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Asesoramiento genético

El asesoramiento genético es el estudio de transmisién de una enfermedad hereditaria a la
descendencia. Se efectua a través de la valoracién clinica y de pruebas especializadas,
bioquimicas, citogenéticas, moleculares, etc.

Los motivos mas habituales por los que las parejas solicitan asesoramiento genético son
cuando existe el antecedente de uno o mas casos en la familia de alteraciones que pueden
ser hereditarias, bien para evitar su aparicion, o cuando ya existe un hijo afectado, para
conocer el manejo de la propia enfermedad, su evolucién y prondstico.

¢Qué objetivos tiene el asesoramiento genético?
e Informar sobre el diagndstico, prondstico y tratamiento de la alteracién genética.
e Entender el mecanismo de transmisién y su probabilidad.
e Plantear opciones reproductivas para evitar la transmision.
e Facilitar la adaptacion al problema y a su riesgo de transmision.

e Favorecer la elecciéon individual de opciones aceptables en funcién del riesgo,
objetivos y valores.

Los genetistas explican al paciente o a la pareja cdmo se hereda el trastorno del que son
portadores y con qué probabilidad se puede transmitir a sus hijos/as, considerar aspectos
como el coste-beneficio de realizar el estudio genético y las posibles decisiones vy
consecuencias psicoldgicas que tal informacion pueda conllevar.

Estas visitas se programan desde Consultas Externas de cada hospital o a través del
siguiente enlace

(https://www.quironsalud.es/genetica/es/pide-cita), donde se les indicard |Ia
documentacidn necesaria para llevar a cabo una correcta valoracion el dia de consulta.

Esta consulta de genética médica puede ayudar a todos aquellos pacientes que se
encuentren en una de las siguientes situaciones:

e Antecedentes familiares afectos de una misma enfermedad genética, en particular
si se trata de una enfermedad rara o cancer.

e Trastornos comunes con edad mas temprana de aparicién que la tipica (pérdida de
vision y/o audicidén a edad menor de 55 afios, demencia a edad menor de 60 afos,
cancer antes de los 45, menopausia precoz...)

e Enfermedad bilateral en érganos pares (p.e: ojos, rifiones, pulmones, mamas) o
multifocalidad.

e Infertilidad, abortos de repeticidon y/o fallos de implantacion.
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e Problemas médicos en la descendencia de una pareja que es consanguinea.
e \Varios tumores primarios en el mismo individuo.

e Tumores con exceso de crecimiento o con crecimiento asimétrico, dismorfias,
malformaciones congénitas o retraso mental.

e Dos o mds casos de cardiopatia isquémica, muerte subita antes de los 55 afios en
varones y 65 en mujeres, enfermedad cardiaca o cerebrovascular a edad menor de 45
anos.

e Caracteristicas dismorficas con retraso del desarrollo u otra patologia médica
(discapacidad intelectiva, hipoacusia, ceguera, cataratas, genitales ambiguos).
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