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Resumen

Objetivos: Determinar larentabilidad diagnostica de los estudios de NGS en una serie de ataxia cerebel osa
(AC) y paraparesia espastica (PE) progresiva, con sospecha de origen hereditario, en seguimiento en Unidad
de Trastorno del Movimiento del HUVR.

Material y métodos: Seincluyeron 174 pacientes con AC, y 122 pacientes con PE. Se valoraron |os estudios
de NGS realizados (estudio de paneles de genes o target sequencing (TS), y estudios de exoma (WES)). Se
valoro el resultado de dichos estudios como: positivo (confirmacion genética), negativo (sin hallazgos), o no
concluyente (variantes de significado incierto).

Resultados: En laseriede AC serealizaron 72 estudios de TSy 22 estudios de WES, en la serie de PE se
realizaron 49 estudios de TSy 25 WES. El resultado de estos estudios fue positivoen 21 TSy 5WESen |la
seriede AC,y 17 TSy 10 WES en la serie de PE. El porcentaje de diagnostico de confirmacion en la serie de
AC pasade 36,2% en laerapre-NGS, a48,27% con estudiosde TS, y se eleva hasta el 51,14% con estudios
de WES. En la serie de PE pasa de 53,22% en la era pre-NGS a 66,93% con los estudios de TS, y se eleva
hasta 75% con estudios de WES.

Conclusion: Trasrealizar estudios de NGS en una serie de AC y PE con sospecha de origen hereditario, se

eleva el porcentaje de diagnostico de confirmacion hasta 51,4% en pacientes con AC, y hasta 75% en
pacientes con PE.
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