de la
poblacion estudiada es portado-
ra de, al menos, una mutacion
patogénica o, probablemente,
patogénica y hereditaria.



