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Resumen:

LA NEURCFI BROVATCSI S TI PO 1 (NF1) ES UNA ENFERVEDAD
AUTOSOM CA DOM NANTE QUE AFECTA A UNO DE CADA 3000

I NDI VI DUCS. EL GEN DE LA NF1 SE LOCALI ZA EN LA REG ON
17Q11. 2. SE HA REALI ZADO UN ESTUDI O CLI NI CO, GENETICO Y
MOLECULAR EN 24 FAM LI AS ESPANCLAS. MERECI O UNA

CONSI DERACI ON ESPECI AL EL CASO DOS GEMELGS Di ZI GOTl COs
AFECTCS DE NF1 CON EXPRESI VI DAD CLI NI CA DI STI NTA. SE HA
Al SLADO UNA MUTACI ON PUNTUAL QUE DI O LUGAR A UN CAMBI O DE
NUCLEOTI DO C T, CON LA FORVACI ON DE UN CODON DE STOP.

ASI M SMO, SE HA DETECTADO UNA MUTACI ON ESPONTANEA CON LA
FORVACI ON DE UN NUEVO ALELO EN EL MARCADOR | NTROGENI CO
AAAT- ALU. SE HA | DENTI FI CADO UNA DELECI ON DE 71 PB EN EL
POLI MORFI SMO AAAT- ALU, SI N REPERCUSI ONES A NI VEL DE LA
ENFERVEDAD Y FI NALMENTE SE HA REALI ZADO UN DI AGNOSTI CO
PRENATAL. LA COVBI NACI ON DE LOS DATCS DE LOD SCORE
OBTENI DOS DE FORMVA | NDI VI DUAL DEMOSTRO LA EXI STENCI A DE
HOMOGENEI DAD DE LA ENFERVEDAD EN LA POBLACI ON ESPANOLA.



