OPORTUNIDAD DE INVESTIGACION PARA PERSONAS EN QUIENES
SE SOSPECHE EL SINDROME DE SHWACHMAN-DIAMOND

EL PROYECTO

El Proyecto Genomas Raros es un programa de investigacion gratuito y de participacion
a distancia en el que la secuenciacion del genoma se utiliza para buscar la causa
genética de enfermedades raras, como el sindrome de Shwachman-Diamond. A las
familias que cumplan los requisitos se les pedira una muestra de sangre y ciertos datos
meédicos. Si se encuentra un resultado, coordinaremos con el médico que les atiende
para confirmarlo.

Este proceso de investigacion tarda mas que las pruebas genéticas habituales y no en
todas las familias se determina un resultado.

QUE REQUISITOS SE DEBEN CUMPLIR

e Tener sospecha clinica del sindrome de Shwachman-Diamond por
razones tales como haber tenido dos 0 mas de estos sintomas:

Insuficiencia pancreatica exocrina
Disminucion de las enzimas pancreqdticas (el tripsindgeno sérico o la isoamilasa
pancredtica), disminucion de la elastasa fecal, malabsorcion o esteatorrea

Anomalias en la sangre
Citopenias, hipocelularidad medular, insuficiencia medular, o sindrome

mielodispldsico y leucemia mielobldastica aguda

Displasia 6sea
Anomalias de la caja toracica, disostosis metafisaria, anomalias de las
extremidades, escoliosis o alteraciones de la densidad 6sea

e Tener una presunta causa genética que no se haya determinado porque las pruebas
realizadas anteriormente tuvieran resultados negativos o inconcluyentes, o bien, por
falta de acceso a pruebas genéticas
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