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El principal objetivo de este proyecto es estudiar una cohorte de
pacientes con discapacidad intelectual, autismo y/o epilepsia, todos
ellos sin causa molecular conocida. Se creara una base de datos
comun, en la que se integraran casos prospectivos y los previamente
recogidos desde Redes de investigacion (RECGEN, GIRMOGEN) vy
desde los centros hospitalarios de los grupos participantes. Tras la
evaluacion por un comité de expertos, con posible valoracion de las
pruebas complementarias realizadas y otras nuevas a solicitar desde el
centro asistencial, se seleccionaran casos candidatos a nuevos estudios
(todavia sin diagnédstico) estableciendo una priorizacién con criterios
rigurosos de potencial utilidad y necesidad. Se realizara el estudio
genémico mas apropiado, secuenciacion del genoma, exoma o
transcriptoma. La correcta caracterizacion molecular tendra un gran
impacto en la practica clinica porque aportara un mejor conocimiento de
su patogenia y permitira el correcto asesoramiento genético de las
familias afectadas en esta cohorte. El proyecto esta estrechamente
relacionado con una linea estratégica del CIBERER y del consorcio
Internacional IRDIRC que es el abordaje de las enfermedades raras no
diagnosticadas y se sustenta en otras acciones intramurales
encaminadas a optimizar herramientas y recursos para estudios
genomicos en poblacién espafiola.
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Importe de la ayuda 149.758,34€
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