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PedigreeX: Gestion Automatizada de Pedigris Humanos en Consejo
Genético

El Consejo Genético es una de las actividades propias de la Genética Clinica y consiste en un proceso comunicativo para
informar, educar y dar soporte a individuos y familias que tienen una enfermedad genética o el riesgo de tenerla. El Consejo
Genético les brinda a los pacientes informacién acerca de su enfermedad y les ayuda a tomar decisiones informadas. Un
aspecto fundamental en dicho Consejo Genético es la generacién y analisis del Pedigri del paciente afecto, pero la carencia de
una herramienta automatizada para ello complica la labor del especialista. Tras identificar las necesidades de los propios
genetistas de nuestra regién se han analizado diferentes herramientas, ya desarrolladas, para trabajar con Pedigris tanto de
caracter privativo como libre (Cyrillic, Progeny Clinical, GRAMPS, Madeline 2.0 PDE, GenoPro, PED, PELICAN, etc.), y ninguna
de ellas integra totalmente las necesidades de los especialistas.

Para solventar esta carencia y mejorar la eficiencia en su trabajo diario de Consejo Genético, se ha desarrollado una
herramienta de software libre y de escritorio, la cual:

¢ Da soporte para la elaboracién de los diagramas de Pedigri de los pacientes, de manera sencilla, siendo lo mas fiel
posible a la notacién estdndar para su representacién (PSWG, Pedigree Standardization Work Group) y permitiendo el
estudio de varias patologias en un mismo diagrama.

¢ Permite su almacenamiento y gestién, dentro del marco legal de la Ley Organica 15/1999, de 13 de diciembre, de
proteccién de datos de caracter personal (LOPD), debido a los datos clinicos que se van a tratar.

¢ Se ha estudiado la posibilidad de incluir algunos aspectos de analisis de Pedigri, como el célculo de probabilidades de
que se desarrollen patologias.

Fuente de la publicacion:

* Noelia Alonso Sanchez. PedigreeX: Gestion Automatizada de Pedigris Humanos en Consejo Genético. Trabajo Final de
Master en Ingenieria Informatica, Universidad de Extremadura. Septiembre de 2014.

Proyectos relacionado:

¢ PedigreeX: Gestién Automatizada de Pedigris Humanos en Consejo Genético [1].

Noticias relacionadas:

* Ingenieros de CénitS obtienen el grado de Master en la Universidad de Extremadura [CénitS [2]].
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