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g Las enfermedades raras o poco frecuentes son

# las que afectan a una proporcion muy pequefia
& de la poblacién. En Europa, una enfermedad se
¥ considera rara cuando la padecen menos de

£ 5 personas por cada 10 000 habitantes.

§ El cariotipo es una técnica de andlisis genético

¥ que ofrece una vista panoramica de todos los
# cromosomas, por lo que es (til para detectar
g pérdidas o ganancias de trozos grandes o

E incluso de cromosomas completos.
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Otras técnicas detectan defectos mas sutiles.
¥ Asi, los arrays rastrean y resaltan zonas
§ concretas del genoma en las que hay pequefias
§ duplicaciones o pérdidas; mientras que la .
| secuenciacion masiva analiza letra por letra toda §
% la composicion del genoma en busca de erratas.

isSe puede saber
dénde esté la pareja

§ Poner nombre a la enfermedad cuanto antes

g evita el sufrimiento debido a la incertidumbre y
t permite buscar el tratamiento mas adecuado.

¢ El anélisis genético es vital para acortar el

§ tiempo que transcurre desde el inicio de los
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CON TECNICAS GENETICAS:

& [ primeros
gintomas

SIN TECNICAS GENETICAS:

t sintomas hasta el diagndstico.

Diagnéstico
equivocado

Visitas a decenas
de especialistas
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como mucho, 5 personas por cada 10 000 habitantes. Instagram: https://www.instagram.com/p/DGm7IleqrKb
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Soy Licenciada en Biologia por la Universidad de Leén (ULE), donde
también cursé el Master en Innovacién en Ciencias Biomédicas y de la
Salud. Fascinada por la biomedicina, accedi a la Formacién Sanitaria
Especializada (BIR) y trabajé 4 afios en el Hospital Central de Asturias
(Oviedo), donde obtuve la especialidad de Bioquimica Clinica. Durante ese
tiempo, también me involucré en un proyecto de investigacién centrado
en la busqueda de biomarcadores de preeclampsia, lo que me permitié
defender mi tesis doctoral en Biologia Molecular y Celular. Mi trayectoria
laboral siempre ha estado guiada por mis dos pasiones: la ciencia y la
comunicacioén cientifica. Tras un tiempo como investigadora posdoctoral
en el Departamento de Ciencias Biomédicas de la ULE, colgué la bata
unos afios para trabajar como redactora médica. Actualmente, fiel al
binomio ciencia-comunicacién, trabajo como técnica de laboratorio en el
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