Afeccidn poco frecuente

GUIA PARA
EL PACIENTE

Afecciodn
poco frecuente

Guia para el paciente

Una guia sobre las pruebas genéticas
para detectar afecciones poco frecuentes
y no diagnosticadas

Ambry Genetics'

A TEMPUS COMPANY

O(((



Conceptos basicos que debe conocer

Genoma: La informacion incluida en los ~3 mil millones de pares base

del ADN que estan en el nlcleo de la célula’

¢POR QUE SON IMPORTANTES LAS PRUEBAS GENETICAS?

Los genes cuentan una historia que es Unica para cada persona y nos convierten
en quienes somos. Un andlisis méas detallado de los genes puede ayudar

a los proveedores de atencién médica a entender mejor las causas de ciertos
problemas médicos.

Si se conoce la causa genética de fondo de una enfermedad, los médicos
pueden tratar y controlar mejor la salud del paciente.

También pueden comprender mejor si una afeccion también afecta
a otros familiares.

En la medida en que los investigadores y médicos sigan conociendo
mas sobre el estudio del genoma, se podran encontrar mejores tratamientos
y curas para algunas afecciones.

BENEFICIOS DE LAS PRUEBAS GENETICAS

Las pruebas genéticas completas pueden ayudar a detectar la causa subyacente
de algunos problemas médicos. Tener un diagndstico mediante estas pruebas
es ventajoso por los siguientes motivos:

Se puede tener un diagndstico mas rapido y mas econdémico porque se
analizan diferentes genes al mismo tiempo.

Los resultados pueden orientar o influir en el tratamiento o las decisiones
de cuidados de la salud.

Permiten evitar la incertidumbre por tener una afeccion no diagnosticada.

Los familiares toman conocimiento de algin problema de salud y/o
del riesgo de pasar el cambio genético a las proximas generaciones.



¢Cuales son los diferentes tipos
de pruebas gendomicas?

BENEFICIOS DE LAS PRUEBAS GENETICAS
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~1 % del genoma que se codifica para las proteinas. Esto representa
~20,000 genes.?

>60 % de todas las enfermedades conocidas son a causa de los cambios
en el exoma.®

SECUENCIACION DEL EXOMA

La secuenciacion del exoma es una prueba integral que esta disefiada para buscar
los cambios (mutaciones) en los genes que pueden ser la causa de una afeccion
existente. Algunas pruebas genéticas buscan mutaciones comunes, mientras que
otras indagan sobre los cambios en los genes comunes. La secuenciacion del
exoma analiza todos los genes, por lo que es una prueba genética completa.

MICROARRAY CROMOSOMICO (CMA)

El Microarray cromosoémico (CMA, por sus siglas en inglés) es una prueba disefiada
para detectar cambios en los grupos que contienen la informacion genética (genes).
El CMA es particularmente Util para detectar partes que sobran o que faltan en los
grupos que contienen sus genes. Para la mayoria de las personas, los cambios en
los genes pueden ser la causa de una afeccion existente.

¢(ES CONVENIENTE HACERSE UNA SECUENCIACION DE
EXOMA O UN CMA EN SU CASO?

Un médico puede considerar un secuenciacion de exoma y/o un CMA para
detectar una causa genética subyacente para un problema médico cuando:

1. No fue posible detectar la causa del problema médico a través de pruebas
médicas y genéticas anteriores y un proveedor de atencion médica
sospecha que podria haber una causa genética subyacente.

2. No hay pruebas genéticas especificas disponibles para el problema
genético del que se sospecha.

3. Las afecciones pueden ser causadas por cambios en mas de un gen y las
pruebas gendmicas son una forma de analizar todos los genes al mismo tiempo.

Las normas de procedimiento del American College of Medical Genetics and
Genomics (ACMG) recomiendan que la secuenciacion del exoma y/o genoma
sea una prueba de primer o segundo nivel en el caso de pacientes que presentan
anomalias congénitas, retrasos del desarrollo y discapacidades intelectuales.*



El proceso de las pruebas

Las pruebas se realizan con una muestra de sangre o saliva, que se obtiene con

un kit especial que se envia de un dia para el otro a Ambry Genetics, todo coordinado
por el médico. Se toman muestras del paciente y sus familiares cercanos
(consanguineos).

El médico recibira los resultados; no se le envian directamente al paciente. Cada
médico puede tener un método y un plazo diferente para contactar al paciente

y ver los resultados, por eso es importante analizar este proceso con el profesional.
Su médico analizara los pasos a seguir segun los resultados de las pruebas.

Las muestras que se
& le tomaron se envian
al laboratorio
El laboratorio Se envian

Las muestras que se hace el andlisis los resultados
e A H * *
EE% tomaron a sus familiares* al medico
se envian al laboratorio

* “Familiares” quiere decir parientes consanguineos, por ejemplo, hermanos, hermanas, padres, abuelos
tias, tios, primos

** | os resultados del CMA y de la secuenciacion del exoma se envian al médico en un plazo de 2-3 semanas
y de 6-8 semanas, respectivamente.

¢POR QUE ESTAS PRUEBAS PODRIAN INVOLUCRAR
A FAMILIARES?

La secuenciacion del exoma puede aportar respuestas q q
méas precisas cuando el ADN del paciente se compara

con el de parientes consanguineos, como es el caso

de padres biolégicos, abuelos y hermanos. Con esto se

pueden clasificar todos los cambios genéticos e identificar

aquellos que son normales en la familia frente a los que

podrian causar la enfermedad en el paciente. O, si hay

varios familiares que tienen la misma enfermedad, con

esto se puede detectar cuéles son los cambios genéticos .

que son iguales para todos los familiares. ®

Estas pruebas se pueden hacer de todas maneras

i o i ili NINO NINO
sin la palrtlmpamon de familiares, pero se reducen las AFECIADO O ARECTADO
probabilidades de hallar una respuesta. Los familiares
pueden enviar una muestra de sangre o saliva para
participar en las pruebas.



Resultados de pruebas genéticas

Es importante analizar los resultados con el médico para saber como influyen
en el tipo de atencion médica que necesitara.

RESULTADOS PRINCIPALES

®

®@

POSITIVO/PROBABLEMENTE POSITIVO
Se detectd una alteracion o cambio en el ADN que se sabe que estéa relacionado
con los problemas médicos.

Se puede considerar hacer pruebas genéticas en familiares.

AMBIGUO

Se detectd una alteracion o cambio en el ADN, pero no estéa claro si es la causa
de los problemas médicos.

Como parte del programa Patient for Life, guardamos los resultados en
nuestros registros ya que puede haber hallazgos genéticos futuros que aporten
informacion Util y ademas se le notificara al médico si se identifica alguna
alteracion de relevancia clinica.

NEGATIVO

No se ha detectado ninguna causa genética subyacente para el problema médico.

Como parte del programa Patient for Life, guardamos los resultados en
nuestros registros ya que puede haber hallazgos genéticos futuros que aporten
informacion Util y ademas se le notificara al médico si se identifica alguna
alteracion de relevancia clinica.

RESULTADOS DE HALLAZGOS SECUNDARIOS
(SOLO PARA SECUENCIACION DEL EXOMA)

®

©

POSITIVO/PROBABLEMENTE POSITIVO
Se detectd una mutacion en un gen que no esta relacionada con las inquietudes
médicas presentes pero que puede afectar la salud del paciente en el futuro.

Se puede considerar hacer pruebas genéticas en familiares. Es importante que
analice estos hallazgos con su médico o el médico de sus hijos.

NEGATIVO
No se identificaron mutaciones entre el grupo de genes comunes de la
enfermedad no relacionados con las inquietudes médicas presentes.

Puede haber cambios genéticos que afecten la salud del paciente en el futuro;
sin embargo, no se han identificado mediante esta prueba.



Informacion util

En algunos casos, los resultados pueden ser negativos. Aunque estas pruebas estan
pensadas para analizar todo el exoma/genoma, la causa de los problemas médicos
puede estar en un area del exoma/genoma que todavia no se conoce bien o que no
se puede identificar.

Si los resultados son negativos, el médico puede optar por hacer otras pruebas
genéticas ahora o en el futuro. Los resultados negativos también podrian sugerir
que los problemas médicos que le preocupan no son heredados.

PROGRAMA PATIENT FOR LIFE

Los cientificos aprenden mas sobre los genes y descubren nuevas perspectivas
para saber como influyen en la salud practicamente a diario. Ambry Genetics
cuenta con un programa exclusivo donde nuestros cientificos se mantienen al

dia con las Ultimas investigaciones para saber coémo podrian impactar en la salud
de un paciente. A medida que surgen nuevos hallazgos, nuestros cientificos
vuelven a analizar proactivamente toda las informacion de pacientes anteriores
para determinar si se pueden beneficiar con esta nueva informacioén. Si se
detecta informacion clinicamente relevante, nos encargamos de enviar un informe
actualizado al médico que solicitd las pruebas. Este servicio se ofrece sin limite
alguno vy sin costo adicional para el paciente.

HALLAZGOS SECUNDARIOS PARA LA SECUENCIACION
DEL EXOMA

Como en esta prueba se analizan todos los genes al mismo tiempo, se pueden
detectar mutaciones clinicamente relevantes que no guardan relacién con sus
problemas médicos actuales. Si este es el caso, usted podria tener informacion
nueva sobre su salud o la salud de sus hijos, por eso se recomienda hacer

el seguimiento con el médico. Puede elegir de antemano si desea conocer
esta informacion.

PRUEBAS PARA FAMILIARES

Las pruebas gendmicas permiten detectar un cambio genético en el paciente que
también puede estar presente dentro de la familia. Es importante que considere
compartir estos resultados; sin embargo, es posible que algunos familiares no
quieran saber si corren riesgo de tener una afeccion genética. En el mejor de

los casos, los familiares hacen una consulta con el médico o con un asesor de
genética para analizar las opciones de someterse a las pruebas. Las pruebas
gendmicas ademas permiten detectar informacién inesperada sobre parentescos.
Puede analizar estas posibilidades con su médico y/o asesor de genética.

Ambry ofrece pruebas sin costo para familiares consanguineos en Estados Unidos
dentro de un plazo de 90 dias del informe original del paciente.



Preguntas frecuentes

1 ,COMO SE HACEN LAS PRUEBAS DE EXOMA Y DE CMA Y CUANTO DEMORAN?

Las pruebas se realizan con una muestra de sangre o saliva del paciente, que se
obtiene con un kit especial que se envia de un dia para el otro a Ambry Genetics, todo
coordinado por el médico. En el caso de las pruebas de exoma, las muestras se toman
al paciente y hasta dos familiares cercanos. Las pruebas de exoma demoran de 3 a 6
semanas, mientras que las pruebas de CMA demoran de 2 a 3 semanas. Luego, los
resultados se envian al médico.

2 ;QUE SUCEDE CUANDO MIS RESULTADOS ESTAN LISTOS?

El médico recibira los resultados; no se le envian directamente al paciente. Cada médico
puede tener un método y un plazo diferentes para contactar al paciente y ver los
resultados, por eso es importante analizar este proceso con el profesional. Su médico
analizara los pasos a seguir segun los resultados de las pruebas.

3 ¢MI SEGURO CUBRE LAS PRUEBAS GENOMICAS?

Muchos planes de seguro cubren pruebas genéticas, y Ambry tiene contrato con la
mayoria de los planes de salud de los EE. UU. Sus gastos de bolsillo pueden variar
segun su plan particular; por lo tanto, ofrecemos la verificacion personalizada de la
cobertura del seguro y opciones financieras para sus pruebas genéticas. Un equipo de
especialistas exclusivo esta disponible para ayudarle a acceder a las pruebas genéticas
que necesita y responder cualquier pregunta que tenga sobre nuestras opciones de
pago. Llame a nuestro departamento de Facturacion al +1.949.900.5795 o envie un
correo electronico a billing@ambrygen.com con cualquier consulta.

4 ;QUE ES UNA EXPLICACION DE BENEFICIOS?

Su compafiia aseguradora le envia una explicacion de beneficios (EOB, por sus

siglas en inglés) para explicarle los servicios que se pagan en su nombre. No es una
factura. Puede comunicarse directamente con nosotros o hablar con un especialista
en Facturacion si tiene preguntas o inquietudes acerca de su EOB. Algunas pruebas
genéticas demoran semanas o0 meses en procesarse y esto garantiza los resultados
mas precisos. Ademas, las compafias aseguradoras pueden demorar varias semanas,
incluso un par de meses, en procesar las reclamaciones.

5 ¢LOS RESULTADOS DE LA PRUEBA GENOMICA AFECTAN MI COBERTURA
DE SEGURO?

En los EE. UU,, la Ley de No Discriminacion por Informacion Genética (2008) prohibe
la discriminacion con base en la informacion genética por parte de las compafias de

seguro de salud y los empleadores. Segun en qué parte del mundo viva, puede haber
diferentes (o menos) leyes en torno a las pruebas genéticas. Visite ginahelp.org para

obtener més informacion.

6 ¢QUE PASA SINO TENGO SEGURO?

Ambry Genetics ofrece precios para pacientes sin cobertura y un programa de
asistencia a pacientes que no tienen seguro de salud o cuyo seguro no cubre las
pruebas de exoma. Para mas informacion, llame a nuestro departamento de Facturacion
al +1.949.900.5795 o envie un correo electronico a billing@ambrygen.com con
cualquier consulta.

¢TIENE MAS PREGUNTAS?

Hable con su médico o visite nuestro sitio web: ambrygen.com
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