Secuenciacion del genoma
completo en las enfermedades
raras

Este folleto ha sido elaborado para los pacientes a
los que se ofrezca una secuenciaciéon del genoma
completo para las enfermedades raras o hereditarias.

La secuenciacion del genoma completo consiste en
la recogida, por parte de un especialista, de toda

la informacion necesaria para crear y mantener su
organismo.

El NHS ofrece la secuenciacion del genoma completo
para aqguellas enfermedades en las que puede resultar
en un mejor cuidado del paciente.

Antes de decidir sisometerse a esta prueba, su médico
le informard debidamente.
. Qué es el genoma?

El genoma es la informacion necesaria para crear el
organismo humano y mantenerlo sano.

Esta informacion se encuentra escrita en un cédigo
quimico llamado ADN.

Su genoma estd compuesto de miles de segmentos de
ADN que reciben el nombre de genes.

Muchas enfermedades raras estdn causadas por
mutaciones en los genes, y pueden ser hereditarias.
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. Qué informacion puede ofrecer la
secuenciacion del genoma completo?

A diferencia de otras pruebas genéticas que solo
analizan unos cuantos genes, la secuenciacion del
genoma completo los examina todos de una vez.

Aunqgue la secuenciacion del genoma completo
examina el genoma integro, la prueba se centrard en
los genes que guardan relacion con su enfermedad, y
no en los que causan otras enfermedades.

Los resultados de la secuenciacion del genoma
completo podrdn ayudar a:

B diagnosticar su enfermedad
B elegir el mejor tratamiento

B establecer si se presenta un mayor riesgo de padecer
una enfermedad

B determinar silos miembros de su familia también
presentan un mayor riesgo de padecer una
enfermedad o si sus hijos podrian heredarla.

En tal caso, es posible que la prueba se ofrezca también
a otros miembros de la familia. Su médico abordard este
fema con usted.

. Qué sucede en la secuenciacion del
genoma completo?

Su médico le explicard en qué consiste la prueba.

La mayoria de los pacientes pasan por las siguientes
fases:

Remision
Se le remitird a otro médico que investigard su
enfermedad mds a fondo.

Servicio de Medicina Gendmica del NHS, secuenciaciéon del genoma completo para las enfermedades raras, julio de 2020,
v2.0 para ser utilizada para la puesta en marcha de la Secuenciacion del genoma completo. Este documento estard sujeto

Lectura sencilla | 2




v

Consulta

Esto implicard una consulta con un especialista.

Si este médico recomienda una secuenciacion del
genoma completo, su médico le explicard en qué
consiste la prueba

Toma de muestras

Si decide someterse a la prueba, se le extraerd una
muestra de sangre que serd enviada a un laboratorio.

Resultados

Se le comunicardn los resultados.

Tendrd la oportunidad de hablar sobre la prueba con
su médico.

Es probable que tfenga una consulta con un
especialista que le explicard los resultados vy le
ofrecerd ayuda.

En algunos casos resulta Util comparar nuestros genes
con los de otros miembros de la familia. Esto puede
ayudar a diferenciar las mutaciones que causan
problemas de las que no.

El médico le explicard qué miembros de la familia
deben someterse a pruebas.

Aunque decida no someterse a una secuenciacion
del genoma completo, recibird la mejor atencion
médica posible.
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Obtencion de los resultados

Su muestra serd tomada y examinada. Su médico
recibird los resultados

y abordard con usted si la prueba de secuenciacion
del genoma completo:

B Muestra algun cambio que explique su enfermedad.
Esto podria afectar a su tratamiento e informar a los
miembros de su familia del riesgo de desarrollar una
enfermedad.

B Muestra algun cambio que podria explicar su
enfermedad, aunqgue se necesiten mds pruebas.

Esto podria requerir que otros familiares sean
sometidos a la prueba, o bien comparar sus
alteraciones con las de otfros pacientes.

B Mostrar una mutacion en los genes que no
comprendemaos.

B No hallar la causa de su enfermedad.

B Mostrar una mutacion inesperada en su genoma
gue no esté relacionada con su enfermedad, pero
que podria afectar a la salud de ofros miembros de
su familia.

La informacidn sobre sus genes

Todos los datos se guardardn de forma segura y
confidencial. Sus datos se utilizardn segun lo previsto en
la legislacion del Reino Unido y en las politicas del NHS.
Para mas informacion, visite:
https://www.england.nhs.uk/contact-us/privacy-notice/
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Los datos y los resultados de su prueba se
almacenardn en una base de datos segura

del Servicio de Medicina Gendmica del NHS, el
organismo del NHS que supervisa la secuenciacion
del genoma completo.

Tan solo personal autorizado tiene acceso a estos
datos.

Uso de datos por parte de las compaiias
de seguros

Los datos no se compartirdn con ninguna
compania de seguros sin su permiso. Las
aseguradoras pueden requerirle informacion
médica sobre usted o su familia.

Uso de los datos con fines de investigacion

Los datos médicos donados por millones de
pacientes del NHS han ayudado a desarrollar los
fratamientos que los pacientes reciben hoy en dia.

Todos los pacientes tienen la opcidn de incluir sus
datos en una biblioteca, de forma que puedan
utilizarlos determinados investigadores autorizados.

Si aceptaq, sus datos ayudardn a los investigadores a
desarrollar nuevos tfratamientos.

Para mads informacion sobre como sus datos
gendmicos pueden ayudar a la investigacion,
consulte la pagina web de Genomics
England http://www.genomicsengland.co.uk
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Mds informacion

Para mds informacion sobre la secuenciacion del
genoma completo de estas organizaciones, visite:
hitp://www.nhs.uk/conditions/genetic-and-
genomic-testing
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