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Resumen La medicina gendmica ha avanzado significativamente, impulsada por las tecnolo-
gias gendmicas y su integracion en la practica clinica. Sin embargo, su implementacion presenta
desafios, especialmente en el asesoramiento genético (AG) y en la interpretacion de datos
gendmicos. El AG es un proceso de comunicacion no directivo que busca ayudar a pacientes
y familiares a entender y adaptarse a las implicaciones de un diagndstico genético. En pedia-
tria, el AG adquiere una relevancia particular, adaptandose a las necesidades de cada etapa
del desarrollo infantil. Durante el periodo neonatal, se enfrentan retos en pruebas de cribado
y diagnostico rapido en unidades de cuidados intensivos neonatales (UCIN). En la infancia, el
AG se centra en la comunicacion con el paciente menor y su familia, abordando temas éticos
complejos como el consentimiento, los estudios predictivos y los hallazgos incidentales. En la
adolescencia se plantean retos en relacion con su autonomia y la toma de decisiones. La aten-
cion multidisciplinar es clave, incluyendo casos sin diagndstico a lo largo de la conocida «odisea
diagnostica». Este articulo revisa el rol del AG en las diferentes etapas de la atencion pediatrica
en el contexto de los estudios genomicos actuales.
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Genetic counseling in pediatrics: Clinical implications and challenges in genomic
medicine

Abstract Genomic medicine has made significant progress, driven by genomic technologies
and their integration into clinical practice. However, its implementation presents challenges,
particularly in genetic counseling (GC) and the interpretation of genomic data. Genetic counse-
ling is a nondirective communication process aimed at helping patients and families understand
and adapt to the implications of a genetic diagnosis. In pediatric care, GC takes on particu-
lar importance, adapting to the needs of each child development stage. Challenges arise with
genetic newborn screening and rapid tests in intensive care units (ICUs) during the neonatal
period. In children, GC focuses on the communication with the young patient and their family,
addressing complex ethical issues such as consent, predictive testing and incidental findings. In
adolescents, new challenges arise in relation to autonomy and decision-making. Multidiscipli-
nary care is essential, including yet undiagnosed cases still on the journey commonly referred
to as the ‘diagnostic odyssey’. This article reviews the role of GC across the stages of paediatric
care in the framework of the current evidence on genomics.

© 2025 Asociacion Espanola de Pediatria. Published by Elsevier Espafia, S.L.U. This is an open
access article under the CC BY-NC-ND license (http://creativecommons.org/licenses/by-nc-nd/

4.0/).

Introduccion

Actualmente, lo que conocemos como medicina gendmica
viene determinado por los grandes avances en las tecnolo-
gias, su integracion en la practica clinica y su rol central
en la atencién médica de los pacientes. Su implementacion
enfrenta ciertos desafios, entre los que destacan las dificul-
tades relacionadas con el asesoramiento genético (AG) y la
interpretacion de los datos genémicos.

El AG se define como un proceso de comunicacion no
directivo cuya finalidad es ayudar a los pacientes, parejas y
familiares que presentan un trastorno genético, a compren-
der y adaptarse a las implicaciones médicas, psicoldgicas,
reproductivas y familiares de este'. A pesar de que el AG
no siempre implica la realizacion de una prueba genética,
el proceso de asesoramiento es una parte fundamental
durante la realizacion de una prueba genética, como el
exoma o genoma.

En el entorno pediatrico, distintos aspectos del AG cobran
especial importancia y adquieren una dimension especial
que difiere de la atencion médica en individuos adultos.
Desde el periodo neonatal, pasando por el diagnéstico gené-
tico en las etapas de primera y segunda infancia hasta la
adolescencia, en este articulo se revisa el papel del AG a lo
largo de todas ellas, centrado en la atencion dentro de equi-
pos multidisciplinares y en el contexto actual de los estudios
gendmicos.

El asesoramiento genético en las etapas de la
pediatria

El proceso de diagndstico genético en pacientes pediatri-
cos tiene caracteristicas especiales en cada etapa de su
desarrollo, y el papel del AG se adapta a las necesidades
particulares de cada momento (fig. 1). Por ejemplo, en el
periodo neonatal se plantean retos Unicos con las pruebas
de cribado, que se dirigen hacia la incorporacion de estu-

dios genéticos como primer abordaje, asi como en el AG
en el proceso de diagndstico rapido en unidades de cuida-
dos intensivos neonatales (UCIN)Z3. A lo largo de la infancia
el proceso de AG se centra principalmente en la comuni-
cacion y acompanamiento del paciente menor de edad y
sus progenitores/tutores y se adapta a un modelo centrado
en la familia (Family Centred Counselling)*. Las necesi-
dades e intereses parentales pueden sumarse o interferir
con los del menor, y en ocasiones, temas como el con-
sentimiento/asentimiento, hallazgos no relacionados con el
motivo de estudio (hallazgos incidentales o secundarios),
y estudios genéticos en casos asintomaticos (estudios pre-
dictivos) adquieren una dimension ética compleja®®. La
comunicacion con el paciente pediatrico y adolescente, y
como las consultas de AG se plantean durante las diferentes
etapas, hacen que el rol del asesor genético adquiera una
dimension particular y requiera de conocimientos y habili-
dades especificas.

Durante estas etapas, la atencion multidisciplinar de los
equipos integrados por genetistas clinicos, asesores genéti-
cos, gestores de pacientes y otros especialistas es crucial
para el diagnostico y el acompanamiento de las familias.

Etapa neonatal

Cribado neonatal

El cribado neonatal permite la deteccion tempranay la iden-
tificacion de enfermedades tratables en los recién nacidos
a partir de un marcador bioquimico, a menudo antes de que
los sintomas aparezcan. Se trata de una medida de salud
publica de prevencion secundaria que permite una interven-
cién rapida para reducir la morbilidad, la mortalidad y las
complicaciones potencialmente graves asociadas’. No obs-
tante, existen numerosas enfermedades que no disponen de
un marcador bioquimico especifico para las que una detec-
cion precoz podria cambiar el prondstico y tratamiento y que
podrian ser diagnosticadas mediante un estudio genético.
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NEONATAL

Family Centred Counselling
Equipos multidisciplinares

Casos sin diagnostico

Estudios en el menor asintomatico

Cribado Neonatal
Diagndstico Genémico Rapido en
pacientes ingresados en UCIN

Figura 1

Asesoramiento reproductivo progenitores

Asentimiento
Visitas individualizadas

Autonomia

- Consentimiento legal
Aspectos reproductivos
Visita AG previa al alta

Particularidades del asesoramiento genético en el contexto del diagnostico genémico en distintas etapas del seguimiento

y atencion pediatrica. AG: Asesoramiento genético; UCIN: Unidad de cuidados intensivos neonatales.

Durante los Ultimos afos, ha habido iniciativas para incor-
porar la secuenciacion gendmica (SG) en los programas
de cribado neonatal y su implementacion enfrenta cier-
tos desafios a nivel médico-asistencial, bioético, social y
familiar que deben evaluarse de forma previa a su posible
incorporacion®®%°, Estudios de investigacion a nivel inter-
nacional han explorado aspectos relacionados con el posible
impacto y las actitudes de los progenitores respecto a la
aplicacion de la SG en el cribado neonatal, revelando una
aceptacion de la mayoria de ellos. Sin embargo, existen
diferentes preferencias de las familias sobre qué tipos de
resultados desearian conocer, desde informacion de enfer-
medades de inicio en la infancia prevenibles o tratables
hasta enfermedades de inicio en la edad adulta sin trata-
miento ni prevencion. Muchos de estos proyectos reflejan
las inquietudes de los progenitores, reflejan la necesidad de
incluir un consentimiento informado previo a la prueba, asi
como un adecuado AG'°-'2, Por ello, a dia de hoy, todavia
son necesarios datos adicionales que exploren el rol del AG
en este ambito, las necesidades de las familias, asi como las
implicaciones éticas y asistenciales de incorporar la SG en
los programas de salud publica.

Diagnéstico rapido en UCIN

Cuando consideramos uno de los primeros momentos cla-
ves en los que se puede realizar un diagnéstico genético en
un recién nacido, esta aquel relacionado con la valoracion
durante el ingreso en una UCIN. Este escenario particular,
en el que hay una alta gravedad y urgencia para la toma
de decisiones clinicas, propone distintos retos a la hora de
plantear un AG con la familia®'3.

Uno de los elementos importantes en AG para la construc-
cion del vinculo y comunicacion (rapport) con el paciente
y su familia es cuidar las caracteristicas del ambiente y
ritmo de la consulta. El entorno de una UCIN puede estar
muy medicalizado e ir acompanado de interrupciones por
otros miembros del equipo clinico. Generalmente, debido a

los espacios en los que se realiza la intervencion de AG,
las conversaciones con la familia pueden tener lugar de
pie o al lado de la cama del paciente. Habitualmente, se
trata de una interaccion rapida, con tiempo limitado para
la comunicacion y preparacion del caso antes de la visita.
Este hecho contrasta con la practica habitual en las con-
sultas de genética, en las que se dedica un mayor tiempo
a recopilar informacion a través de la revision del histo-
rial médico y de la literatura, asi como a contactar con los
médicos referentes’® .

Incluso considerando estos factores, se puede conseguir
un asesoramiento efectivo mediante modelos de aseso-
ramiento centrado en momentos de crisis o actuaciones
rapidas (fig. 2). Es posible que en esa Unica intervencion
no se puedan abordar y explorar algunos aspectos psicoso-
ciales y emocionales, pero es importante entonces poder
establecer un seguimiento en visitas posteriores>'3.

En este contexto, durante el proceso diagnostico se suele
realizar un analisis en trio (con muestra del paciente y sus
progenitores), que va acompafnado de una necesidad de anti-
cipar posibles resultados e implicaciones directas para los
progenitores o familiares. Aunque ante una situacion de
gravedad clinica la prioridad de la familia se centre en rea-
lizar un estudio que ayude al manejo de las necesidades del
recién nacido, es importante informar de manera adecuada
de todas las caracteristicas y limitaciones de la prueba, asi
como de la posibilidad de hallazgos incidentales' 6.

Infancia

El asesoramiento genético en el proceso
diagnostico

Uno de los aspectos relevantes durante la consulta es la
comunicacion con el paciente, especialmente cuando se
trata de ninos/as y/o adolescentes. Ciertas habilidades y
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- Objetivos a corto plazo
- Tiempos de respuesta
- Seguimiento consulta

- Informacion simple y concisa
- Toma de decisiones
- Resumen

- Problemas y preocupaciones principales
- Mecanismos de afrontamiento

- Apoyo

- Necesidades y toma de decisiones

- Construccion del vinculo
- Expresion emocional

Figura 2 Modelo de asesoramiento genético y valoracion psicoldgica rapida en atencion en la unidad de cuidados intensivos.

Adaptacion de Ayres et al. 2019."3,

consideraciones que son transversales en diferentes areas de
la pediatria se pueden adoptar como herramientas para faci-
litar el AG. Considerar las diferentes etapas del desarrollo
social, cognitivo y emocional (tabla suplementaria) y adap-
tar tanto las habilidades como las actividades especificas
durante las sesiones ayudara en el proceso de comunicacion
(fig. 3). Algunas de estas habilidades implican la adapta-
cion del lenguaje a la edad y grado de madurez del menor
(«hablar el idioma del paciente»). Para ello puede ser util
escuchar con atencién qué palabras emplea para definir un
determinado concepto y utilizar un vocabulario similar. Por
otro lado, usar determinadas actividades dentro de la con-
sulta facilitara que el menor pueda compartir informacion
a través del juego o que pueda experimentar y expresar
ciertas emociones mediante dibujos o construcciones'’. En
ninos/as con alteraciones del neurodesarrollo es imprescin-
dible tener una sensibilidad y consideraciones especiales.
Crear un espacio seguro en la consulta en la que el menor
obtenga la suficiente confianza para explorar sus sentimien-
tos y permita mostrarse como es facilitara el proceso de
AG'8,

Asesoramiento genético centrado en la unidad
familiar (Family Centred Counselling)

Durante el proceso de AG el asesor explora las necesida-
des médicas, psicosociales y emocionales del paciente y su
familia. Sin embargo, en el contexto pediatrico, a veces los
limites sobre las necesidades de la familia y los del paciente
pueden ser difusos. El asesor tiene un papel complejoy esen-
cial en reconocer, validar y responder a las prioridades de
los progenitores que, en ocasiones, entran en conflicto con
la proteccion de la autonomia del menor. Parte del proceso
de asesoramiento consiste en intentar encontrar el balance
entre los aspectos que influyen en los derechos del menor y
dar apoyo a las necesidades de la familia. El rapport esta-

blecido durante el proceso es crucial para el desarrollo de
una buena relacion asesor-paciente/familia junto con otros
miembros del equipo médico. Este vinculo y relacion esta-
blecida permitira un cuidado centrado en la familia efectivo
e individualizado a lo largo de la atencion del paciente.

En la interaccion con menores y adolescentes es impor-
tante recordar que no crecen ni toman decisiones sin
influencia de su entorno familiar, ya que forman parte de
un sistema de relaciones al que impactaran las decisio-
nes y resultados de un proceso diagnéstico. Puede resultar
complejo entender la situacion del menor sin considerar el
contexto en el que se encuentra y sus dinamicas familiares,
por ese motivo se intenta pensar en la familia como unidad
en la que centrar la atencion como profesionales®.

En ocasiones, los deseos de los progenitores al tomar
decisiones sobre qué pruebas se realizan a sus hijos/as
pueden entrar en conflicto con mantener los estanda-
res de buena practica clinica en AG"-?2, Es com(n que
sientan interés en conocer el estado de portador de sus
hijos/as sanos/as, especialmente cuando ya hay un diag-
nostico cercano en un familiar. Si bien, generalmente, no se
recomienda la realizacion de estudios genéticos en meno-
res asintomaticos, tiene sentido poder ofrecerlos sélo en los
casos de enfermedades de inicio pediatrico en las que hay
un beneficio médico en obtener un diagnostico temprano
y existen medidas de intervencion. Explorar la motivacion
de los progenitores para realizar las pruebas, explicar el
razonamiento detras de las recomendaciones profesionales
y facilitar un plan para ofrecer pruebas de portador a los
hermanos/as cuando puedan tomar una decision informada
puede ayudar a tranquilizarlos. Tener en cuenta la madurez
y los deseos del menor, las preocupaciones de los proge-
nitores y las implicaciones para la salud y la reproduccion
del nifo/a seran factores a considerar en el acuerdo que se
establezca entre los profesionales y las familias?.

Es importante no olvidar el rol de los hermanos/as y el
efecto del diagndstico genético para ellos. Algunos autores
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Saludar, hablar con suavidad, agacharse (en nifos pequefios) y mantener el contacto visual
Segun la edad, explicar el motivo de la interaccion
Adaptar el lenguaje, “hablar el idioma del paciente”

* Invitar a que explique lo que recuerda de su clase de ciencias (ej. sobre genética)

» Conocer su nivel de vocabulario

» Escuchar con atencion y emplear unas palabras similares

» Empatia, escucha activa y atencion

» Adaptarse al lenguaje corporal del nino
+ Utilizar brevedad en las respuestas

+ Reformular el contenido

+ Resumir las explicaciones del nino

» Reflejar sus sentimientos con sencillez

* En el caso de adolescentes, ofrecer la posibilidad para hablar a solas

Utilizar el juego para compartir informacion:

del dibujo, extraer informacion

Actividades para realizar durante la consulta

 Libros o contar una historia. Leer un libro sobre un personaje que es diferente y lucha por
integrarse con sus amigos en el colegio. Después de leer la historia, preguntar como se siente

» Juego imaginativo. Se le pide al nino que asuma el rol de otra persona (padre o hermano)
para ensefarle una situacion desde otro punto de vista por ej. con el fin de adquirir
conocimiento sobre el comportamiento de los demas. En el caso de adolescentes, el “juego
de roles” puede ayudar a enfrentar una situacion estresante en un entorno seguro

Utilizar el arte (dibujos o construcciones) para expresar pensamientos/sentimientos. Por ejemplo,
puede ser util proponer que realice un dibujo sobre su enfado, su suefo o su enfermedad. A partir

Figura 3

han recogido las experiencias de hermanos/as adolescentes
de pacientes con enfermedades minoritarias en las que se
resalta el impacto en la construccion de su propia identidad
y entre otros los sentimientos de incertidumbre durante el
proceso diagndstico y aspectos sobre el prondstico futuro?*.
Los hermanos/as habitualmente son una parte importante
y presente durante las visitas clinicas y conversaciones
familiares; no atender de manera especifica sus dudas o
necesidades puede llevar a la malinterpretacion y creciente
incertidumbre en ellos. Ademas, durante la adolescencia,
y especialmente en la edad adulta, los hermanos/as adop-
tan generalmente algunas responsabilidades de cuidado y
acompanamiento. Parte del rol del asesor genético es capa-
citar a los progenitores y resaltar la importancia de incluir e
informar a los hermanos/as de las implicaciones asociadas a
un diagnostico genético proporcionando el apoyo necesario
para atender sus preocupaciones, emociones y dudas?>%.

Habilidades y actividades especificas Gtiles durante las consultas de asesoramiento genético'’.

Adolescencia

La adolescencia es una fase de transicion entre la infancia
y la adultez?’. Durante esta etapa pueden surgir retos en
relacion con el desarrollo de la autonomia, las relaciones con
sus pares, el comportamiento y la toma de decisiones?®%°,

En las consultas de AG con adolescentes, uno de los
principales retos es establecer un rapport, asi como iden-
tificar y valorar adecuadamente su nivel de madurez, como
involucrarlos en la consulta y cuando y como incluir a sus
progenitores'®3°,

Aunque pocos estudios se han enfocado en las perspec-
tivas de los adolescentes en este tema, algunos autores
han recogido perspectivas de los adolescentes sobre el AG,
analizando factores especificos de esta etapa que emergen
durante el diagndstico de una condicion genética. Realizar
una toma de contacto previa con el adolescente, ofrecer
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la opcion de realizar consultas individualizadas sin la pre-
sencia de sus progenitores, respetar su madurez, adaptar el
lenguaje para huir de los paternalismos y normalizar el diag-
nostico son algunos de los aspectos a considerar durante la
practica clinica’'.

El hecho de que los adolescentes perciban una sensacion
de control y protagonismo en la consulta, decidiendo qué
informacion recibir y quién esta presente, ayuda a crear un
espacio de confianza que permite la expresion de sentimien-
tos para abordar sus dudas y preocupaciones®. En esta etapa
es relevante ser conscientes de su papel como interlocuto-
res principales en la comprension de la informacion y en la
toma de decisiones. En casos en los que el diagnostico gené-
tico se realiza en la infancia, y probablemente el proceso de
AG haya estado dirigido a sus progenitores, sera relevante
asegurar que se pueda retomar ese AG durante esta etapa
adolescente y previo a la adultez.

El consentimiento informado

La obtencion de consentimiento informado (Cl) durante el
proceso de un estudio genético tiene caracteristicas e inter-
locutores distintos a lo largo de las distintas etapas de la
atencion pediatrica.

ELCl no es tan solo un concepto ético y moral sino también
legal, y para que sea verdaderamente informado implica
que el paciente tenga capacidad de tomar decisiones, que
su eleccion sea voluntaria y que comprenda la informacion
proporcionada. El paciente, o menor de edad, durante la
infancia no sera la persona que consienta la realizacion del
estudio genético, sino que seran sus progenitores o tutores
legales?.

A pesar de este hecho, es importante tener en considera-
cion la opinion y participacion del menor a lo largo de todo el
proceso de toma de decision (asentimiento), considerando
su madurez en cada etapa de la infancia en la que se lleve a
cabo. En Espana, segln el paradigma del menor maduro (12-
15 anos), deben firmar el Cl los progenitores/tutores junto
con el asentimiento del menor. Se considera que la mayoria
de edad sanitaria se alcanza a los 16 anos, de manera que
sera entonces cuando el paciente pueda ejercer su autono-
mia mediante la firma del CI*.

La expansion del uso de pruebas genéticas, especial-
mente la SG, ha traido nuevos retos para los profesionales
de la salud con respecto al Cl. Esto anade complejidad al
proceso ante la posibilidad de hallazgos incidentales y una
mayor incertidumbre debido a la identificacion de variantes
de significado clinico incierto’®.

Inevitablemente, la cantidad y complejidad de los resul-
tados genomicos ha aumentado, y esto dificulta poder
abordarlos en detalle durante una consulta de AG previa a la
realizacion de la prueba. Una de las principales problema-
ticas gira en torno a la cantidad adecuada de informacion y
como garantizar su comprension. Aspectos como la reclasifi-
cacion de variantes, la posibilidad de hallazgos incidentales
o secundarios y el circuito de reanalisis de los datos en casos

no diagnosticados juegan un papel principal en la conversa-
cion previa a la prueba y obtencion del consentimiento.

Los asesores genéticos desempeian un papel crucial al
asistir a los pacientes en la comprension de los resulta-
dos, posibles implicaciones, riesgos y beneficios, asi como
en el acompanamiento en la incertidumbre y compleji-
dad asociada a las pruebas genomicas. La integracion de
estos profesionales en equipos multidisciplinares es esen-
cial, especialmente ante la emergente incorporacion de los
estudios gendmicos en la practica clinica®.

Implicaciones de las pruebas genéticas:
hallazgos secundarios, incidentales y estados
de portador

Con la incorporacion de las técnicas gendmicas se ha
experimentado una creciente deteccion de hallazgos de
significado clinico incierto, estados de portador de enferme-
dades recesivas, hallazgos secundarios (cribado oportunista
de un listado preestablecido de genes con accién preven-
tiva no relacionados con el motivo de estudio) o incidentales
(variantes patogénicas inesperadas en genes que no se bus-
can activamente).

En el contexto pediatrico, la edad de presentacion de
las enfermedades asociadas a las variantes encontradas, y
si son accionables, son clave para establecer criterios de
qué variantes se informan y cuales no. Existen, sin embargo,
diferentes posturas por parte de sociedades cientificas en el
ambito de la genética alrededor del mundo en relacion con
la indicacion de busqueda activa de variantes secundarias o
criterios para informar hallazgos incidentales y estados de
portador de enfermedades recesivas en menores de edad
(tabla 1)2935-40_ Actualmente existe poca precisién en rela-
cion con el término accionable y la distincion entre hallazgos
secundarios e incidentales. La realidad es que, a dia de hoy,
no existe un consenso a nivel mundial y sigue siendo un tema
de gran interés y debate®.

En su documento de recomendaciones, la Sociedad Euro-
pea de Genética Humana (ESHG) propone la creacion de
proyectos e iniciativas que permitan conocer mejor el
impacto y percepciones de la posible implementacion de un
cribado oportunista®®.

Existen diferentes estudios realizados al respecto que
evaluan el impacto y utilidad de diversos modelos de prac-
tica clinica oportunista en adultos y menores de edad.
Diferentes propuestas a modelos de consentimiento y abor-
daje en la busqueda de hallazgos secundarios en «dos pasos»
o estadios (es decir, tras informar de los hallazgos principa-
les) han sido objeto de algunos proyectos de investigacion y
han podido contribuir a aportar experiencia y conocimiento
a considerar en la revision de recomendaciones y protocolos
futuros de las sociedades cientificas*'*2.

Ante este contexto, el asesoramiento previo y posterior a
la prueba genomica por parte de profesionales especializa-
dos es esencial y cobra especial importancia para cualquier
paciente que realice una prueba genética.
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Tabla 1

en estudios genéticos en menores de edad

Posicionamientos de diferentes sociedades cientificas a los hallazgos incidentales, secundarios y estados de portador

Hallazgos secundarios

Hallazgos incidentales

Estados de portador

AEGH?*?
(Asociacion
Espanola de
Genética Humana)

ESHG?¢
(European Society
of Human Genetics)

ACMG*’
(American College
of Medical
Genetics)

AGNC?3® y BSGM?°
(Association of
Genetic Nurses and
Counsellors- UK)
(British Society of
Genetic Medicine)

SFMPP>?
(Société Francaise
Médecine
Prédictive
Personnalisée)

CCMG*
(Canadian College
of Medical
Geneticist)

- Reconoce la problematica ética y
consenso en rechazar su bisqueda
activa

- En caso de ofrecerse debe
contemplarse en el Cl y mediante
una consulta de AG pretest

- Recomienda un analisis dirigido a
la indicacion clinica

- Informar de mutaciones en genes
de enfermedades de inicio en
edad adulta necesita una
valoracion ética mas exhaustiva

- Se acepta la basqueda de
variantes asociadas a condiciones
de aparicion temprana y
accionables

- BUsqueda activa de una lista
minima de genes (incluyendo de
enfermedades de inicio en edad
adulta)

- Informar de variantes
accionables y en genes de alta
penetrancia

- Misma consideracion en adultos y
menores

- Posibilidad de escoger pretest
(opt in/opt out)

- No se deberia ofrecer para
enfermedades de inicio en edad
adulta

- En caso de ofrecerse, deberia
proporcionase AG y posibilidad de
escoger en el Cl (opt in/opt out)
- La lista de genes deberia
consensuarse por un grupo de
expertos

- Queda pendiente el debate en
torno a si se acepta la busqueda
activa de genes de predisposicion
a cancer

- En caso de ofrecerse se propone
un modelo de Cl en dos pasos
(multistep dynamic consent)

- No se respalda la busqueda
intencionada de genes no
relacionados con la indicacion
primaria

- En caso de ofrecerse debe darse
la opcion de recibir/no recibir
estos hallazgos

- Variantes patogénicas

- Genes accionables en edad
pediatrica

- Evitar genes de enfermedades de
aparicion en edad adulta no
prevenibles/tratables

- Analisis dirigido para evitar
hallazgos incidentales

- Se precisan guias para establecer
qué hallazgos deberian informarse

- Balance entre la autonomia e
intereses del menor vs. derecho de
los padres y la familia a conocer
informacion beneficiosa para su salud

- Prevalece el beneficio de informar
de variantes accionables para la
salud del menor y su familia

- Informar de variantes accionables y
en genes de alta penetrancia

- Posibilidad de escoger pretest (opt
in/opt out)

- Reportar en funcion de si son
accionables clinicamente, su
penetrancia y clasificacion de la
variante

- Reportar si son genes accionables
- Debe anticiparse esta posibilidad en
la visita pretest y durante el Cl

- La utilidad clinica de muchos IF esta
todavia por establecerse

- Hasta que se precisen los beneficios
de reportarlos, junto con datos
empiricos, se recomienda una
aproximacion cautelosa

- Reportar Unicamente genes
accionables durante la infancia

- En los genes de expresion en edad
adulta no deben comunicarse a
excepcion de algunos supuestos

- Reportar siempre y
cuando se haya
anticipado informacion
sobre la posibilidad de
este hallazgo

- Debe contemplarse
enel Cl

- La posibilidad de
identificar un estado
de portador de manera
incidental deberia
anticiparse durante la
visita pretest

- Opcion de los padres
a decidir si quieren o
no recibir este
resultado

- N/A

- No se recomienda
informar de estados de
portador

- N/A

- N/A

AG: asesoramiento genético; Cl: consentimiento informado; N/A: no disponible.
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Conclusion

La incorporacion de la medicina genémica en la practica
clinica supone nuevos retos debido al aumento de la com-
plejidad en la interpretacion e implicaciones de las pruebas
genéticas. Debido a esto, es importante contar con equipos
multidisciplinares, incluyendo a asesores genéticos, dedica-
dos a la atencion del paciente pediatrico, que acompanen en
la toma de decisiones y en la comunicacion con el paciente
y su familia.
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