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El síndrome de Usher (USH) es 
una enfermedad de origen 

genético 

 

El patrón de herencia es 
autosómico recesivo 



 

 

Tecnologías para el diagnóstico molecular del USH 

• Gen a gen (13 genes, >400 exones)   

• Microarray de genotipado (Asper Biotech) 

      Detección de mutaciones descritas  

Exon 



 

Utilizamos la Secuenciación de Nueva Generación (NGS) para 
estudiar todos los genes de cada paciente 

 

Genes analizados (13):  
 

USH1: MYO7A, CDH23, PCDH15, USH1C, USH1G, CIB2 

USH2: USH2A, GPR98, DFNB31 

 USH3: CLRN1, HARS 

 asociados a USH: PDZD7, CEP250 

+  mutaciones intrónicas en USH2A 



1. Extracción ADN de 
sangre o saliva 

 

 

 

2. Cortar el genoma en 
piezas pequeñas 

 

 

3. Secuenciación de 
todas las piezas  

 

 

DNA 

Fragmentation 



 

4. Alinear las secuencias contra el genoma de referencia 

 

El síndrome de Usher es una enfermedad hereditaria 
El síndrome de Usher 

de Usher os una enfermedad 

una enfermedad hereditaria 
os una enfermedad 



Problemas: 
 

• Interpretación de variantes 

 

• Difícil asignar un estado 

benigno o patológico 

 

 



Utilizamos un array-CGH para detectar grandes 
deleciones y duplicaciones en los genes 

 

 Patient 
DNA 

Control 
DNA 



> 100 pacientes analizados por NGS 

2 mut 
71% 

1 mut 
18% 

0 mut 
11% 89% al menos una 

mutación 

80% ratio detección de 
alelos 



43% 

22% 

13% 

7% 6% 5% 
1% 1% 1% 1% 0% 0% 0% 

Frecuencia Genes 



¿Por qué no detectamos el 100% de las 
mutaciones? 

 

- Otros genes implicados 

- Regiones no codificantes 

 

Exon 




