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¢QUE HAY DE LA PRIVACIDAD DE MIS PARIENTES?

¢QUE LE PASARA A MI MUESTRA?

.QUE PASARA SI CAMBIO DE PARECER?

TIPOS DE PRUEBAS GENETICAS

DICCIONARIO




i estd pensando en hacerse una prueba genética, este libro le puede

ayudar a tomar una decision. Este explica varios tipos de pruebas

genéticas. Discute qué cosas se pueden aprender por medio de

pruebas genéticas y cudles no. Le da varias razones las que usted
podria querer hacerse pruebas y varias razones por las que tal vez no desee
hacérselas en este momento.

Si usted decide hacerse una prueba genética, firmara un documento llamado
formulario de consentimiento informado. A usted se le dara una copia del
formulario de consentimiento informado y una copia de este libro. Manténgalos
juntos para que los pueda hallar si tiene preguntas mas adelante.

Segun las leyes de Nebraska es necesario informar a las personas a quienes
se les practican ciertos tipos de pruebas genéticas sobre ciertas cosas acerca

de esas pruebas. Este libro y el formulario de consentimiento informado cubren
esas cosas. El libro y el formulario fueron redactados por el Departamento

de Salud y Servicios Humanos de Nebraska. Usted puede ir a http://dhhsweb-
siteauthoring2019/Newborn%20Screening/PHA-PB-28-S.pdf para obtener mas
copias y mds informacion.

Tal vez usted tenga muchas preguntas sobre las pruebas genéticas, el posible
significado de los resultados, y cdmo las pruebas podrian ayudarle o no.

Hable con su trabajador de cuidado médico acerca de sus preguntas.

Continle haciendo preguntas hasta que esté seguro de lo que desea hacer.
¢Qué es la genética?

Genética es el estudio del funcionamiento de nuestros cuerpos y como pasamos
ciertas cosas de padre a hijo. Tenemos dos conjuntos de genes, uno de parte
de nuestra madre y uno de nuestro padre. Cada gen hace algo especial. Algunos
genes le dan forma a nuestro rostro. Algunos genes le dan color a nuestro
cabello, ojos y piel. Algunos genes nos ayudan a permanecer saludables, y
algunos genes pueden ser perjudiciales si estan dafiados.

Los cambios perjudiciales a los genes pueden ocurrir por primera vez en un bebég,
0 pueden ser transmitidos de padre a hijo. A veces un cambio perjudicial a un
gen puede causar una condicidn genética. A veces una condicion genética ocurre
porque hay muchos genes que no estan presentes o que estan dafiados. Algunos
problemas genéticos de salud se presentan de inmediato. Otros no aparecen en
muchos afios.

¢Qué es una prueba genética?

Una prueba genética trata de determinar si un gen esta funcionando como se
debe. Algunas pruebas analizan a los genes mismos para ver si estan correctos.




Algunas pruebas analizan los productos o sustancias que los genes deberian
estar fabricando. Algunas pruebas analizan cientos o miles de genes a la misma
vez. La seccion en la pdgina 7 al dorso de este libro discute varios tipos de
pruebas en mas detalle.

Las pruebas genéticas pueden practicarse en muestras pequefias del cuerpo
de la persona. La mayoria de las pruebas usan sangre, un frotis del interior
de la mejilla de una persona, o una muestra tomada durante el embarazo.

¢Qué ocurre durante una prueba genética?

Usted hablara con un trabajador de salud sobre las razonas para hacerse una
prueba genética. Usted discutird otras opciones ademas de hacerse una prueba
genética, incluyendo no hacer nada. Usted hablara sobre lo que desea aprender
como resultado de las pruebas y decidird qué tipo de pruebas es la mejor para
usted. Si existe la oportunidad de que la prueba muestre informacidn adicional
ademds de las respuestas que usted busca, ustedes hablardn sobre eso. Usted
decidira si desea que esta informacién adicional sea revelada en los resultados
de las pruebas.

Se tomara la muestra genética. Su trabajador de cuidado médico le dird cémo
se realizard y que riesgos tiene, la toma de la muestra.

Sus genes o productos génicos se tomaran de esta muestra.

Si se va a hacer pruebas especificas, la prueba solo examinara una parte
de un par de genes. Las pruebas mostraran si usted tiene dos partes
normales, dos partes dafiadas, o una normal y otra dafiada. Es importante
recordar que solo se analiza una parte muy pequefia del gen. Podrian haber
dafios en alguna otra parte del gen y esta prueba no lo mostrarfa.

Si se va a hacer analisis de micromatrices o matrices, su muestra genética
seréd distribuida en un arreglo de genes o fragmentos de genes elegidos
cuidadosamente. Los resultados se ingresan en una mdquina que indica si
hay trozos faltantes o si hay material genético adicional que podria causar
cambios dafiinos. Usted no descubrird nada sobre genes que no estén en
la matriz o panel.

Si se va a hacer una secuenciacion de gene o una secuenciacion a un panel
de genes, su informacidn genética serd ingresada a una maquina que lee
los genes. Se comparara la forma en que sus genes estdn deletreados con
la forma tipica. Se comparard la forma en que sus genes estén deletreados
con la forma de genes con cambios dafiinos. La informacion que usted
descubrird depende de cuantos de sus genes sean secuenciados.

A veces hay problemas con la muestra y hay que volver a realizar la prueba.
Esto podria ocurrir cuando la muestra se dafia durante el envio 0 manejo.

0 a veces hay problemas con las pruebas mismas. Si esto ocurre, sus
resultados podrian tomar méas tiempo.




Su trabajador de cuidado de salud le dird cuénto tiempo tomard la prueba. Usted
y su trabajador de cuidado médico decidirdn como usted desearia enterarse de
los resultados. Usted se podria reunir con su trabajador de cuidado de salud, o
hablar por teléfono, u obtener sus resultados por correo. O usted podria hacer
mds de una de estas cosas.

¢Qué informacion podria obtener de una prueba genética? ;Cuales
son algunos de los beneficios?

Usted podria descubrir por qué la persona que se hizo las pruebas tiene ciertos
problemas de salud o problemas de aprendizaje. Esto podria facilitar obtener los
tipos correctos de cuidado y servicios de salud. Puede ser un alivio descubrir que
un problema fue causado por cambios en un gen y no por algo que una persona
haya hecho o dejado de hacer.

Si hay una condicién genética que venga de su familia, las pruebas podrian
mostrar que usted no tiene el gen dafiado que la causa. Esto significa que su
probabilidad de contraer la condicién no es mayor al promedio. Y significa que
no les puede transmitir ese gen dafiino a sus hijos. Si las pruebas muestran que
usted sf tiene el gen dafiino, puede haber pasos que usted puede tomar para
mantener su riesgo lo méas bajo posible. Y hay pasos que usted puede tomar para
evitar transmitirle ese gen a un hijo. Usted puede discutir estos con un trabajador
de cuidado de salud y tomar decisiones con base a los que usted crea correcto.

Usted podria descubrir que es un “portador” de un gen dafiado que solo causa
dafio cuando un hijo obtiene el mismo gen dafiado de ambas partes. Si usted
desea tener hijos, su pareja podria hacerse pruebas para el mismo gen. Si los
dos portan un gen dafiado para la misma condicidn genética, hay formas de
evitar pasar ambos genes a un hijo. Usted puede discutir estas con un trabajador
de cuidado de salud y tomar una decision con base a los que usted crea correcto.

Si usted sabe la causa de un problema de salud, es posible que obtenga mejor
tratamiento para este. Usted podria hacer participar es estudios de investigacion.
Usted podria hacer planes para el futuro. Usted podria ayudar a otras personas
en su familia. Pero aun asf los resultados de la prueba podrian dejarle con
muchas preguntas sin respuesta.

¢Cuales son algunos de los limites de las pruebas genéticas?

¢Qué riesgos existen?
ELEGIR LA PRUEBA CORRECTA: Esimportante utilizar la prueba correcta
para las preguntas que usted desee contestar. Para decidir cual prueba es
la mejor, su trabajador de cuidado de salud necesita informacion verdadera
y completa sobre su salud y la salud de su familia. El trabajador de cuidado
médico también necesita informacion verdadera y completa para entender
el significado de los resultados. Tomar decisiones para el cuidado de salud
con base en informacion incorrecta podria ser muy dafiino.

HALLAR UNA RESPUESTA: Ni siquiera la mejor prueba genética nos dira todo
acerca de sus genes. Es posible que usted no obtenga una respuesta clara,
ya sea positiva 0 negativa. O los resultados de la prueba podrian plantear
muchas preguntas nuevas. Si hallamos un cambio dafiino en un gen, es
posible que no podamos decirle cémo afectara a la persona. Si no hallamos
ningun cambio dafiino en un gen, es posible que no estemos seguros de lo
que significa eso. Tal vez la persona no tiene un problema genético. O tal vez
el problema estd en un gen que todavia no hemos hallado.

ENTENDER EL SIGNIFICADQO DE LA PRUEBA: Nuestro conocimiento acerca
de los genes estd en cambio continuamente. Segun aprendemos mas
sobre los genes, podemos hallar que algo que hoy se considera normal no
lo es en realidad. Y algo que hoy se considera dafiino no lo es en verdad.




Usted puede tomar decisiones importantes sobre su cuidado de salud en
base a lo que se le indicd después de sus pruebas. Y podria descubrir més
tarde que lo que entendemos ha cambiado. Debe comunicarse con su
doctor de vez en cuando para asegurarse de que su informacién esté al dia.

HALLAR OTRAS CONDICIONES: Podriamos hallar un cambio dafiino a un
gen que no tenga nada que ver con la razén por la que se esta haciendo
la prueba. Podria tener un riesgo mas alto para una enfermedad que no
ocurrird por muchos afios. Algunas personas no quieren este tipo de
informacion.

MIEMBROS DE FAMILIA EN RIESGO: Si descubrimos que usted tiene un
cambio dafiino en un gen, entonces otras personas en su familia también
podrian ser portadores del mismo cambio. A veces es dificil compartir esta
informacidn, o sus familiares tal vez no deseen enterarse. Usted podra
hablar sobre esto con su trabajador de cuidado médico.

DESCUBRIR CONDICION DE PORTADOR: Podriamos descubrir que usted
es portador de un cambio en un gen que no le causara problemas a usted,
pero podria causar problemas al hijo que herede de ambos padres el
mismo cambio dafiino a un gen.

NECESIDAD DE MAS PRUEBAS: A veces hallamos un cambio en el gen y

no estamos seguros si es dafiino, asi que deseamos mas pruebas. A veces
para entender sus propios resultados tenemos que hacerle pruebas a otras
personas en su familia. Usted podra hablar sobre sus resultados y opciones
con su trabajador de cuidado médico. No compartiremos sus resultados
con nadie mas en su familia sin su permiso.

CAMBIOS EN EL ARBOL GENEALOGICQ: Si realizamos pruebas a més de una
persona en una familia, nos podriamos enterar que miembros de la familia

no estan emparentados los unos con los otros como lo crefan. Las pruebas
a los genes pueden mostrar que un hijo tiene un padre diferente, o que se
empled la donacién de évulos o espermatozoides para el embarazo, o que
un hijo fue adoptado. Estas noticias podria causar emociones intensas

en algunas familias. Usted podra hablar sobre esto con su trabajador de
cuidado médico. No compartiremos su informacion con nadie més en su
familia sin su permiso.

GENES COMPARTIDQS: Tipicamente las personas
obtienen genes ligeramente distintos de

parte de ambos padres. Algunas pruebas
genéticas pueden mastrar que la madre

y el padre son parientes cercanos o

que la persona es de una comunidad

pequefia donde todas las familias

vienen de las mismas raices.

PRIVACIDAD: Los resultados de sus

pruebas apareceran en sus registros

médicos. A algunas personas les

preocupa que la informacién genética

pueda ser usada en su contra. En los

EE. UU. es ilegal negarle un trabajo a

alguien por su informacion de salud. En los EE.
UU. es ilegal negarle seguro médico a alguien por
su informacion de salud o subirle el costo. Sies
legal usar esta informacion para negarle seguros
de vida y de discapacidad o subirle el costo.




DIARIO VIVIR: la decisién de hacerse pruebas genéticas puede causar
mucho estrés. Los resultados de las prueban podria mostrar algo
inesperado. Incluso si no esté sorprendido, aun asi podria tener reacciones
intensas. Se le puede dificultar pensar en otras cosas por un tiempo.

La informacién podria cambiar cémo usted piensa sobre si mismo y
podria cambiar cdmo otros piensan en usted. Podria afectar su vida
familiar. Hablar con un trabajador de cuidado de salud le puede ayudar

a lidiar con estos sentimientos.

¢Qué significan los resultados?

Las palabras médicas podrian significar algo diferente a lo que usted cree.
Asegurese de pedirle a su trabajador de cuidado médico que le explique

el significado de los resultados de sus pruebas. Para muchas pruebas los
resultados se reportan como positivo (se hallé algo anormal) o “negativo”
(no se hallé nada anormal). En la genética, los resultados también se pueden
reportar como “inciertos” o0 “no concluyentes”.

POSITIVO (anormal): la prueba muestra un cambio en el gen que ha sido
asociado a una condicién o enfermedad genética. La mayoria de los
cambios genéticos se descubren cuando se estudian personas que
muestran los rasgos fisicos de la condicién. Si todas muestran cambios
en el mismo gen, entonces es probable que ese gen sea la causa de

la condicién. Pero a medida que aprendemos mds, a veces hallamos
personas con cambios en ese mismo gen que no tienen ningun rasgo de la
condicién. O a veces hallamos a personas con la condicién o enfermedad
genética que no tienen ningin cambio en ese gen. Y dos personas con el
mismo cambio en el gen pueden tener problemas de salud muy diferentes.

NEGATIVO (normal): la prueba no mostré ningin cambio genético que esté
asociado a una condicién o enfermedad genética. Esto podria ser porque
la persona de verdad no tiene un gen dafiado. Tenemos la mayor confianza
en un resultado normal cuando solo hay un gen que causa la condicidn.

0 cuando sabemos exactamente cudl gen dafiado es hereditario. Para
otras personas, un resultado negativo podria significar que el dafio ocurre
en un gen que todavia no ha sido descubierto. A veces hacerse mas
pruebas puede ser de utilidad. A veces usted solo puede esperar hasta

que los expertos aprendan mas.

INCIERTO, NO CONCLUYENTE, INDETERMINADOQ, VUS (variante de
significado incierto), UCS (significado clinica incierto): la prueba muestra
un cambio en el gen pero no sabemos si es dafiino. Podria ser una version




normal del gen. Antes de reportar los resultados como inciertos, los que
realizan las pruebas verificaran si otras personas han hallado el mismo
cambio en el gen en personas saludables, o en personas con una condicion
genética. Los que realizan las pruebas analizaran qué parte del gen es
portadora del cambio. Ciertas partes de un gen pueden estar deletreadas
de formas diferentes sin que estén dafiadas. Otras partes tienen que estar
totalmente correctas o no funcionaran. Algunos genes tienen diferentes
longitudes, y mientras mas largos son, son menos y menos estables.

Para estos genes, resultados “no concluyentes” significan que el gene es
demasiado largo para decir que es normal y demasiado corto para decir
que es anormal. No podemos decir con seguridad si la persona llegara

a tener o no la enfermedad.

¢Qué otras opciones tengo?

Puede haber mas de una clase de pruebas que le puedan dar la informacién que
usted quiere. Si esta es una opcidn, usted debe elegir la que ofrezca lo que usted
quiere saber sin darle mas de lo que quiere saber. Usted podria optar por no
hacerse analizar en este momento. En el futuro las pruebas seran mejores y
mds econdmicas.

¢Ustedes protegeran mi privacidad?

Enlos EE. UU. tipicamente se necesita permiso por escrito antes de poder
divulgar informacion médica. Esto no aplica cuando la informacién no se puede
vincular a una persona. El laboratorio que hace los analisis puede conservar

los resultados de sus pruebas, sin asociarlos a su nombre, para fines de
investigacion. El laboratorio puede afiadir sus resultados, sin asociarlos a su
nombre, a bases de datos nacionales o mundiales, para fines de investigacion.
Ninguna de esta informacidn lo identificara.

¢Qué hay de la privacidad de mis parientes?

Parte de su informacidn genética es igual a la informacion para otras personas
en su familia. Si usted divulga su propia informacién genética, esto también
podria afectar la privacidad de otros miembros de su familia.

¢Qué le pasara a mi muestra?

Cuando sus pruebas estén completas, usted puede optar por hacer que el
laboratorio destruya su muestra. También puede elegir que el laboratorio
conserve su muestra en caso de que la quiera para pruebas en el futuro. Esto
tiene costos adicionales. Usted también podria autorizar al laboratorio para
que elimine toda su “informacion protegida de salud” (PHI) (cualquier cosa
que podria identificarle) y usar la muestra para la investigacion.

Su decision sobre su muestra sobrante no cambiard la forma en que el
laboratorio lleve a cabo su prueba. No cambiard la forma en que usted y su
familia obtienen cuidado médico. Si decide autorizar al laboratorio a que
use su muestra y después cambia de opinién, usted puede comunicarse
con el laboratorio y avisarles. Pero si el laboratorio ya ha eliminado toda su
informacidn protegida de salud, no podrd destruir su muestra porque no
sabra cudl es la suya.

¢Qué pasara si cambio de parecer?

Si usted firma el formulario de consentimiento y después decide que no quiere
la prueba, debe comunicarse con su trabajador de cuidado de salud para
cancelar la prueba. Si la prueba ya se realizd, posiblemente tenga que pagar por
esta de todos modos. Incluso si la prueba ya se termind, usted le puede indicar
aun a su trabajador de cuidado médico que no quiere saber los resultados.



TIPOS DE PRUEBAS GENETICAS:

Prueba de cromosomas:
Los cromosomas son las
estructuras que portan
nuestros genes y los
mantienen organizados.
Cromosomas adicionales,
faltantes o partes de estas
pueden causar problemas.
Se le llama cariotipo a una
imagen de los cromosomas
desde el mas grande hasta
el mas chico.

Prueba de hibridacion
fluorescente in situ:

Una prueba de cromosomas
donde se usan pedazos
pequefios de genes que
brillan bajo una luz especial.
Si los pedazos se adhieren
a los cromosomas, los genes
complementarios estan

ahi. Si los pedazos no se
adhieren, esos genes no
estan ahi.

Secuenciacion génica:
Busca errores en cémo

se “deletrea” un gen. La
secuenciacion de exones
solo examina las partes
del gen que fabrican
productos génicos. A estas
se les llaman regiones
codificantes. La mayoria
de los cambios dafiinos

a los genes ocurren aqui.
La secuenciacion del
genoma completo también
examina los intrones entre
las regiones codificantes.
Los cambios en esas areas
tienen menos probabilidades
de causar problemas, pero
a veces si los causan.

Prueba metabdlica:
Mide sustancias en la
sangre para ver si los
genes de la persona estan
fabricando los tipos y
cantidades correctas de
productos génicos. Un
ejemploeslaPKUola
fenilcetonuria. A todos los
bebés que nacen en
Nebraska se les practica
una prueba de PKU.

Pruebas de
micromatrices:

Miden cuantas copias de
material genético estan
presentes para ver si el
cuerpo de la persona tiene
un exceso o una falta de
algo que necesita. A estas
pruebas a veces se les llama
CGH o hibridacion gendmica
comparativa. Hay matrices
para defectos congénitos,
problemas de aprendizaje

y otros. Los genes en las
matrices pueden cambiar
de vez en cuando. Pueden
ser diferentes de una
compafiia de pruebas a otra.

Analisis mutacional
dirigido:

Busca cierto cambio génico
en cierto gen que sabemos

que puede causar problemas.

Un ejemplo es la anemia
falciforme. Este tipo de
prueba también se puede
usar cuando una persona en
la familia tiene un cambio
en un gen y otros familiares
desean saber si tienen el
mismo cambio en un gen.

Paneles de secuenciacion
dirigida de nueva generacion:
Busca errores de deletreo en

un grupo de genes que puede
causar cierto tipo de problemas
de salud. Hay paneles para la
sordera, el cdncer, problemas
del corazon y muchos otros.
Los genes en los paneles
pueden cambiar de vez en
cuando. Pueden ser diferentes
de una compaiia de pruebas
aotra.

Secuenciacion de exomas:
busca errores de deletreo en
casi todas las regiones de
codificacién de los genes de
una persona a la misma vez.
Esta prueba mostrard mucha
informacién genética. Usted
hablara con su trabajador de
cuidado médico sobre cuales
tipos de informacion usted
desearia saber. Esta prueba
también mostrard muchas
“variantes”. Todavia no
sabemos si estas variantes
son normales o dafiinas

Secuenciacion del genoma
completo: Busca errores de
deletreo en casi todos los genes
de una persona a la misma vez.
Esta prueba analizard cerca del
95% de la informacion genética
de una persona. Usted hablard
con su trabajador de cuidado
médico sobre cudles tipos de
informacién usted desearia
saber. Esta prueba también
mostrard muchas “variantes”.
Todavia no sabemos si estas
variantes son normales

o dafinas.




ADN (acido
desoxirribonucleico):

Los quimicos que forman
nuestros genes. Hay cuatro
quimicos pequefios en el
ADN que se llaman adenina,
citosina, timina y guanina.
Estos forman cadenas
largas. El orden de los
quimicos en las cadenas
determina lo que el gen

va a hacer, en forma similar
al orden de las letras en
una ora0.07 incidn.

Amniocentesis: Una prueba
en la que se utiliza una
aguja larga y delgada para
tomar una muestra del
fluido amniético durante el
embarazo. Fluido amnidtico
es el agua alrededor de un
bebé en desarrollo en la
matriz. Este fluido contiene
genes y productos genéticos.
Se puede analizar para
aprender mas sobre la salud
del bebé en desarrollo.

ARN (4cido ribonucleico):
Los quimicos que ayudan

al cuerpo a crear productos
génicos a partir de los
genes. Hay cuatro quimicos
pequefios en el ARN que se
llaman adenina, citosina,
timina y uracilo. Estos copian
las cadenas del ADN a las
cadenas del ARN y entonces
la convierten en proteinas

u otros productos génicos.
Algunas pruebas miden

el ARN en lugar del ADN,
para ver si el cuerpo esta
haciendo el tipo y nimero
correctos de copias de ARN.

DICCIONARIO

Banco de ADN:

La congelacién de una
muestra de genes de una
persona para que se pueda
usar mas tarde.

Biopsia de corion:

Una prueba en la que se
utiliza una aguja o tubo
largo y delgado para tomar
una muestra de la placenta
durante el embarazo. Las
vellosidades coriénicas
tienen los mismos genes y
productos génicos que el
bebé en desarrollo.

Célula: Las unidades
pequenas de las que estdn
compuestos nuestros
cuerpos. Las células
contienen genes, productos
génicos y otras cosas

que necesitamos para
Seguir vivos.

Consejeria genética:

Hablar con un trabajador

de cuidado médico sobre

su salud o la de su familia
para aprender mas sobre
sus genes. Eso puede incluir
hablar sobre lo que las
pruebas pueden y no pueden
mostrar. Puede incluir
hablar sobre qué esperar si
usted tiene una condicion
genética y qué tratamientos
le convienen. Puede incluir
hablar sobre hijos o las
pruebas realizadas durante
el embarazo. La consejeria
genética no le dice lo que
debe hacer. Le dice qué
opciones tiene y le ayuda a
tomar las decisiones que son
las apropiadas para usted.

Consentimiento informado:
A usted se le informa sobre
los riesgos y beneficios de
una prueba o tratamiento, lo
piensa bien, y decide que si
quiere hacerse la prueba o
el tratamiento.

Cromosomas:

Las estructuras dentro

de nuestras células que
portan nuestros genes y los
mantienen organizados.

La mayoria de las personas
tienen 46 cromosomas.

Defecto congénito:

Un problema con el cuerpo
cerebro de una persona
que comienza antes del
nacimiento de esta. Un
ejemplo es la fisura labial
(el labio superior de la
persona no esta unido).

Embrion: Un bebé en
desarrollo durante los
primeros dos meses después
de la fertilizacién del évulo.

Feto: Un bebé en desarrollo
desde los dos meses hasta
el final del embarazo.

Genes: Un trozo de ADN
que le dice al cuerpo cémo
hacer algo o que haga
algo especial. Los seres
humanos tienen cerca de
24,000 genes.

Genético: Algo sobre
nosotros que es causado
o controlado por nuestros
genes.

Negativa (o rechazo)
informada: A usted se le
informa sobre los riesgos




y beneficios de una
prueba o tratamiento,

lo piensa bien, y decide
que no quiere hacerse la
prueba o el tratamiento
en este momento.

Portador: Una persona
con un gen normal y un
gen dafiado en un par
donde se necesitan dos
genes dafiados para tener
problemas de salud.

Esta persona no tendra
problemas de salud. Pero
el hijo de esta persona
podria tener problemas
de salud si dos portadores
tienen hijos y ambos le
transmiten su gen dafiado
al hijo.

Producto génico: Algo que
el cuerpo hace con las
instrucciones de parte

de un gen. Los productos
génicos incluyen proteinas
(los “pilares” del cuerpo),
enzimas y hormonas
(quimicos que ayudan

al cuerpo a funcionar), y
anticuerpos (quimicos que
luchan contra infecciones).

Prueba preimplantacional:
Pruebas genéticas realizadas
a un évulo fertilizado

antes de que este sea
implantado en la matriz.

Esto requiere doctores y
equipo especializados.

Pruebas de deteccion:
Pruebas realizadas a muchas
personas para ver quién
podria necesitar pruebas
especializadas. Tipicamente

DICCIONARIO

las pruebas de deteccion le
informan a una persona si
tienen probabilidades altas
0 bajas.

Pruebas diagnésticas:
Una prueba que muestra

si una persona tiene una
condicién o enfermedad
especifica. Tipicamente,
una prueba es conocida
como “diagnostica” si la
persona ya tiene algunas
sefiales fisicas o mentales
de la condicion antes de
que se practique la prueba.
La prueba nos ayuda a
estar seguros sobre qué
condicidn usted tiene.

Las leyes de Nebraska NO
requieren consentimiento
informado por escrito antes
de que se practique una
prueba genética para fines
diagndsticos.

Pruebas predictivas:

Una prueba para una
enfermedad o condicion
genética que se realiza
cuando la persona NO
muestra sefales fisicas

o mentales de esa
enfermedad o condicién.
Los resultados de las
pruebas nos dan una mejor
idea sobre si la persona
tendrd la enfermedad o
condicién genética en

el futuro. Las leyes de
Nebraska dicen que cuando
se practica este tipo de
prueba, la persona (o su
padre) tiene que dar su
consentimiento por escrito.
Vea aqui como las leyes

de Nebraska definen a las
pruebas predictivas:
4
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La prueba genética predictiva

es una prueba genética para un
genotipo o cariotipo relacionado
con el riesgo de desarrollar una
enfermedad o discapacidad
genéticamente relacionada,

de otro modo indetectable,
cuyos resultados pueden usarse
para reemplazar el riesgo
anterior de un paciente basado
en datos de poblacion o historial
familiar con un riesgo basado

en un genotipo o cariotipo. Las
pruebas genéticas predictivas
no incluyen pruebas diagndsticas
realizadas a una persona que
exhibe sefales o sintomas
clinicos de una posible condicién
genética. Las pruebas genéticas
predictivas no incluyen pruebas
de gametos, diagndsticos
preimplantacionales, o
diagndstico genético prenatal,

a menos que se realicen pruebas
prenatales para una condicion
de inicio en adultos que no

se prevé que cause sefiales o
sintomas clinicos antes de la

mayoria de edad.

Pruebas prenatales

de deteccion: Pruebas
practicadas a principios

del embarazo para ver si

se necesitan pruebas mas
especializadas. La prueba de
deteccion puede significar o
no que el bebé en desarrollo
tiene problemas.

Pruebas prenatales: Pruebas
diagndsticas realizadas
durante el embarazo para
ver si un bebé en desarrollo
tiene problemas.




Estamos muy agradecidos y deseamos dar un recono-
cimiento a los miembros de un grupo de trabajo en
genética de Nebraska quienes colaboraron para
la redaccion del formulario de consentimiento
informado de Nebraska y el folleto de informacidn.
Rebecca R Anderson JD MS, Kristen Larsen, Julie
Luedtke, Richard E Lutz MD, Shelly D Nielsen MS, Ann
Haskins Olney MD, Gwen M Reiser MS, Bronson Riley
MS, Lois J Starr MD.

También estamos muy agradecidos a los miembros
de un grupo nacional de trabajo en genética quienes
colaboraron para redactar plantillas para formularios
de consentimiento informado que fueran de uso
fécil. Jodi D. Hoffman MD, Komal Bajaj MD, Robert G
Best MD, Susan Gross MD, Julie R Jones PhD, Kelly
E Ormond MS, Sue Richards PhD, Richard Sharp MD,
Elaine Spector PhD, Rebecca R Anders JD MS.

Estamos muy agradecidos asimismo a los miembros
del grupo de trabajo en Michigan quienes desarrollaron
uno de los primeros modelos para formularios de con-
sentimiento y folletos de informacidn para las pruebas

genéticas predictivas.

Este proyecto fue/es apoyado por la Adminis-
tracién de Recursos y Servicios de Salud (HRSA)
del Departamento de Salud y Servicios Humanos
de los EE. UU. (HHS) bajo la subvencién nimero
B04MC28111, Programa de Subvencién en Bloques
para Servicios de Salud Maternal e Infantil/Titulo V de
$560,937.27 en el aiio fiscal federal 15y B94NC39525
Programa de Subvencidn en Bloques para Servicios de
Salud Maternal e Infantil/Titulo V de $814,650 en el
afo fiscal federal 17, con ningun fondo recibido que
fuera de origen no gubernamental. Esta informacién o
contenido y conclusiones le pertenecen al autor y no
se deben interpretar como la posicidn o politica oficial
de HRS; HHS o el gobierno de EE. UU, ni se debe inferir
la aprobacion de parte de estos.
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