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Un mensaje de bienvenida
de Cure CLCN4

Al inicio de este camino que es recibir un diagnostico de la condicidon
relacionada con el CLCN4, te damos una calurosa bienvenida a nuestra
comunidad. Comprendemos los retos y emociones que conlleva navegar
por este nuevo terreno, y estamos aqui para ofrecerte apoyo,
informacion y conexion.

En este paquete de bienvenida, encontraras una guia completa para
entender la biologia y genética basica de la condicion del CLCN4,
reconocer sus sintomas y entender los posibles tipos de atencion meédica
que pueden ser necesarios. Estos recursos se han disehado para
empoderarte y ayudarte mientras das los primeros pasos en la gestion de
este diagnostico. En estas paginas, tambien conoceras a Cure CLCN4,
nuestra mision, nuestro trabajo y como estamos marcando la diferencia.
Y lo que es mas importante, descubriras como conectar con nuestra
comunidad, un grupo de familias y expertos que comparten experiencias
y se dan fuerza mutuamente.

Cuando estés preparado, te invitamos a comprometerte mas
profundamente con nuestros esfuerzos. Ya sea participando en la
investigacion, inscribiendote en nuestro registro de pacientes o
contribuyendo a las iniciativas de recaudacion de fondos, tu implicacion
puede impulsar avances cruciales y fomentar una comunidad mas fuerte.

Por favor, recuerda que la informacion que aqui se ofrece sirve de apoyo -
no sustituye- a la orientacion de profesionales médicos. Te instamos a
que comentes todas las decisiones relacionadas con la salud con tu
asesor genetico o médico de cabecera para asegurarte de que tu
atencion sanitaria se adapta perfectamente a tus necesidades.

No estas solo. Estamos aqui para responder a tus preguntas, ayudarte a
ponerte en contacto con otras personas y apoyarte a lo largo de tu viaje
con calidez y comprension.

Un cordial saludo,
Cure CLCN4
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Cure CLCN4: Sobre
Nnosotros

Cure CLCN4 es una organizacion benéfica
registrada en el Reino Unido, cuyo objetivo
es proporcionar apoyo, concienciar y
financiar la investigacion médica vy
cientifica para la condicion relacionada con
el CLCN4. Cure CLCN4 fue fundada por
Peter Trill y Gina Tan, padres de Daphne,

una nifa con la condicidon del CLCNA4. Click aqui_para leer
nuestra historia

Cure CLCN4 se cred con el objetivo de impulsar la investigacion
cientifica bdsica y traslacional en esta condicion. Se basa en la
esperanza y el compromiso de que algun dia habra una cura para
Daphne y los nifios como ella.
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Nuestra Mision

Nuestra mision es mejorar la comprension y el tratamiento de la
condicion relacionada con el CLCN4 mediante la investigacion,
ademas de apoyar a las personas afectadas y a sus familias, e
impulsar iniciativas de concienciacién. Nos comprometemos a
fomentar la colaboracion entre cientificos, profesionales
sanitarios y comunidades para descubrir tratamientos eficaces y
mejorar la vida de las personas que viven con el CLCN4.

Nuestra Vision

Nuestra vision es un mundo en el que el diagndstico de la
condicion del CLCN4 venga acompanado de esperanza y apoyo,
no de incertidumbre. Nuestro objetivo es transformar el
panorama de la investigacion sobre el CLCN4, garantizando que
todas las familias tengan acceso a informacion precisa y
completa, a terapias eficaces y especificas para el CLCN4y auna
comunidad de apoyo. Conectando a las familias entre siy con los
principales expertos, pretendemos construir una solida red de
concienciacion y apoyo, que capacite a las personas y a sus seres
queridos para afrontar este reto con conocimiento y fuerza
colectiva.



https://cureclcn4.org/es/nuestra-historia/
https://cureclcn4.org/es/nuestra-historia/
https://cureclcn4.org/es/nuestra-historia/
https://cureclcn4.org/es/nuestra-historia/
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Tu Lista

Mientras navegas este nuevo capitulo, hemos elaborado una
lista de pasos iniciales que puedes dar para estar mas
Cd informado, apoyado e implicado. Cada accion te ayudara a
- conectar con otras personas, a acceder a recursos valiosos y
a contribuir a nuestra comprension conjunta del CLCNA.

Visita nuestra pagina web y siguenos en redes sociales

Nuestras  plataformas  proporcionan @% 0 '@l
informacion sobre el CLCN4, investigacion, Zk

nuestra comunidad y mucho mas. Haz clic
en losiconos y siguenos!

Unete al Grupo de Facebook ‘CLCN4 Families’

Puedes ponerte en contacto con otras familias que
viven con el CLCN4 a través de un grupo de apoyo
privado de Facebook, para que puedas compartir
historias y aprender lo que ha ayudado a los demas.

Suscribete a nuestro boletin

(\

Mantente al dia de toda la informacidn mas reciente
suscribiéndote a nuestro boletin de noticias. Es una forma

estupenda de recibir actualizaciones periddicas
directamente en tu bandeja de entrada.

Inscribete en el Registro de Pacientes del CLCN4

Contribuye a la investigacion del CLCN4 uniéndote a nuestro
Registro de Pacientes. Tu participacion ayuda a los investigadores a

&

conocer mejor la enfermedad, y te proporciona actualizaciones

importantes.
e



https://www.youtube.com/channel/UCRW4Rr-TESNPeGZI8ubTMyA/playlists
https://uk.linkedin.com/company/cure-clcn4
https://www.facebook.com/CureCLCN4
https://www.instagram.com/cure_clcn4/
https://cureclcn4.org/es/
https://www.facebook.com/groups/272975780022928/
https://forms.office.com/pages/responsepage.aspx?id=uYeda7bwn02mnKYv7X133Rr2--0IybVDrdUAU1dxwcxUMDM2MzZTS0VZSUZHVVRFT0IzSlBNTU4zNS4u&route=shorturl
https://forms.office.com/pages/responsepage.aspx?id=uYeda7bwn02mnKYv7X133Rr2--0IybVDrdUAU1dxwcxUMDM2MzZTS0VZSUZHVVRFT0IzSlBNTU4zNS4u&route=shorturl

Condicion del
CLCN4:Biologia

La condicion relacionada con el CLCN4 es una
enfermedad genética rara del neurodesarrollo que
puede causar diferencias en el aprendizaje, la
neurodiversidad y la salud.

cQuéesel CLCN4?

e El CLCN4 es un gen que
codifica (da instrucciones
para) la produccion de la

proteina CIC-4.

e AUNn no estamos seguros de Gen del CLCN4 Proteina del CIC-4
cual es la funcion exacta del Al jgual que los libros de recetas
ClC-4, pero sabemos que es contienen instrucciones para hacer una
importante para ayudar a comida especifica, el ADN contiene
nuestro cerebro a genes, que proporcionan instrucciones
desarrollarse y funcionar para la produccion de una proteina

especifica, una pequefia molécula con
un trabajo (funcion) especial en el

;Oué causa la condiciéon  cuerpo.
relacionada con el CLCN4?

e |a condicion relacionada con el CLCN4 esta causada por L :
cambios  (también  conocidos como  variantes
patogénicas) en el gen CLCN4. g

e Estos cambios afectan a la funcion de la proteina CIC4,
causando la enfermedad relacionada con CLCN4.

e Los cambios en el gen CLCN4 pueden detectarse
mediante pruebas genéticas.

cLa condicion relacionada con el CLCN4 afecta a todos
porigual?

No hay dos individuos con la enfermedad relacionada con el CLCN4
iguales. El tipo y la gravedad de los sintomas dependen de muchos
factores, como el sexo y el tipo de variante; incluso los miembros de una
familia con el mismo cambio genético en el CLCN4 pueden experimentar
una gamay una gravedad de sintomas diferentes. Es importante saber que,
aungue se han hecho progresos en los ultimos afos, aun nos queda mucho
por aprender sobre esta condicidon médica.



¢La condicion del CLCN4 afecta tanto a mujeres como
a hombres?

cQueé necesitas saber?

e Enlos seres humanos, el sexo biologico esta determinado por los
cromosomas sexuales. Las mujeres tienen dos cromosomas X (XX), y
los hombres tienen un cromosoma Xy un cromosomayy (XY).

e Elgen CLCN4 estasituado en el cromosomaX.

 Estosignifica que las variaciones en el gen CLCN4 pueden afectar de
forma diferente a hombres y mujeres, ya que las muijeres tienen dos
copias del gen CLCN4, mientras que los hombres solo tienen una
copia.

e Tanto las mujeres como los hombres pueden padecer la condicion
relacionada con el CLCN4, pero el alcance y la gravedad de los
sintormas pueden variar en funcion de su sexo bioldgico.

e Dado que los varones solo tienen un cromosoma X, lo que significa
que solo tienen una copia del gen CLCN4, no tienen una copia «de
reserva» si tienen una variante patogenica en el gen CLCN4 que
afecte a la funcion del CIC-4. Los varones con una alteracion
patogénica del gen CLCN4, ya sea heredada de su madre o debida a
una alteracion de novo (nueva), tendran sintomas del CLCN4, pero
éstos pueden variar ampliamente en gravedad y frecuencia.

e Para las mujeres es mas complicado. El impacto en las mujeres
suele variar dependiendo de si son la primera persona de la familia
que tiene el cambio genético CLCN4 (de novo), o si lo han heredado
de uno de sus progenitores.

En resumen...

e Los varones con una variante CLCN4 patogénica siempre tienen
sintomas.

e |as mujeres con una variante patogenica de CLCN4 podrian no
estar afectadas en absoluto, tener sintomas leves o sintomas mas
graves.

e Las mujeres tienen mas probabilidades de verse afectadas si el
cambio genético se produjo de novo (cuando fueron concebidas) en
lugar de ser heredado de un progenitor. Aun nos queda mucho por
aprender para comprender mejor esta complejidad.



En la mayoria (pero no en todas) de las mujeres significativamente afectadas,
el cambio en el gen CLCN4 es de novo (lo que significa que no se ha
heredado y que son la primera persona de la familia que tiene el cambio
genetico).

Las mujeres que tienen un cromosoma X con un cambio en el gen CLCN4 (ya
sea heredado o de novo) suelen denominarse «portadoras». Las mujeres
portadoras pueden no tener ningun sintoma, o pueden tener algunos
sintomas de la enfermedad relacionada con el CLCN4, normalmente (pero
no siempre) de manera leve. Algunas mujeres portadoras pueden, por
ejemplo, tener problemas leves de aprendizaje o del habla, o una mayor
probabilidad de padecer problemas de salud mental (ansiedad y/o
depresion).

¢Cuales son las probabilidades de que una mujer portadora
tenga un hijo con la condiciéon del CLCN4?

Las personas con CLCN4 o que son @
portadoras del CLCN4 tienen
opciones a la hora de planificar
tener hijos y estas opciones
pueden discutirse mas a fondo con

un genetista clinico o un asesor €0 XY
genético. /N
/

Cuando una mujer portadora tiene
hijos, en cada embarazo hay un
50% de probabildades de
transmitir el cromosoma X con el
gen CLCN4 funcional y un 50% de
probabilidades de transmitir el

o o
cromosoma X con el gen CLCN4 w w

afectado (véase el diagrama
siguiente). Esto significa que, por 9)( X QY Y

portadora de CLCN4 tendria: e

Probabilidad Probabilidad Probabilidad Probabilidad
14 14 14 14

e 1 de cada 4 (25%) probabilidades

de un varon afectado. . . el
. o i i} i

5 cada 4 (25%) probabildaries o e e

alterada de la proteina ClC-4
(puede no estar afectada en - cromosoma X con gen CLCNA

absoluto o estar levemente funcional y funcién normal de la
afectad a). proteina ClC-4

e 1 de cada 2 (50%) posibilidades  w= == == = transmision de formas
de gque un nifio no esté afectado il s ol el

relacionada con CLCN4

por CLCN4 y no pueda transmitir
a sus hijos la enfermedad
relacionada con CLCNA4.



cComo se diagnostica la condicion relacionada con el
CLCN4?

La condicidon relacionada con el CLCN4 se diagnostica

- mediante pruebas genéticas. Una prueba muy utilizada es la

Z llamada secuenciacion completa del exoma, que lee el ADN

g de un individuo e identifica cambios o variantes que pueden
explicar un fenotipo clinico (sintoma o conjunto de
sintomas).

Tras las pruebas, se proporciona un informe genético detallado en el que se
describen los resultados. Es crucial que este informe se revise y se discuta
con un profesional sanitario experimentado, como un asesor genético o un
genetista clinico, que pueda ayudar a interpretar los resultados, orientar
sobre las posibles implicaciones y discutir siguientes pasos en la gestion y el
cuidado médico. Tambien podran ayudarte con preguntas sobre la herencia
de laenfermedad y la planificacion familiar.

Recibir la noticia

Para algunas familias, recibir un diagnéstico genético es un alivio. Otras
pueden sentirse abrumadas y tristes. Es muy habitual tener una mezcla de
pensamientos y sentimientos, y tus esperanzas y expectativas para el futuro
pueden cambiar con el tiempo.

Aunque las experiencias pueden ser compartidas, las personas y las familias
pueden responder de distintas maneras y tener distintas necesidades de
informacion y apoyo. Muchos padres describen un proceso continuo de
adaptacion a un enfoque diferente y de busqueda de formas de celebrar los
logros de su hijo conseguidos a su manera y a su tiempo. Es muy importante
recordar que el diagnostico es solo una de las muchas cosas que hacen que
tu hijo sea unico.

Comprender tu informe genético puede resultar abrumador. Por eso
incluimos una seccién «Comprender tu informe genético» en nuestro
proximo pack informativo de Cure CLCN4 (Diciembre de 2024). Esto te
ayudara a comprender o esencial de tu informe, pero para obtener
informacion detallada, consulta a un asesor genético o a un profesional
sanitario con experiencia.



Condicion del CLCN4:
Sintomas

A medida que aprendas mas sobre la condicion del CLCN4, es importante
que te familiarices con sus posibles sintomas. Aqui te ofrecemos una lista de
sintomas observados previamente. Recuerda que su presencia y gravedad
pueden variar mucho. No todos los pacientes experimentaran todos los
sintomas de la lista, y los sintomas varian, incluso en la misma familia. Esta
informacion pretende servirte de guia, ayudandote a ser consciente de los
posibles sintomas, y para que la atencion médica de tu hijo@ se puedan
adaptar a ellos. Si entiendes lo que puede ocurrir, podras defender y apoyar
mejor las necesidades sanitarias de tu hij@.

Discapacidad intelectual Enfermedades de salud mental (por

La mayoria de los varones y la mayoria de las ejemplo’ ansiedad)
mujeres con una alteracion de novo del CLCN4 Varones: 30%
. (o]

tendran discapacidad intelectual, que puede ser . e
entre leve y grave. En las mujeres con una Mujeres (de novo): 45%

variante hereditaria de CLCN4 , sélo alrededor Mujeres (heredada): 10%
del 25% tendran discapacidad intelectual. . e
Condiciones del
Dificultades del habla y del comportamiento (e.g.,
lenguaje autlsmO)

Varones: 55%
Mujeres (de novo): 40%
Mujeres (heredada): 15%

Dificultades con

la alimentacion
Varones: 20%

Mujeres (de novo): 55%
Mujeres (heredada): 10%

Baja estatura
Varones: 15%

Mujeres (de novo): 30%
Mujeres (heredada): <5%

Varones: >95%
Mujeres (de novo): 95%
Mujeres (heredada): 15%

Epilepsia
Varones: 60%
Mujeres (de novo): 25%
Mujeres (heredada): 5%

Microcefalia
(cabeza mas pequena)
Varones: 20%

Mujeres (de novo): 70%
Mujeres (heredada): <5%

Reflujo gastrointestinal Estrefimiento
Varones: 15% Varones: 15%
Mujeres (de novo): 25% Mujeres (de novo): 35%
Mujeres (heredada): <5% Mujeres (heredada): <5%
Afecciones del movimiento Discapacidad visual y/o auditiva
(como la ataxia) Varones: 10%

Mujeres (de novo): 15%

Ob i les: 10% .
servaciones generales b Mujeres (heredada): <5%

*Porcentajes actualizados Febrero Problemas con el sueno
2023 (Palmer et al., 2023) Varones: <5%
Mujeres (de novo): 25%
Mujeres (heredada): <5%



https://cureclcn4.org/palmer-et-al-2022-a-summary-for-families/

Condicion del CLCNA4: “
Atencion medica

El equipo meédico especialista de tu familia dependerd de cudles
sean los principales sintomas del CLCN4 en tu familia y de como
cambien con el tiempo. La condicion relacionada con el CLCN4
puede variar mucho de una persona a otra, por lo que consultas
periodicas con un pediatra ayudardn a identificar cualquier
sintoma que pueda requerir una intervencion temprana y una
atencion especializada, y te ayudardn a obtener una atencion y un
apoyo coordinados y proactivos .

paraepilepsiay pararetrasoenel Pediatra
movimientos hablay el cuidados
descoordinados desarrollo del generales
(ataxia) lenguaje
Psiquiatra e T Meédico del
9 ¢Quienpuede suefio
para condiciones de salud oara problemas 'L
s formarpartedetu Gt
bipolar). Idealmente conun H ~l 3 retsu .
psiquiatra con experiencia ECIUIpO mEdICO?
entrastornos del
neurodesarrollo.
V Fisioterapeuta Neurogastrglenterélogo
paraeltono . para prob'emas
. Oftalmodlogo digestivos (por
muscular bajo g ejemplo, estrenimiento

(hipotonia) para problemas y reflujo
) visuales (de vista) gastrointestinal)

N~ i
Endocrinélogo Qfg‘@/
% . . | | U w

para crecimiento
lento/ retraso del
crecimiento




Es muy importante que sepas que, aunque
ahora mismo no tenemos una cura para la
condicion relacionada con el CLCN4, existe
apoyo profesional que marcara una gran
diferencia en la salud, el desarrollo y el
bienestar futuros de tu hij@.

Hay terapias disponibles para muchas de las complicaciones que pueden
desarrollarse en alguien con el CLCN4. La intervencion temprana ayudara
alaprendizaje y al desarrollo social de tu hijo, por lo que es importante que
estas terapias se inicien lo antes posible.

Hay tres areas de especial importancia para una buena calidad de vida:

Control de la epilepsia Apoyoalasalud Sueno
(silahay) mental

Recursos - para compartir con tu médico

e El CLCN4 Gene Review - jun recurso excelente para
compartir con tu médico y profesionales sanitarios! Esta
publicacion contiene informacion actualizada sobre la
enfermedad del neurodesarrollo relacionada con el gen
CLCN4, incluido el diagndstico, las caracteristicas clinicas,
terapias y recursos.

¢ Un enlace al sitio web de la serie web Gen de la Enfermedad
Humana, donde pueden conectar directamente con
nuestras especialistas clinicas y cientificas, la Dra. Emma
Palmery la Dra. Vera Kalscheuer.
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https://www.ncbi.nlm.nih.gov/books/NBK575836/#:~:text=CLCN4%2Drelated%20neurodevelopmental%20disorder%20(CLCN4,disorder)%2C%20epilepsy%2C%20and%20gastrointestinal
https://humandiseasegenes.nl/clcn4
https://humandiseasegenes.nl/clcn4

Condiicion del CLCN4:
Preguntas Frecuentes

Sintomas del CLCN4

¢Existen problemas de alimentacidn o intestinales relacionados con la
enfermedad CLCN4?

Los problemas intestinales no son infrecuentes, incluidos el reflujo
gastrointestinal y el estrefiimiento, asi como las dificultades con la
g alimentacion. Esto se debe probablemente a que el CLCN4 es importante
~ para el funcionamiento del sistema nervioso, no solo en el cerebro, sino
J{% también en el sistema nervioso intestinal. Un intestino lento o que no
O funciona puede provocar dolor y malestar, y puede ser mas dificil dormir,
comer y aprender. Si tienes dudas, pide que te remitan a un
gastroenterologo (especialista del aparato digestivo).

Mi hijo tiene mucho estrefiimiento. ; Qué puedo hacer?

Si tu hijo tiene problemas para defecar, es importante que visites a un gastroenterdlogo.
Aunque el uso de laxantes suele ayudar con este problema, hay otras cosas que se
pueden hacer para ayudar a tu hij@ air al bafio. Es importante que esto ocurra cada dos
dias o, idealmente, todos los dias, ya que el estrenimiento puede causar otros sintomas,
como reflujo &cido o dolor abdominal.

¢Laepilepsia puede empezar a cualquier edad?

mas detalles) con la condicion del CLCN4 desarrollan epilepsia, que
suelen controlarse bien con medicacion anticonvulsiva estandar. Lo
mas habitual es que las crisis aparezcan en los 3 primeros afos de vida,
aungue se han dado casos de aparicion mas tardia (en la adolescencia).

Aproximadamente un tercio de las personas (vease la pagina 9 para .

Me preocupa que mi hijo desarrolle epilepsia. ; Qué puedo hacer?

Preparate. Aprende qué aspecto puede tener una crisis epiléptica y habla con el
pediatra de tu hijo sobre qué hacer si ves un movimiento o un patron de
comportamiento inusual. Si observas un movimiento o comportamiento inusual,
grabalo en tu teléfono para poder ensenarselo al médico. También es Util estar al
dia de los cursos de primeros auxilios.




¢Como son los hitos del desarrollo, como el control de esfinteres, el habla, las
habilidades motoras, etc., en personas con el CLCN4?

Las personas con la condicion relacionada con el CLCN4 progresan a su propio ritmo,
y no hay dos individuos exactamente iguales. Esta variacion se observa incluso entre
hermanos con la enfermedad dentro de la misma familia.

Y lo que es mas importante, y mas aun con la
disponibilidad de terapias modernas, por lo general
vemos que los individuos siguen adquiriendo habilidades
con el tiempo en lugar de perderlas. El ritmo al que
desarrollan estas habilidades suele seguir sus patrones
de desarrollo anteriores. Por tanto, esperamos que cada
niNo siga avanzando a su propio ritmo.

¢Qué medidas deben tomarse para garantizar que un nifio con la condicion
relacionada con el CLCN4 recibe un apoyo adecuado para su desarrollo?

Para garantizar un desarrollo optimo, es crucial que el nifno se someta a una
evaluacion completa del desarrollo. Basandose en esta evaluacion, debe accederse a
las terapias adecuadas, como logopedia, fisioterapia y terapia ocupacional.

éSuelen verse afectados el hablay el lenguaje enla
condiciéon del CLCN4?

Las investigaciones han demostrado que el 100% de los varones
con la condicion del CLCN4 y el 95% de las mujeres con variantes
de novo* tienen dificultades del habla y el lenguaje. Las personas
afectadas pueden tardar mas en aprender a hablar, pueden tener
dificultades para articular o hablar con claridad y fluidez, y pueden
necesitar apoyo especializado de un logopeda.

(*<15% de las mujeres con variantes hereditarias tienen estas
dificultades)

¢Qué se puede hacer paraayudar a lacomunicacion de las personas con
la condicion del CLCN4?

Aunque muchas personas con la condicién del CLCN4 no
puedan utilzar palabras para comunicarse, pueden
expresarse de otras formas. Es fundamental consultar a un Z

228 |&||8]2

[8[3[2:[2] % 8 ]g]
(/g[8 ][5 @143 [=

especialista en lenguaje y habla que pueda evaluar a tu hijo A g) [§
y explorar todos los métodos de comunicacion posibles. [/}
Las herramientas de Comunicacion Aumentativa vy
Alternativa (CAA), como los iPads equipados con
aplicaciones de comunicacion y los dispositivos que
utilizan pictogramas, por ejemplo, pueden ser realmente
utiles.
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¢La condicién relacionada con el CLCN4 afecta a la esperanza
devida?

Los adultos con CLCN4 pueden tener una vida larga y plena. La
condicion del CLCN4 afecta al sistema nervioso. No se ha observado
que afecte a los drganos vitales (corazén, higado, pulmones) ni a la
esperanza de vida. Para una buena calidad de vida, hay tres elementos
clave: apoyo a la salud mental, suefio vy, si hay epilepsia, control de la
misma.

¢Los problemas hormonales son una caracteristica de laenfermedad
relacionada con el CLCN4?

No se ha observado que la condicion relacionada con el CLCN4 esté asociada a
problemas hormonales. Sin embargo, es posible que alguien con la condicion
relacionada con el CLCN4 tenga también una enfermedad hormonal no relacionada
(como problemas de tiroides). En estos casos, no hay pruebas de que los problemas
hormonales deban tratarse de forma diferente en una persona con CLCN4.

¢Se ve afectado el crecimiento en las personas con la condicion del
CLCN4?

Aunque el crecimiento no se ve afectado en la mayoria de las personas con la
enfermedad relacionada con el CLCN4, hemos observado que un pequefno subgrupo
de personas, concretamente mujeres con un determinado tipo de variante del
CLCN4, tienden a tener una cabeza pequeia y una estatura baja. Sin embargo, ain no
comprendemos larazon deello.

¢Se ven afectadas la vision y la audicién en las personas con una
afeccién relacionada con el CLCN4?

Si, tanto la visiéon como la audicidon pueden verse afectadas, sobre
todo la vision, por lo que es muy importante examinarlas. Deben
revisarse cuando se diagnostica la condicion relacionada con el
CLCN4, regularmente durante la infancia, al entrar en la edad adulta,
o si hay alguna razdn que te haga creer que tu hij@ no puede ver u oir
correctamente.

Genética y biologia del CLCN4

CLCN4?

No conocemos el numero real de individuos con la condicion. En

julio de 2024, se habian publicado 127 familias en la literatura y

sabemos de al menos otras 20 familias que actualmente no se han

publicado. Sin embargo, debido a factores como la complejidad de

la enfermedad y la falta de acceso a las pruebas genéticas en

algunas partes del mundo, es probable que el nimero real sea de a

¢Cuantas personas hay con la condicion relacionada con el y

cientos o incluso miles.
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¢Todas las variantes del CLCN4 son patogénicas (todas las variantes del

CLCNA4 causan la afeccion relacionada con el CLCN4)?

No. No todas las variantes del gen CLCN4 son patogénicas. Sabemos por las bases de
datos de poblacién, que contienen resultados de secuenciacion de individuos sanos,
que el gen CLCN4 puede tener cambios benignos que muy probablemente no afectan
alafuncién de la proteina. También sabemos que en un pequefio nimero de mujeres
una delecion o delecion parcial del CLCN4 no produce sintomas. En general, que una
alteracion del gen CLCN4 provoque la condicion relacionada con el CLCN4 depende
de si esa alteracion genética especifica afecta a la funcion de la proteina CIC-4. A
continuacion se presentan tres escenarios para ayudarte a comprenderlo:

(A) Sin cambios/variantes en el gen CLCN4

e

Gen CLCN4 Proteina CIC-4 Individuo sano
. (independlente del sexo)
funcional

(B) Cambio/variante en el gen CLCN4 sin efecto sobre la proteina CIC-4 (las
denominamos variantes no patogénicas o benignas)

Variante X
Gen CLCN4 Proteina ClC-4 funcional Individuo sano
(independiente del sexo)

(C) Cambio/variante en el gen CLCN4 que afecta a la proteina CIC-4
(llamamos a estos cambios variantes patogénicas)

Variante Z
—_— —_—
Gen CLCN4 Proteina CIC-4 Individuo con la condicion del CLCN4
con funcion (presencia y severidad varian segun
alterada sexo)
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Mi hij@ tiene una variante de significado incierto, ;es probable que esto
cambie o lainformacién es demasiado limitada por el momento?

Dado que cada vez se diagnostica a mas personas con la condicion
del CLCN4, hay pocas probabilidades de que encontremos la
misma variante en otro nin@ o familia (lo que se conoce como ‘
recurrente). Sin embargo, los cientificos estan trabajando para ¥
llevar a cabo estudios sobre nuevas variantes de CLCN4 para 0
comprender si las variantes de significado clinico incierto afectan a -. |

la funcion de la proteina CIC-4 y, por tanto, ayudan a entender si la -
variante causa o no la condicion del CLCN4. Ademas, las pruebas O -
genéticas de familiares informativos y las evaluaciones clinicas .
pueden proporcionar mas informacion sobre la importancia de la
variante, ayudando a realizar diagndsticos mas precisos.

¢Tiene (usted o un familiar) una variante de significado incierto?

Envianos un correo electronico ainfo@cureclcn4.org y te
pondremos en contacto con el equipo de investigacion que
estudia estas variantes.

¢Laterapia génica podria ser una opcion paralacondicién del CLCN4?

La terapia génica podria ser un enfoque potencial para tratar la condicion
relacionada con el CLCN4. Sin embargo, aunque prometedora, es importante
sefalar que probablemente se trate de una posibilidad a largo plazo, ya que el
desarrollo y la disponibilidad de la terapia genica para la CLCN4 requeriria mas
avances cientificos sobre la biologia basica de la enfermedad, asi como ensayos
clinicos para garantizar su seguridad y eficacia.

o ¢cTienes dudas o preguntas?
Envianos un correo ainfo@cureclcn4.org




Viviendo con CLCN4.
Teegan

Teegan, nacida en 1986, desafi las expectativas a
pesar de que la diagnosticaran con la condicion
relacionada con el CLCN4. Su trayectoria, marcada
por retos y victorias, ofrece esperanza a otras
personas que se enfrentan a caminos similares. Al
principio, sus retrasos en el habla y el desarrollo
suscitaron preocupacion, pero con una intervencion
temprana, empezd a comunicarse. Teegan prospero
en un entorno escolar especial de apoyo,
adquiriendo confianza y habilidades. A los 14 afos se
embarco en una experiencia laboral, convirtiéndose
en pionera de la inclusion en el lugar de trabajo. Mas
tarde, prosiguid su educacion, sumergiéndose en
una comunidad autosuficiente. Ahora, con 38 afos,
Teegan vive de forma independiente con su querido
perro de tres patas, Fudge, y disfruta de aficiones
como la fotografia y la reposteria. A pesar de las
complejidades, su historia es una muestra de
resistencia, amistad y determinacion, que ofrece
consuelo e inspiracion a las familias que recorren
caminos similares. La aspiracion de Teegan de
apoyar a los demas subraya su naturaleza altruista,
personificando el poder de la esperanza y la
comunidad para superar los retos.

"iTeegan esta realizando un vigje
increible! De una nirfia que no vocalizaba y
apenas se comunicaba, a una joven que
es capaz de mostrar una comprension
mads profunda de lo que nadle creia
posible!"

Haz clic aqui para leer la
historia de Teegan

17



https://cureclcn4.org/es/conoce-a-teegan/

«Eldiagndstico de CLCN4
no redefinio, por supuesto,
quien es Ashley-Jai, un nirio
carifioso al que le encantan
los numeros y la vida al aire
libre, pero proporciono a
sus padres una
comprension de por quée
Ashley-Jai tenia
determinados
comportamientos y
necesidades.»

Viviendo con CLCN4.

Ashley-Jai

A Ashley-Jai, un nifo amable y curioso de 9 afhos
del suroeste de Inglaterra, le diagnosticaron una
variante del gen CLCN4 en mayo de 2020,
descubierta a traves del Proyecto 100.000
Genomas. Este diagnostico supuso un alivio para
su familia, ya que explicaba sus sintomas, como el
retraso del habla, el autismo y los problemas de
suefo, proporcionando una vision de sus
comportamientos y necesidades. A pesar del
diagnostico, Ashley-Jai sigue siendo un nifo
carifoso al que le gustan los nimeros y jugar al
aire libre, sobre todo pasar tiempo en su
columpio y viendo Thomas el Motor de Tanques.
La vibrante personalidad de Ashley-Jai brilla a
pesar de sus dificultades. Encuentra la alegria en
placeres sencillos como contar y explorar al aire
libre. Su amor por Thomas El Motor de Tanque
refleja su naturaleza curiosa e imaginativa. La
familia de Ashley-Jai aprecia su espiritu apacible y
su curiosidad inquebrantable, y lo considera un
faro de amor y resistencia en sus vidas. Su madre,
Dawn, navega por las complejidades de cuidar a
un nifo con una afeccion relacionada con el
CLCN4, abogando por una mayor concienciacion
y apoyo. Suefia con un futuro en el que la
enfermedad de Ashley-Jai se comprenda
ampliamente, eliminando la necesidad de
explicaciones constantes y garantizando que
reciba la atencidn y la comprension que merece.
El viaje de Ashley-Jai pone de relieve la
importancia de abrazar la individualidad vy
fomentar una comunidad de apoyo para nifios
como él.

Haz clic aqui para leer la
historia de Ashley-Jai



https://cureclcn4.org/es/conoce-a-ashley-jai/

Viviendo con CLCN4:

Gabrysia

Gabrysia, una vibrante nifia de 5 anos de pelo
rubio y ojos azules, nacio sana en enero de
2019. Sin embargo, surgieron
preocupaciones porque se mostraba reacia a
tumbarse boca abajo y tenia un pie
ligeramente torcido. Tras consultas vy
fisioterapia, sus hitos de desarrollo se
retrasaron considerablemente. A los nueve
meses, se anadio la logopedia a su régimen.
Otras preocupaciones provocaron pruebas
de atrofia muscular espinal (AME), que
resultaron negativas, lo que llevo a realizar
pruebas geneéticas. Seis meses despueés, se
confirmd el diagndstico de una variante de
novo de CLCN4, una enfermedad rara con un
conocimiento cientifico limitado. Los padres
de Gabrysia adoptaron diversas terapias,

como psicolégica, sensorial, fisica y del habla.
A pesar de los retos, Gabrysia ha hecho notables
progresos. Camina, se comunica con palabras y
gestos, imita a los animales y participa en
actividades como dibujar y jugar a los médicos.
Sin embargo, le cuesta concentrarse y mantener
el equilibrio. A pesar de las incertidumbres sobre
su futuro, la familia de Gabrysia mantiene la
esperanza y se dedica a su bienestar, insistiendo
en l[a necesidad de investigar para ayudar a nifios
como ella. A Gabrysia la describen como una
nina dulce, empatica y curiosa, que aporta
alegria a pesar de los retos a los que se enfrenta.

Pulsa aqui para leer la historia
de Gabrysia

"Esperamos lo mejor para
su futuro. Rezamos por
tener fuerza como familia
para afrontar los retos
que nos esperan. Solo a
traves de la investigacion
se podra ayudara mi hija
Yy aotros nirios como ella
con CLCN4."
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https://cureclcn4.org/es/conoce-a-gabrysia/

Cure CLCNA:
Marcando la diferencia a
traves de la investigacion

Desde modelos animales y celulares hasta un registro de pacientes y
oportunidades para establecer contactos, nuestro objetivo es dotar
a los cientificos de los recursos necesarios para impulsar la
investigacion de la condicion relacionada con el CLCNA4.

Comunidad i@)
Ayudar a construiruna
red internacional de

investigadoresy clinicos

implicadosen la Investigacion clinica
investigaciony el Apoyar los esfuerzos para
tratamiento de las establecer y mantenerun
. afecciones relacionadas registro de pacientes de
“°  Financiaciéndela conel CLCN4. ~ CLCNA4atravésde
investigacion Simons Searchlight, conel
R objetivo ultimo de crear

potencial para contribuir j o

al conocimiento actual de
Hemos

la biologia de la condicidn
# . ' Generaciénde desarrollado tres
( herramientasde modelos animales
investigacion (ratas) para
. estudiarel CLCN4.
Proporcionarala

delCLCNA.
comunidad cientificay
clinica las herramientas F‘

Identificar y financiar un conjunto de datos de ;
proyectos de historia natural. ﬁ 5
investigacion con i

Eventos deinvestigacion
. necesarias para
Organizar la avanzar nuestra
Conferencia Cientifica comprension del
Anual Cure CLCN4 CLCN4. Estamos generando
como plataforma para modelos celulares
avanzar enelestudiode Estamos en derivados de
el CLCNA4. proceso de generar pacientes con CLCN4
anticuerpos denominados células
especificos del CIC- madre pluripotentes
4 parasuusoen inducidas (iPSC)
investigacion. b

=\



https://cureclcn4.org/cure-clcn4-scientific-conference-2024/
https://cureclcn4.org/cure-clcn4-scientific-conference-2024/
https://cureclcn4.org/cure-clcn4-scientific-conference-2024/
https://cureclcn4.org/research-tools/
https://cureclcn4.org/research-tools/
https://cureclcn4.org/rat-model/
https://cureclcn4.org/rat-model/
https://cureclcn4.org/es/registro-de-pacientes/
https://cureclcn4.org/es/registro-de-pacientes/
https://cureclcn4.org/clcn4-research-network/
https://cureclcn4.org/grant-awardees-2024/
https://cureclcn4.org/grant-awardees-2024/

Uneteal Registro

de Pacientes

N

~

Sin la participacion de las familias que viven con la condicidn
relacionada con el CLCN4, muchos de nuestros objetivos no serian
posibles. Una de las principales formas de participar e impulsar la
investigacion es unirte al registro de pacientes del CLCN4.

Necesitas saber...

Un registro de pacientes es como un gran archivador que mantiene
organizada la informacion sobre las personas con una determinada
enfermedad. Incluye detalles como el historial médico, la salud familiar,
uso de medicamentos y cualquier cambio a lo largo del tiempo.

¢Por qué son importantes los registros de pacientes?

Al examinar la informacion de muchas personas, los investigadores pueden
detectar patrones en el comportamiento de la enfermedad, su gravedad y
los tratamientos mas eficaces. Esto les ayuda a comprender mejor la esta
condicién y a tomar mejores decisiones en la investigacion. En resumen, los
registros de pacientes son herramientas clave para hacer avanzar los
estudios médicos de forma que realmente importen a los pacientes y sus

familias.

(En qué me beneficia participar en
elregistro?

Unirte a nuestro registro de pacientes te
beneficia directamente, ya que recibiras
informes trimestrales que te mostraran la
informacién mas reciente sobre la condicion
relacionada con CLCN4 , sus sintomas, en quée
parte del mundo se encuentran los participantes
y coOmo se compara tu hij@ o ser querido con
otras personas en lacomunidad del CLCN4 .

Alk
&

Haz clic aqui
para ver el
ultimo informe
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https://cdn.simonssearchlight.org/wp-content/uploads/2024/04/16044403/CLCN4-23Q4-24Q1.pdf

¢Como participo en el registro?

El registro de pacientes con CLCN4 esta
alojado por nuestro socio y colaborador de
confianza Simons Searchlight.

Participar es muy sencillo. Todo lo que tienes
que hacer es iniciar el proceso de inscripcion.

SIMONS
SEARCHL?GHT

Driven by science. United by hope.

Pasol Paso?2 Paso 3 Paso 4 Paso b5 Paso 6
inscribete Facilita tu informe Compartetu Rellena las Proporcionaruna  actyalizanos
online genético historial médico encuestas muestra de sangre cadaafio

(si estas interesado)

Otras ventajas de participaren

el registro de pacientes: Mejorar la atencion ml My

al paciente

A medida que sepamos mas

Amplificar las voces de los
pacientes

El registro te pedira que des tu punto de
vista sobre cuestiones importantes de tu
hij@. Por ejemplo, te pediran tu opinion
sobre los sintomas para los que es mas
importante encontrar tratamientos, o
sobre qué tratamientos existentes
desearias  que hubiera  mejor
informacion. Compartir tu punto de vista
es muy poderoso, porque ayuda a los
investigadores a saber cémo satisfacer
mejor tus necesidades.

sobre la condicion del CLCNA4,
podremos ofrecer mejor
iInformacion y tratamientos a
los recién diagnosticados,
sobre todo porque los
meédicos rara vez ven muchos
casos. Con cada familia que
comparta su experiencia y
conocimientos, se afadira
mas informacion al banco de
conocimientos, mejorando la
atencion al paciente.

Mejorar las posibilidades de desarrollo de farmacos

El desarrollo de farmacos es difici, largo y caro. A las empresas
farmacéuticas les atrae mucho mas desarrollar nuevas terapias para
comunidades de enfermedades raras que ya disponen de registros de
pacientes con datos utiles. Esto les ahorra mucho tiempo y gastos, y les
permite mayores posibilidades de éxito con la aprobacion reglamentaria.



https://research.simonssearchlight.org/account/create

Donay recauda fondos

Donar y recaudar fondos es una forma estupenda de apoyarnos, ya que nos
proporciona los recursos econdmicos necesarios para alcanzar nuestros
objetivos de financiar la investigacion cientifica en el CLCNA4.

Hay muchas formas de ayudarnos a recaudar fondos, como organizar una
recaudacion de fondos en Facebook, organizar una venta de pasteles o una

noche de bingo. Haz clic aqui para explorar mas ideas de recaudacion de
fondos y/o donar.

~\

X

) . e ba
Concienciacion

Concienciar sobre la condicion relacionada con el CLCN4 es crucial
para nuestra organizacion, jy también puede formar parte de tu
mision! Puedes ayudar siguiendo y compartiendo nuestras
publicaciones en las redes sociales, o aportando tu historia a nuestra
pagina de Familias.

Si estas dispuesto a hacer mas, considera la posibilidad de dar una
charla sobre CLCN4 en tu centro de estudios, lugar de trabajo o en
una reunion cientifica. Te ayudaremos con diapositivas para la
presentacion, el logotipo de Cure CLCN4 y otros recursos Utiles.
Envianos un correo electrénico (info@cureclcn4.org) para saber mas.

Dona tu tiempo y tus habilidades

Como pequefna organizacion benéfica, isiempre estamos
increiblemente agradecidos por cualquier tiempo o habilidad que las
familias puedan donar! Por ejlemplo, si hablas varios idiomas, puedes

ayudar traduciendo el contenido de nuestro sitio web y otros
recursos.
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https://cureclcn4.org/es/dona/
https://cureclcn4.org/es/familias-clcn4/

Recursos

Ademads de la informacion proporcionada en este
documento, aqui'tienes una lista de otros recursos
utiles a tu disposicion:

Mas informacion sobre la condicion del CLCN4

Paginaweb de Cure CLCN4 (www.cureclcn4.org)
(I e Visita nuestro sitio web para saber mas sobre el CLCN4, los

\\ —~ objetivos de Cure CLCN4, jy mucho mas!
- . Hoja informativa sobre la condicién relacionada con el CLCN4

¢ Esta hoja informativa proporcionada por el Centro de Educacion
Genética (Australia) para familias afectadas por CLCN4, contiene
informacion clave sobre la enfermedad (genética, sintomas,
tratamiento), jy mucho mas!

Conecta con otras familias

Grupo de Facebook “CLCN4 Families”

e Un grupo privado para las personas que viven con CLCN4 y sus
familias. Unete para tener la oportunidad de conectar con el |
resto de la comunidad. Este grupo no esta vinculado ni ¥
gestionado por Cure CLCN4.

Recursos para compartir con tu médico

GeneReviews
e iUn recurso excelente para compartir con tu médico y profesionales
sanitarios! Esta publicacion de GeneReview contiene informacion sobre la
condicion relacionada con el CLCN4, incluyendo diagndstico, caracteristicas
clinicas, tratamiento y los recursos.

Conecta con nosotros

oDl & =

Siguenos en redes sociales info@cureclcnd4.org  Aplntate a nuestro
boletin de noticias



https://www.youtube.com/channel/UCRW4Rr-TESNPeGZI8ubTMyA/playlists
https://www.facebook.com/CureCLCN4
https://uk.linkedin.com/company/cure-clcn4
https://www.instagram.com/cure_clcn4/
https://forms.office.com/pages/responsepage.aspx?id=uYeda7bwn02mnKYv7X133Rr2--0IybVDrdUAU1dxwcxUMDM2MzZTS0VZSUZHVVRFT0IzSlBNTU4zNS4u&route=shorturl
http://www.cureclcn4.org/
https://www.genetics.edu.au/PDF/CLCN4_fact_sheet-CGE.pdf
mailto:info@cureclcn4.org
https://www.facebook.com/groups/272975780022928/
https://www.ncbi.nlm.nih.gov/books/NBK575836/#:~:text=CLCN4%2Drelated%20neurodevelopmental%20disorder%20(CLCN4,disorder)%2C%20epilepsy%2C%20and%20gastrointestinal

Glosario
amba oefmden

ADN

Aminoacido

Ansiedad

Anticuerpo

Ataxia

Autismo

Condicion de
comportami
ento

Célula

Célula madre

CLCN4

ELADN es como un manual de instrucciones bioldgico que contiene toda la
informacién necesaria para construir y hacer funcionar tu cuerpo.

Los aminoacidos son pequefias moléculas que actian como componentes
basicos de las proteinas y son esenciales para el crecimiento y la reparacién de
los tejidos del organismo.

La ansiedad consiste en experimentar una preocupacion, miedo o nerviosismo
excesivos y persistentes que pueden interferir con las actividades cotidianas y el
bienestar.

Un anticuerpo puede utilizarse como herramienta cientifica para ayudar a los
cientificos a encontrar y estudiar proteinas concretas que les interesen, como
encontrar un juguete perdido (proteina) en una gran habitacion (célula).

Como sintoma, la ataxia se presenta como una dificultad para coordinar los
movimientos, que a menudo conduce a una marcha inestable, torpezay
problemas con las habilidades motoras finas, como escribir o abrocharse la ropa.

El autismo es una afeccién neuroldgica que influye en la forma en que las
personas interactdan, se comunican y experimentan el mundo, lo que a menudo
da lugar a puntos fuertes y retos Unicos en el comportamiento social y la
comunicacion.

Las afecciones del comportamiento son trastornos que afectan a la forma de
actuar de las personas, dificultandoles el control de sus acciones o la relacion
con los demas de formas tipicas.

Una célula es como un bloque de construccién de tu cuerpo: una unidad
diminuta e increiblemente ocupada que realiza todo tipo de tareas para
mantenerte vivo y en funcionamiento.

Una célula madre es un tipo especial de célula polivalente que puede
convertirse en distintos tipos de células especializadas (como una célula de
la piel o del cerebro, por ejemplo).

El gen CLCN4, formado por ADN, actiia como una receta para fabricar la proteina
CIC-4, donde el gen contiene las instrucciones y la proteina es el producto final
que realiza tareas especificas en el organismo.
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ClC-4

Condicion del
movimiento

Condicién de
neurodesarro
llo

Depresion

Epilepsia

Estereotipias

Exon

Fenotipo

Gen

Glosario

ClC-4 es la proteina fabricada a partir del gen CLCN4, que actia como un
transportador a través del cual pueden viajar diferentes sustancias dentro y
fuera de la célula.

Grupo de afecciones neuroldgicas que afectan a la capacidad de una persona
para moverse con fluidez, e implican problemas de velocidad, fluidez y
coordinacion de los movimientos voluntarios.

Un trastorno del neurodesarrollo es una afeccion que influye en el modo en
que se desarrolla y funciona el cerebro, y puede afectar a cosas como el
aprendizaje, el comportamiento y la comunicacion.

La depresion implica sentimientos persistentes de tristeza, desesperanza y
falta de interés o placer por las actividades, a menudo acompafnados de
sintomas fisicos como cambios en el suefio y el apetito.

La epilepsia es una afeccion o sintoma en el que el cerebro presenta a veces
rafagas repentinas de actividad eléctrica inusual, lo que hace que una
persona tenga convulsiones que pueden afectar a sus movimientos
corporales 0 a su conciencia.

Las estereotipias son movimientos repetitivos que se observan en algunas
personas, a menudo sin motivo aparente, y estan relacionadas con
afecciones como el autismo o determinados trastornos neurolégicos.

Un exdn es una parte de un gen que contiene las instrucciones para construir
proteinas en el organismo.

Un fenotipo es el aspecto y la forma de actuar de un ser vivo, determinado
tanto por sus genes como por factores ambientales.

Un gen es como una receta en el libro de instrucciones de tu cuerpo (ADN)
que le dice como fabricar una proteina especifica, que realiza tareas
importantes en tu cuerpo.




Glosario
e oo

El género se refiere a los rasgos y comportamientos sociales, culturales y
psicolégicos que una sociedad asocia con los hombres, las mujeres y otras
identidades de género. A diferencia del sexo biolégico, que viene
determinado por las caracteristicas fisicas, el género abarca una serie de

Género . . . . . S
identidades que no se ajustan necesariamente a las nociones binarias de
masculino y femenino. La identidad de género es profundamente personal y
tiene que ver con cémo se perciben los individuos a si mismos y como se
llaman.

Genoma Un genoma es todo el material genético de un ser vivo, como un plano que

contiene las instrucciones para su crecimiento y funcionamiento.

Hemizigoto se refiere a tener sélo una copia de un gen concreto, por
Hemizigoto ejemplo, los genes situados en los cromosomas X en los varones son
hemizigotos, ya que s6lo hay una copia.

Heterocigoto significa tener dos versiones diferentes del mismo gen (alelos)
en una localizacién genética concreta. En un genotipo heterocigoto, cada
gen puede tener un cambio diferente o uno de los genes puede estar mutado
y el otro ser normal.

Heterocigoto

Homocigoto significa tener versiones idénticas del mismo gen (alelos) en una

Homocigoto 2 ‘o
localizacidn genética concreta.

Una célula madre pluripotente inducida (iPSC) es un tipo de célula madre
que se obtiene artificialmente a partir de células adultas, como las células
sanguineas, y se reprograma a un estado similar al de las células madre. Las
iPSC pueden convertirse entonces en cualquier tipo de célula del cuerpo.
Para saber mas, jhaz clic aqui para ver una infografia publicada en nuestro
Instagram!

iPSC

Una linea celular es como un grupo de células idénticas, que se comportan
Linea/model bien, con una variante genética especifica, que los cientificos pueden
o celular mantener en el laboratorio y estudiar para saber mas sobre cémo funcionan
las enfermedades o para probar nuevos medicamentos.
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Microcefalia

Modelo animal

Nucledtido

Proteina

Registro de
pacientes

Salud mental

Secuenciacion
complate del
exoma

Sexo
(Biolégico)

Glosario

La microcefalia es una afeccion en la que la cabeza de una persona es mas
pequefa de lo esperado para su edad y sexo, lo que suele indicar que el
cerebro no se ha desarrollado correctamente o ha dejado de crecer.

Un modelo animal es un animal vivo, no humano que los cientificos utilizan
para comprender y encontrar formas de tratar enfermedades.

Un nucledtido es un componente basico del ADN, formado por una
molécula de azucar, un grupo fosfato y una base nitrogenada, similar a una
cuenta en una cuerda que forma la estructura del ADN.

Las proteinas son como pequefos trabajadores de tu cuerpo. Las distintas
proteinas realizan diferentes tareas, como construir, reparar y transportar
cosas, y controlar las reacciones quimicas para que tu cuerpo funcione
correctamente.

Un registro de pacientes es una herramienta util que almacena informacion
sobre las personas con una determinada enfermedad, para que podamos
comprenderla mejor y encontrar formas de tratarla.

La salud mental se refiere al bienestar emocional y psicolégico de una
persona, que abarca pensamientos, sentimientos y comportamientos que
contribuyen a una vida equilibrada y plena.

La secuenciacion del exoma completo es una técnica que lee y analiza un
subconjunto del ADN que codifica las partes de las proteinas (exones), para
identificar posibles causas genéticas de enfermedades o afecciones.

El sexo bioldgico se refiere a las caracteristicas fisicas, como los
cromosomas, las hormonas y los érganos reproductores, que suelen
clasificar a las personas como masculinas o femeninas, mientras que el
género se refiere a los papeles, comportamientos e identidades sociales y
culturales con los que se identifican las personas.




Glosario

El trastorno afectivo bipolar, o trastorno bipolar, se caracteriza por
cambios extremos del estado de &nimo, con periodos de elevada energia y
euforia (mania) seguidos de episodios de profunda tristeza y baja energia
(depresion).

Una variante es un cambio o diferencia en el ADN de una persona que
puede afectar al funcionamiento de los genes y puede o no tener
repercusiones en la salud.

Las variantes de novo son cambios nuevos y espontaneos que se producen
en una célula germinal (espermatozoide u 6vulo), o en el évulo fecundado
al principio del desarrollo embrionario, y no se heredan de sus
progenitores.

Las variantes heredadas son cambios en los genes que se transmiten de
padres a hijos.

Una variante patogénica es un cambio en el ADN de una persona que puede
causar o aumentar el riesgo de desarrollar una enfermedad.
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