
Conferencia pronunciada en sesión ordinaria de la Academia Chilena de Medicina, realizada el 4 de diciembre 
de 2024.
Profesora titular. Programa de Enfermedades Poco Frecuentes Centro de Genética y Genómica Instituto de Cien-
cias e Innovación en Medicina. Facultad de Medicina Clínica Alemana Universidad del Desarrollo Santiago, 
Chile. Email. grepetto@udd.cl
















