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éPor qué remitieron a mi hijo(a) a una clinica de medicina genética?

éPor qué remitieron a mi hijo(a) a una clinica de medicina genética?

Algunos nifios nacen con diferencias en la estructura corporal, el crecimiento, el desarrollo
cerebral o la quimica corporal. Estas diferencias pueden provocar problemas de salud,
desarrollo, rendimiento escolar o interaccion social.

Otros nifios pueden tener un resultado positivo de una prueba de deteccion que se realiza a
todos los recién nacidos. Esta prueba de deteccidn de los recién nacidos es a través de un
examen de sangre y permiten que los profesionales médicos identifiquen y traten ciertas
condiciones graves antes de que el bebé se enferme.

A su hijo(a) lo/la han referido a una clinica de genética porque a usted o a su médico les
preocupa el motivo por el cual su hijo(a) tiene estos problemas de salud o de desarrollo
(aprendizaje) o ha obtenido un resultado positivo en la prueba de deteccién para recién
nacidos.

¢Qué es la medicina genética?

e La medicina genética es una especialidad médica, al igual que cardiologia o neurologia.

e Los médicos genetistas y los consejeros de genética son los proveedores de atencién
médica que trabajan en la clinica de medicina genética.

e La medicina genética estudia problemas de salud causados o presuntamente causados
por cambios en nuestro material genético.



é¢Qué es un gen?

Los genes llevan informacién en cada uno de nosotros y desempeifian un papel muy importante
en la determinacién de cdmo funciona nuestro cuerpo, lo cual afecta nuestros rasgos fisicos,
por ejemplo el color del cabello o de los ojos, pero también cémo nos formamos y
desarrollamos. Los genes también pueden causar condiciones o enfermedades genéticas que
pueden transmitirse de padres a hijos (“condiciones hereditarias”).

Se han registrado miles de condiciones genéticas, pero algunas de las mas comunes son las
siguientes:

e Cambios cromosémicos (por ejemplo, sindrome de Down), que causan defectos de
nacimiento, discapacidades intelectuales/del desarrollo o problemas reproductivos.

e Trastornos de un solo gen como la fibrosis quistica, la distrofia muscular, la enfermedad
de Huntington, la fenilcetonuria y la anemia drepanocitica.

e Los defectos congénitos como la espina bifida, el labio leporino y el paladar hendido
pueden tener un componente genético.

éPor qué es importante ir a una clinica de genética si los problemas de salud de mi hijo(a) ya
se estan tratando?

Primero, si a su hijo(a) le diagnostican una condicidn genética, es posible que los proveedores
médicos le puedan brindar mas informacidn sobre lo que se puede hacer por él/ella, por
ejemplo, un tratamiento, o sobre las expectativas de salud para el futuro. Segundo, la afeccién
de su hijo(a) puede ser hereditaria. Puede haber sido transmitida por miembros de la familia
gue tal vez tengan sintomas de la afeccion o no. Si la condicion de su hijo(a) es hereditaria, la
clinica de genética puede averiguar si también puede afectarlo(a) a usted, a otros miembros de
la familia o0 a embarazos futuros de su familia.

¢Quién puede referir a mi hijo(a) a la clinica de genética?

Un médico, un asistente médico o un profesional de enfermeria pueden referir a su hijo(a) a
una clinica de genética. A veces, los padres también pueden llamar a las clinicas de genética
directamente para pedir una cita.

éCuanto tiempo tendré que esperar para una cita?

Como hay pocos proveedores de servicios genéticos en la mayoria de las areas, es posible que
tenga que esperar de 3 a 6 meses para conseguir una cita en la clinica de genética.



¢Qué sucede en una consulta en la clinica de medicina genética? ¢Y
después?
¢A quién vera mi hijo(a) en la clinica de genética?
Por lo general, un equipo de proveedores médicos brinda los servicios genéticos.

e Un médico, un asistente médico o un profesional de enfermeria especializados en
medicina genética.

¢ Un consejero genético.

e Otros profesionales médicos como enfermeros, estudiantes de medicina o médicos
residentes.

¢Qué debo tener en cuenta para la cita de mi hijo(a)?

La mayoria de las citas en las clinicas de genética duran de 45 a 60 minutos. Es posible que
desee llevar a un familiar o amigo(a) que pueda ayudarlo(a) a hacer preguntas y tomar notas.
En una clinica de genética debe tener en cuenta lo siguiente:

e Usted hablard de sus preocupaciones sobre la salud y el desarrollo de hijo(a) con el
médico genetista.
e El consejero genético recopilara el historial de salud de los familiares de su hijo(a):

o Le preguntaran acerca del historial de salud y desarrollo de los hermanos, los
padres, los tios, los primos y los abuelos de su hijo(a). Esta informacién ayuda al
equipo de genética a determinar si la afeccion de su hijo(a) puede estar
relacionada con otros problemas de salud de la familia.

o Lleve ala cita toda la informacidn que tenga sobre el historial de salud de los
miembros de la familia.

e El médico genetista realizard un examen fisico de su hijo(a) y posiblemente de otros
miembros de la familia.

e El médico genetista puede tomar fotografias para registrar ciertas caracteristicas fisicas
de su hijo(a).

e El médico genetista le explicara cualquier resultado obtenido y hablara con usted sobre
las opciones de evaluacién adicionales si es necesario.

e Le sugerirdn que haga preguntas, y usted, el genetista y el consejero genético decidirdn
juntos si se realizaran otras pruebas y evaluaciones.

¢Qué tipo de pruebas se realizan en una clinica de genética?

e Se pueden solicitar andlisis de muestras de sangre u orina de su hijo(a). Esas muestras se
pueden recolectar el dia de la consulta en la clinica. Otras pruebas pueden ser
ordenadas como radiografias o resonancias magnéticas, pero generalmente no se
hacen el dia de la consulta en la clinica.



¢ Debido al costo, antes de realizar algunas pruebas genéticas, es posible que se requiera
la autorizacién de su compafiia aseguradora o de Medicaid. El proceso de autorizacién
del seguro puede tomar hasta tres meses. Una vez autorizada, la prueba se recolecta y
se envia una muestra. Los resultados pueden tardar de 4 a 6 semanas. A veces, las
companiias aseguradoras no autorizan las pruebas genéticas, y estas no se realizan a
menos que usted mismo pueda pagarlas, lo cual puede costar miles de ddlares.

éRecibira mi hijo(a) un diagnostico en la primera consulta en la clinica de genética?

Probablemente no. Por lo general el diagndstico puede tomar un tiempo, tal vez muchos
meses. Algunas veces no se encuentra el diagndstico.

¢Qué pasa si a mi hijo(a) le diagnostican una condicién genética?

Se puede ofrecer una cita con un consejero de genética para hablar sobre la condicién de su
hijo(a), cdmo esa condicién puede ser hereditaria y si otros miembros de la familia podrian
obtener algin beneficio con las pruebas. Se escribird una carta al proveedor médico
remitente acerca de la condicion genética de su hijo(a) y usted podra recibir una copia. Es
posible que su hijo(a) deba regresar a la clinica de genética o que deban remitirlo(a) a otros
especialistas médicos. Muchas veces, el proveedor médico remitente puede brindar un
tratamiento para la condicidn de su hijo(a) con la orientacidn del equipo de genética.

é¢Qué sucede si a mi hijo(a) no le diagnostican ninguna afeccion genética?

El proveedor médico que remitid a su hijo(a) recibira una carta del equipo de genética en la
gue se resuma su consulta y los resultados. El proveedor médico remitente continuara
brinddndole atencion médica a su hijo(a). Sin embargo, su hijo(a) podria regresar a la clinica
de genética una vez cada uno o dos anos si es que surgen nuevas pruebas.



