PD GENEration para profesionales de la
salud: La genética detras de la enfermedad
de Parkinson

PD GENEration es un estudio de investigaciéon de la Parkinson's Foundation que ofrece pruebas
genéticas y consejeria genética sin costo para las personas que viven con la enfermedad de
Parkinson (EP)
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.;59' Genes principales de la EP analizados

PD GENEration utiliza una prueba genética integral para detectar cambios (conocidos como
variantes) en siete genes relacionados con la enfermedad de Parkinson, que incluyen:

1. GBA: Elfactorde rie§go genético mads 5. PINK7: Asociado con la EP autosémica
frecuente asociado con la EP recesiva de inicio temprano.
Asociado con la EP autosémica Asociado con la EP autosémica
2. LRRK2: dominante. 6. PARKZ: recesiva de inicio temprano.

La causa ge,ne’Flco mos‘frecue'nte.de 5 VPS35: Asociado con la EP autosémica
la EP autosémica recesiva de inicio . * dominante.
temprano.

4. SNCA: Asociado con la EP autosdmica
dominante de inicio temprano.

3. PRKN:

.;sp'Genes secundarios relacionados con la EP analizados

Si la persona con enfermedad de Parkinson (EP) asi lo decide, la prueba de PD GENEration
también puede incluir la secuenciacién y el andlisis de ADN de genes adicionales, denominados
genes de "hallazgos secundarios”. Estos genes estdn asociados con formas poco frecuentes de
la enfermedad de Parkinson o actualmente se estdn investigando por su posible relacién con
la enfermedad. Los genes de hallazgos secundarios incluyen:

ATP13A2, ATP1A3, ATP7B, CHCHD2, DCTN1, DNAJCé6, FBXOZ7, GCH1, GRN, MAPT,
PLA2Gé6, POLG, PTRHD1, RAB32, RAB39B, SLC6A3, SYNJ1, TBK1, TH, VCP, VPS13C

&}Genes del CDC-10 Tier 1 no relacionados con la EP

Ademds, si la persona con enfermedad de Parkinson (EP) asi lo decide, la prueba también puede
incluir la secuenciacién del ADN y la evaluacién de variantes de los genes CDC-10 Tier 1de los
Centros para el Control y la Prevencion de Enfermedades (CDC). Estos genes no estdn
relacionados con la EP, pero se asocian con otras enfermedades para las que existen
intervenciones y estrategias de prevenciéon eficaces.

Los genes del grupo CDC-10 Tier 1incluyen:
+ Genes asociados al sindrome de cdncer hereditario de mama y ovario: BRCAT& BRCA2
+ Genes asociados al sindrome de Lynch: EPCAM, MLH1, MSH2, MSHé6, & PMS2
« Genes asociados a la hipercolesterolemia familiar: APOB, LDLR, & PCSK9
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