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Pruebas genéticas

1 ¢Qué es unaprueba genética?

Las pruebas genéticas son un tipo de prueba médica que identifica cambios en genes,
cromosomas o proteinas. Sus resultados pueden confirmar o descartar una posible
afeccion genética o ayudar a determinar la probabilidad de que una persona desarrolle
o transmita un trastorno genético. Actualmente se utilizan més de 77,000 pruebas
genéticas, mientras se siguen desarrollando otras.

Las pruebas genéticas consisten en buscar cambios en:

* Genes: Las pruebas de genes analizan secuencias de ADN para identificar
variaciones (0 mutaciones) que pueden causar o aumentar el riesgo de un trastorno
genético. Las pruebas de genes pueden tener un alcance limitado o amplio,
analizando un bloque de construccion de ADN individual (nucleétido), uno o mas
genes, o todo el ADN de una persona (llamado genoma)

« Cromosomas: Las pruebas genéticas cromosomicas analizan cromosomas
completos o longitudes largas de ADN para buscar si hay grandes cambios
genéticos, como una copia adicional de un cromosoma, que causan una afeccion
genética

* Proteinas: Las pruebas genéticas bioquimicas estudian la cantidad o el nivel de
actividad de proteinas o enzimas. Anomalias en cualquiera de ellas pueden indicar
cambios en el ADN que resultan en un trastorno genético

Someterse a pruebas genéticas es voluntario. Debido a que las pruebas tienen
beneficios, asi como limitaciones y riesgos, la decision de si debe realizarse la prueba
es personal y con varias variables. Un genetista o un asesor genético puede ayudar
brindando informacién sobre las cosas a favor y en contra de una prueba y orientar
sobre los aspectos sociales y emocionales de ella.

Para obtener informacidn general sobre las pruebas genéticas:

MedlinePlus ofrece enlaces a las pruebas genéticas (https://medlineplus.gov/spanish/g
enetictesting.html).

El Instituto Nacional de Investigacion del Genoma Humano ofrece una descripcién
general de este tema en sus preguntas frecuentes sobre pruebas genéticas (https://ww
w.genome.gov/es/FAQ/Preguntas-frecuentes-sobre-las-pruebas-geneticas).
Informacion adicional sobre la legislacion, la politica y la supervision (https://www.geno
me.gov/es/about-genomics/policy-issues/Regulation-of-Genetic-Tests) de las pruebas
genéticas también estéa disponible.
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2 ¢Cudles son los diferentes tipos de pruebas genéticas?

Existen muchos tipos de pruebas genéticas disponibles para analizar cambios en
genes, cromosomas o proteinas. Un profesional de la salud tomara en cuenta varios
factores al seleccionar la prueba adecuada, incluyendo la afeccién o trastornos que se
sospechan y las variaciones genéticas tipicamente asociadas con esas afecciones. Si
un diagndstico no esta claro, se puede usar una prueba que analiza muchos genes o
cromosomas. Sin embargo, si se sospecha una afeccion especifica, se puede realizar
una prueba més enfocada.

Existen varios tipos de pruebas genéticas:

Las pruebas moleculares buscan cambios en uno o mas genes. Estos tipos de
pruebas determinan el orden de los componentes basicos del ADN (Figura 1)
(nucledtidos) en el cédigo genético de una persona, un proceso llamado secuenciaciéon
del ADN. Estas pruebas pueden variar en alcance:

e Variante Unica dirigida: Las pruebas de variante Unica buscan una variante
especifica en un gen. Se sabe que la variante seleccionada causa un trastorno (por
ejemplo, la variante especifica en el gen HBB causa la enfermedad de células
falciformes). A menudo, este tipo de prueba se usa para evaluar a los miembros de
una familia de una persona que tiene una variante particular, con el fin de
determinar si tienen una afeccion familiar. Ademas, en general las empresas de
pruebas genéticas directas al consumidor analizan una serie de variantes
especificas en genes particulares (en lugar de encontrar todas las variantes en esos
genes) cuando brindan informacion sobre riesgos de salud o enfermedades.

* Gen Unico: Las pruebas de gen unico buscan cualquier cambio genético en un
solo gen. En general, estas pruebas se usan para confirmar (o descartar) un
diagndstico especifico, particularmente cuando hay muchas variantes en el gen que
pueden causar la afeccion sospechosa.

» Panel de genes: Las pruebas de panel buscan variantes en mas de un gen. A
menudo, este tipo de prueba se usa para identificar un diagndéstico cuando una
persona tiene sintomas que pueden corresponder a una amplia gama de afecciones,
0 cuando el trastorno sospechoso puede ser causado por variantes en muchos
genes (por ejemplo, hay cientos de causas genéticas de la epilepsia).

* Secuenciaciéon del exoma completo/secuenciacion del genoma completo:
Estas pruebas analizan la mayor parte del ADN de un individuo para encontrar
variantes genéticas. En general, la secuenciacion del exoma completo o del
genoma completo se usa cuando las pruebas de un solo gen o de un panel no han
brindado un diagndstico, o cuando la afeccién sospechosa o la causa genética no
estan claras. La secuenciacion del exoma completo o del genoma completo suele
ser mas rentable y ocupa menos tiempo que realizar multiples pruebas de un solo
gen o de panel
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Las pruebas cromosémicas analizan cromosomas completos o fragmentos largos de
ADN para identificar grandes cambios. Los cambios que se pueden encontrar incluyen
una copia adicional o faltante de un cromosoma (trisomia 0 monosomia,
respectivamente), una gran parte de un cromosoma que se agrega (duplicacién) o falta
(eliminacion), o reordenamientos (translocaciones) de segmentos de cromosomas.
Ciertas afecciones genéticas estan asociadas con cambios cromosémicos especificos,
y se puede usar una prueba cromosdmica cuando se sospecha una de estas
afecciones (por ejemplo, el sindrome de Williams es causado por una eliminacion de
una seccion del cromosoma 7).

Las pruebas de expresion génica analizan qué genes estan activados o desactivados
(expresados) en diferentes tipos de células. Cuando un gen esté activado (activo), la
célula produce una molécula llamada ARNm a partir de las instrucciones de los genes,
y la molécula de ARNm se usa como modelo para fabricar proteinas. Las pruebas de
expresion génica estudian el ARNm en las células para determinar qué genes estan
activos. Demasiada actividad (sobreexpresion) o muy poca actividad (subexpresion) de
ciertos genes puede sugerir trastornos genéticos particulares, como muchos tipos de
cancer.
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Las pruebas bioquimicas no analizan directamente el ADN, pero estudian la cantidad
o el nivel de actividad de las proteinas o enzimas que se producen a partir de los genes.
Las anomalias en estas sustancias pueden indicar que hay cambios en el ADN que
subyacen a un trastorno genético (por ejemplo, los niveles bajos de actividad de la
enzima biotinidasa sugieren una deficiencia de biotinidasa, que es causada por
variantes del gen BTD).
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3 ¢Cudles son los usos de las pruebas genéticas?

Las pruebas genéticas brindan informacion sobre los antecedentes genéticos de una
persona. Los usos de las pruebas genéticas incluyen:

Evaluaciéon del recién nacido

La evaluacion del recién nacido se utiliza justo después del nacimiento para identificar
trastornos genéticos que pueden tratarse en las etapas tempranas de la vida. Millones
de bebés se evallan cada afio en los Estados Unidos. La Administracion de Servicios y
Recursos de Salud de EE. UU. recomienda que los estados evalten un conjunto de 35
afecciones, lo que muchos estados superan.

Prueba de diagnostico

Las pruebas de diagnéstico se usan para identificar o descartar una afeccion genética o
cromosomica. En muchos casos, la prueba genética se utiliza para confirmar un
diagndstico cuando se sospecha una afeccion particular basado en sintomas y signos
fisicos. Las pruebas de diagnéstico pueden realizarse antes del nacimiento o en
cualquier momento de la vida de una persona. Los resultados de una prueba de
diagndstico pueden influenciar las elecciones de una persona sobre su cuidado médico
y el manejo del trastorno.

Prueba del portador

La prueba del portador se utiliza para identificar personas que portan una copia de una
mutacion de un gen que, cuando presenta dos copias, causa un trastorno genético.

Este tipo de pruebas se ofrece a personas que tienen un historial familiar de un
trastorno genético o a personas de ciertos grupos étnicos con mayor riesgo de
afecciones genéticas especificas. Si ambos padres se someten a la prueba, ésta puede
brindar informacion sobre el riesgo de la pareja de tener un hijo con cierta afeccion
genética.

Pruebas prenatales

Las pruebas prenatales se usan para detectar cambios en los genes o cromosomas de
un feto antes del nacimiento. Este tipo de pruebas se ofrece durante el embarazo si hay
un mayor riesgo de que el bebé tenga un trastorno genético o cromosémico. En
algunos casos, las pruebas prenatales pueden disminuir la incertidumbre de una pareja
0 ayudarlos a tomar decisiones respecto al embarazo. Sin embargo, no es posible
identificar todos los trastornos hereditarios ni defectos de nacimiento que existen.

Prueba preimplantacional

La prueba preimplantacional, también llamada diagnéstico genético preimplantacional
(DGP) es una técnica especializada que puede reducir el riesgo de tener un hijo con un
trastorno genético o cromosémico particular. Se usa para detectar cambios genéticos
en embriones que fueron creados utilizando técnicas de reproduccién asistida (TRA)
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como fertilizacion in vitro (FIV). La fertilizacién in vitro involucra retirar 6vulos de los ovarios
de una muijer y fertilizarlos con esperma fuera del cuerpo. Para realizar la prueba
preimplantacional, se toma un numero pequefo de células de estos embriones y se

hace la prueba para ciertos cambios genéticos. Para iniciar el embarazo, se implantan

en el Gtero sélo los embriones que no tienen estos cambios.

Pruebas predictivas y presintomaticas

Los tipos pruebas predictivas y presintomaticas se utilizan para detectar mutaciones
genéticas asociadas con trastornos que aparecen después del nacimiento, a menudo
mas tarde en la vida de una persona. Estas pruebas pueden ser utiles para aquellos
gue tienen un familiar con un trastorno genético, pero que no presentan los rasgos del
trastorno al momento de hacer la prueba. Los tests predictivos pueden identificar
mutaciones que pueden aumentar el riesgo de una persona de desarrollar trastornos
con una base genética, como ciertos tipos de cancer. Las pruebas presintomaticas
pueden determinar si una persona desarrollara un trastorno genético, como
hemocromatosis hereditaria (un trastorno de sobrecarga de hierro), antes de que
aparezca cualquier signo o sintoma. Los resultados de las pruebas predictivas y
presintoméaticas pueden brindar informacion sobre el riesgo de la persona de
desarrollar un trastorno especifico y ayudar a tomar decisiones acerca de la atencion
médica.

Pruebas forenses

Las pruebas forenses utilizan secuencias de ADN para identificar una persona con
fines legales. A diferencia de las pruebas mencionadas anteriormente, las forenses no
se utilizan para detectar mutaciones genéticas asociadas con enfermedades. Este tipo
de pruebas pueden identificar victimas de un delito o catastrofe, descartar o implicar a
un sospechoso de un delito o establecer relaciones biologicas entre personas (por
ejemplo, paternidad).

Para mas informacion acerca de los usos de pruebas genéticas:

Baby's First Test (https://spanish.babysfirsttest.org/newborn-screening/screening-facts)
ofrece informacion detallada acerca de la evaluacién del recién nacido.
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4 ¢;Como se realizan las pruebas genéticas?

Una vez que una persona decide realizarse pruebas genéticas, un profesional de la
salud puede ordenar el examen. A menudo, las pruebas genéticas se realizan como
parte de una consulta genética.

Las pruebas genéticas se realizan usando una muestra de sangre, cabello, piel, liquido
amniotico (el liquido que rodea al feto durante el embarazo) u otro tejido. Por ejemplo,
un procedimiento llamado frotis bucal utiliza un cepillo pequefio o un hisopo de algodén
para recolectar una muestra de células de la superficie interna de la mejilla. La muestra
se envia a un laboratorio donde los técnicos buscan cambios especificos en los
cromosomas, el ADN o las proteinas, dependiendo del trastorno que se sospecha. El
laboratorio informa los resultados de la prueba por escrito al médico o al asesor
genético de la persona, o directamente al paciente si asi lo solicita.

Las pruebas de deteccidn para recién nacidos se realizan con una pequefia muestra de
sangre, la que se extrae pinchando el talén del bebé. A diferencia de otros tipos de
pruebas genéticas, en general los padres recibiran el resultado solo si es positivo. Si
sale positivo, se necesitaran pruebas adicionales para determinar si el bebé tiene un
trastorno genético.

Antes de que una persona se someta a una prueba genética, es importante entender
en qué consiste la prueba, sus beneficios y limitaciones; y las posibles consecuencias
de los resultados. El proceso de educar a una persona sobre la prueba y obtener
permiso se llama consentimiento informado.

Las personas interesadas en las pruebas genéticas directas al consumidor no
necesitan pasar por un profesional de la salud para obtener una prueba, pero pueden
obtenerla directamente del fabricante de pruebas. Después de someterse a pruebas
genéticas directas al consumidor, se recomienda a las personas que dan positivo para
una afeccidn o que tienen un mayor riesgo de desarrollar un trastorno a realizar un
seguimiento con un asesor genético u otro profesional de la salud.

Para obtener mas informacién sobre los procedimientos de pruebas
genéticas:

El Instituto Nacional del Cancer ofrece una breve descripcion de cémo se hacen las

pruebas genéticas (https://www.cancer.gov/espanol/cancer/causas-prevencion/genetica
/hoja-informativa-pruebas-geneticas#cmo-se-hacen-las-pruebas-genticas).
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5 ¢Qué es el consentimiento informado?

Antes de que una persona se someta a una prueba genética, es importante que
comprenda bien en qué consiste la prueba, sus beneficios y limitaciones; y las posibles
consecuencias de sus resultados. El proceso de educar a una persona sobre una
prueba y obtener permiso para realizarla se conoce como consentimiento informado. “
Informado” quiere decir que la persona tiene suficiente informacién para tomar una
decision enterada sobre las pruebas; "consentimiento” se refiere al acuerdo voluntario
de una persona de hacerse la prueba.

En general, el consentimiento informado solo puede ser dado por adultos que sean
capaces de tomar decisiones médicas por si mismos. Para los nifios y otras personas
gue no pueden tomar sus propias decisiones médicas (como aquellos con deterioro
mental), un padre, tutor u otra persona legalmente responsable de tomar decisiones en
su nombre puede dar el consentimiento informado.

Usualmente, un médico o un asesor genético obtiene el consentimiento informado
durante una visita al consultorio. El profesional de la salud hablara sobre la prueba y
respondera cualquier pregunta. Si la persona desea hacerse la prueba, generalmente
leera y firmara un formulario de consentimiento.

Es comun que varios factores se incluyan en un formulario de consentimiento
informado, como:

» Una descripcion general de la prueba, incluyendo el propdsito de la pruebay la
afeccién para la cual se realiza

Como se realizara la prueba (por ejemplo, una muestra de sangre)

* Qué significan los resultados de la prueba, incluyendo los resultados positivos y
negativos, y la posibilidad de resultados no informativos o incorrectos, como falsos
positivos o falsos negativos

» Cualquier riesgo fisico o emocional asociado con la prueba
» Silos resultados se pueden utilizar con fines de investigacion

» Silos resultados pueden entregar informacion sobre la salud de otros miembros de
la familia, incluido el riesgo de desarrollar una afeccion en particular o la posibilidad
de tener hijos afectados

e CoOmoy a quién se informaréan los resultados de las pruebas y en qué
circunstancias se pueden divulgar (por ejemplo, a proveedores de seguros médicos
0 aseguranzas)

* Qué sucedera con la muestra de la prueba después de realizarse

» Reconocimiento de que la persona que se somete a la prueba ha tenido la
oportunidad de hablar sobre ella con un profesional de la salud

» Lafirma del individuo y posiblemente la de un testigo

Los elementos del consentimiento informado pueden variar, porque algunos estados
tienen leyes que especifican los factores que deben incluirse. (Por ejemplo, algunos
estados requieren la divulgacion de que la muestra de la prueba se destruira dentro de
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un cierto periodo de tiempo después de haberse completado).

El consentimiento informado no es un contrato, por lo que una persona puede cambiar
de opinién en cualquier momento después de dar su consentimiento inicial. Una
persona puede optar por no someterse a pruebas geneéticas incluso después de que se
haya recolectado la muestra de la prueba. Una persona simplemente necesita notificar
al proveedor de atencion médica si ha decidido no continuar con el proceso de la
prueba.

Para mas informacion sobre el consentimiento informado:

MedlinePlus ofrece informacion general sobre el consentimiento informado en adultos (
https://medlineplus.gov/spanish/ency/patientinstructions/000445.htm).
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6 ¢Como puedo estar seguro de que una prueba genética
es validay atil?

Antes de someterse a una prueba genética, es importante asegurarse de que la prueba
sea valida y util. Una prueba genética es valida si entrega un resultado preciso. Existen
dos medidas principales de precision para las pruebas genéticas, validez analitica 'y
validez clinica. Otra medida de la calidad de una prueba genética es su utilidad clinica.

» Lavalidez analitica se refiere a qué tan bien la prueba predice la presencia o
ausencia de un gen o cambio genético en particular. En otras palabras, ¢puede la
prueba detectar con precision si una variante genética especifica esta presente o
ausente?

» Lavalidez clinica se refiere a qué tan bien se relaciona la variante genética que se
analiza con la presencia, ausencia o riesgo de una enfermedad especifica

» La utilidad clinica se refiere a si la prueba puede entregar informacién util sobre el
diagndstico, tratamiento, manejo o prevencion de una enfermedad que sera util para
la persona

Todos los laboratorios que realizan pruebas de salud, incluyendo las pruebas genéticas,
estan sujetos a estandares regulatorios federales llamados Enmiendas para la Mejora
de Laboratorios Clinicos (CLIA, por sus siglas en inglés) o incluso a requisitos estatales
mas estrictos. Los estandares CLIA cubren como se realizan las pruebas, las
calificaciones del personal de laboratorio y los procedimientos de control y prueba de
calidad para cada laboratorio. Al controlar la calidad de las préacticas de laboratorio, los
estandares CLIA estan disefiados para garantizar la validez analitica de las pruebas
genéticas.

Los estandares CLIA no abordan la validez clinica o la utilidad clinica de las pruebas
genéticas. La Administracion de Alimentos y Medicamentos (FDA, por sus siglas en
inglés) requiere informacion sobre la validez clinica de algunas pruebas genéticas,
particularmente aquellas que han sido producidas por un laboratorio (conocidas como
pruebas desarrolladas en laboratorio). Ademas, los estados pueden solicitar
informacion sobre la validez clinica de las pruebas de laboratorio realizadas a las
personas que viven en el estado. Quienes se someten a estas pruebas, los
proveedores de servicios de salud y las compafiias de seguros meédicos suelen ser los
gue determinan la utilidad clinica de una prueba genética.

Puede ser dificil determinar la calidad de una prueba genética que se vende
directamente al publico. Algunos proveedores de pruebas genéticas directas al
consumidor no estan certificados por CLIA, por lo que puede ser dificil saber si sus
pruebas son validas. Si los proveedores de pruebas genéticas directas al consumidor
ofrecen informacion facil de entender sobre la base cientifica de sus pruebas, pueden
ayudar a las personas a tomar mejores decisiones. También puede ser til tratar
cualquier inquietud con un proveedor de atencion médica antes de solicitar una prueba
genética directa al consumidor.
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7 ¢Qué significan los resultados de las pruebas genéticas?

Los resultados de las pruebas genéticas no siempre son sencillos, lo que a menudo
dificulta su interpretacion y explicacion. Por ello, es importante que los pacientes y sus
familias hagan preguntas sobre el potencial significado de los resultados de las pruebas
genéticas, tanto antes como después de llevarse a cabo. Al interpretar los resultados

de las pruebas, los profesionales de la salud consideran la historia clinica de la persona,
sus antecedentes familiares y el tipo de prueba genética que se hizo.

Un resultado positivo de la prueba significa que el laboratorio encontré un cambio en un
gen, cromosoma o proteina de interés en particular. Dependiendo del propdésito de la
prueba, este resultado puede confirmar un diagnostico, indicar que una persona es
portadora de una variante genética particular, identificar un mayor riesgo de desarrollar
una enfermedad (como cancer) o sugerir la necesidad de pruebas adicionales. Debido
a que los miembros de la familia tienen algo de material genético en comuan, un
resultado positivo de la prueba también puede tener implicaciones para ciertos
parientes consanguineos de la persona que se somete a la prueba. En general, es
importante sefialar que un resultado positivo de una prueba genética predictiva o
presintomatica no es capaz establecer el riesgo exacto de desarrollar un trastorno.
Ademas, en general los profesionales de la salud no pueden usar un resultado positivo
de la prueba para predecir el curso o la gravedad de una afeccion. En raras ocasiones,
los resultados de las pruebas pueden ser falsos positivos, lo que ocurre cuando los
resultados indican un mayor riesgo de una afeccién genética cuando en realidad no
existe ese riesgo para la persona.

Un resultado negativo de la prueba significa que el laboratorio no encontré ningun
cambio que se conozca que afecte la salud o el desarrollo en el gen, cromosoma o
proteina en estudio. Este resultado puede indicar que una persona no se ve afectada
por un trastorno en particular, no es portadora de una variante genética especifica o no
posee un mayor riesgo de desarrollar una determinada enfermedad. Sin embargo, es
posible que la prueba no haya detectado una alteracion genética que causa la
enfermedad porque muchas pruebas no pueden detectar todos los cambios genéticos
gue pueden causar un trastorno en particular. Es posible que se requieran mas pruebas,
o volver a realizar la prueba mas adelante, para confirmar un resultado negativo. En
raras ocasiones, los resultados de las pruebas pueden ser falsos negativos, lo que
ocurre cuando los resultados indican una disminucion del riesgo o una afeccion
genética cuando en realidad la persona si tiene ese riesgo.

En algunos casos, es posible que el resultado de una prueba no entregue informacién
util. Este tipo de resultado se denomina no informativo, indeterminado, inconcluso o
ambiguo. A veces, los resultados de las pruebas no son informativos porque todo el
mundo tiene variaciones naturales comunes en su ADN que no afectan la salud,
llamados polimorfismos. Si una prueba genética encuentra un cambio en el ADN que
no se ha confirmado que juegue un papel en el desarrollo de una afeccion, conocido
como una variante de significado incierto (VUS o VOUS, por sus siglas en inglés),
puede ser dificil saber si se trata de un polimorfismo natural o una variante que causa
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una enfermedad. Para estas variantes, es posible que no haya suficiente investigacion
cientifica para confirmar o refutar una relacién con la enfermedad o que la investigacion
sea contradictoria. Un resultado no informativo no puede confirmar o descartar un
diagndéstico especifico y no puede indicar si una persona tiene un mayor riesgo de
desarrollar un trastorno. En algunos casos, evaluar a otros miembros de la familia
afectados y no afectados puede ayudar a aclarar este tipo de resultado.

Para obtener més informacién sobre la interpretacion de los resultados de
las pruebas genéticas:

La hoja de datos Pruebas genéticas para sindromes hereditarios de predisposicién al
cancer del Instituto Nacional del Cancer brinda una explicacién de los resultados
positivos y negativos de las pruebas genéticas (https://www.cancer.gov/espanol/cancer/
causas-prevencion/genetica/hoja-informativa-pruebas-geneticas).
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8 ¢Cudl es el costo de las pruebas genéticas y cuanto
tiempo tardan los resultados?

El costo de las pruebas genéticas puede variar entre menos de US$ 100 y mas de US$
2,000, segun la naturaleza y complejidad de la prueba. El costo aumenta si se necesita
mas de un examen o si se deben realizar pruebas a varios miembros de la familia para
obtener un resultado significativo. Para las pruebas de deteccién del recién nacido, los
costos varian segun el estado. Algunos estados cubren parte del costo total, pero la
mayoria cobra una tarifa de entre US$ 30 a US$ 150 por bebé.

A partir de la fecha en que se toma una muestra, pueden pasar de algunos dias a
semanas para recibir los resultados de la prueba. Los resultados de las pruebas
prenatales suelen estar disponibles mas rapidamente porque el tiempo es un factor
importante a la hora de tomar decisiones sobre un embarazo. El médico o asesor
genético que solicita una prueba en particular puede entregar informacién especifica
sobre el costo y el periodo de tiempo asociados con una prueba.
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9 ¢Cubren los seguros médicos los costos de las pruebas

genéticas?

En muchos casos, los planes de seguro médico cubriran los costos de las pruebas
genéticas cuando lo recomiende el médico de una persona. Sin embargo, los
proveedores de las aseguranzas de salud tienen diferentes politicas sobre qué pruebas
estan cubiertas. Una persona puede comunicarse antes de hacerse la prueba con su
compariia de seguros para preguntar acerca de la cobertura.

Algunas personas pueden optar por no utilizar su seguro para pagar las pruebas. En su
lugar, pueden optar por pagar de su bolsillo la prueba o hacerse una prueba genética
de venta directa al consumidor, si esta disponible. Es posible que las personas que
estén considerando realizar pruebas genéticas deseen obtener mas informacion sobre
las leyes de proteccién de privacidad de su estado antes de solicitar a su compafiia de
seguros que cubra los costos. (Visite ¢ Qué es la discriminacion genética? para obtener
mas informacién).
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10 ¢Cuales son los beneficios de las pruebas genéticas?

Las pruebas genéticas tienen potenciales beneficios si sus resultados son positivos o
negativos para una mutacién genética. Los resultados de las pruebas pueden entregar
una sensacion de alivio de la incertidumbre y ayudar a las personas a tomar decisiones
informadas sobre cdmo manejar su atencion médica. Por ejemplo, en algunos casos un
resultado negativo puede eliminar la necesidad de controles y pruebas de deteccion
innecesarios. Un resultado positivo puede orientar a una persona sobre sus opciones
disponibles de prevencion, monitoreo y tratamiento. Algunos resultados de las pruebas
también pueden ayudar a las personas a tomar decisiones sobre la posibilidad de tener
hijos. Las pruebas de deteccion del recién nacido pueden identificar trastornos
genéticos en una etapa temprana de la vida, de modo que el tratamiento se pueda
iniciar lo antes posible.
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11 ¢Cuales son los riesgos y las limitaciones de las
pruebas genéticas?

Los riesgos fisicos asociados con la mayoria de las pruebas genéticas son muy
pequefios, en especial para aquellas pruebas que solo requieren una muestra de
sangre o un frotis bucal (método para tomar muestras de células del interior de la
mejilla). Los procedimientos utilizados para las pruebas diagnosticas prenatales
(Ilamada amniocentesis y muestreo de vellosidades coridnicas) conllevan un riesgo
pequefio pero real de perder el embarazo (aborto espontaneo) porque requieren una
muestra de liquido amnidtico o tejido alrededor del feto.

Muchos de los riesgos asociados con las pruebas genéticas involucran las
consecuencias emocionales, sociales o financieras de los resultados de la prueba. Las
personas pueden sentirse enojadas, deprimidas, ansiosas o culpables por los
resultados. En algunos casos, las pruebas genéticas crean tensién dentro de una
familia porque los resultados pueden revelar informacién sobre otros miembros de la
familia, ademas de la persona que se somete a la prueba. La posibilidad de
discriminacion genética en el empleo o los seguros también es motivo de preocupacion
(vea “¢Qué es la discriminacién genética?” para obtener mas informacion).

Las pruebas genéticas solo pueden brindar informacion limitada sobre una afeccion
hereditaria. A menudo, la prueba no puede determinar si una persona mostrara
sintomas de un trastorno, qué tan graves seran los sintomas o si el trastorno
progresara con el tiempo. Otra limitacion importante es la falta de estrategias de
tratamiento para muchos trastornos genéticos una vez que se diagnostican.

Un profesional en genética puede explicar en detalle los beneficios, riesgos y
limitaciones de una prueba en particular. Es importante que una persona que esté
considerando realizarse pruebas genéticas comprenda y evalle estos factores antes de
tomar una decision.
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12 ¢Qué es ladiscriminacidon genética?

La discriminacion genética ocurre cuando las personas son tratadas de manera
diferente por su empleador o compafiia de seguros porque tienen una mutacion
genética que causa o aumenta el riesgo de un trastorno hereditario. El miedo a la
discriminacion es una preocupacion comun entre las personas gque estan considerando
hacerse pruebas genéticas.

Varias leyes federales y estatales buscan proteger a las personas contra la
discriminacion genética. En particular, una ley federal llamada Ley de No
Discriminacién por Informacion Genética (GINA, por sus siglas en inglés) esta disefiada
para proteger a las personas de esta forma de discriminacion.

GINA tiene dos partes, el Titulo |, que prohibe la discriminacién genética en el seguro
médico; y el Titulo Il, que prohibe la discriminacion genética en el empleo. El Titulo |
establece que es ilegal que los proveedores de seguros médicos usen o requieran
informacion genética para tomar decisiones sobre la elegibilidad o cobertura de seguro
de una persona. Esta parte de la ley entré en vigor el 21 de mayo de 2009. El Titulo Il
establece que es ilegal que los empleadores utilicen la informacién genética de una
persona al tomar decisiones sobre contratacion, promocion y varios otros términos de
empleo. Esta parte de la ley entr6 en vigor el 21 de noviembre de 2009.

GINA y otras leyes no protegen a las personas de la discriminacion genética en todas
las circunstancias. Por ejemplo, GINA no se aplica cuando un empleador tiene menos
de 15 empleados. GINA tampoco protege contra la discriminacion genética en formas
de seguro que no sean el seguro médico, como el seguro de vida, por discapacidad o
de atencién a largo plazo.
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13 ¢Se pueden patentar los genes?

Una patente genética son los derechos exclusivos sobre una secuencia especifica de
ADN (un gen) otorgado por un gobierno al individuo, organizacion o corporacion que
afirma haber identificado primero el gen. Una vez concedida una patente genética, el
titular de la patente establece cdmo se puede utilizar el gen, tanto en entornos
comerciales, como pruebas genéticas clinicas, o en entornos no comerciales,
incluyendo investigacion; durante 20 afos a partir de la fecha de la patente. A menudo,
las patentes genéticas han posibilitado que las empresas tengan la propiedad exclusiva
de las pruebas genéticas para genes patentados.

El 13 de junio de 2013, en el caso de la Asociacion de Patologia Molecular contra
Myriad Genetics, Inc., la Corte Suprema de los Estados Unidos dictamind que los
genes humanos no se pueden patentar en los Estados Unidos porque el ADN es un “
producto de la naturaleza”. La corte decidié que, debido a que no se crea nada nuevo
al descubrir un gen, no hay propiedad intelectual que proteger, por lo que no se pueden
otorgar patentes. Antes de esta decision, se patentaron mas de 4,300 genes humanos.
La decision de la Corte Suprema anul6 esas patentes de genes, permitiendo que los
genes fueran accesibles para la investigacion y las pruebas genéticas comerciales.

El fallo de la Corte Suprema permitid que el ADN manipulado en un laboratorio sea
elegible para ser patentado porque las secuencias de ADN alteradas por humanos no
se encuentran en la naturaleza. La corte mencion6 especificamente la capacidad de
patentar un tipo de ADN conocido como ADN complementario (ADNc). Este ADN
sintético se produce a partir de la molécula que sirve como instrucciones para producir
proteinas (Ilamada ARN mensajero o ARNm).

Para obtener mas informacion sobre las patentes genéticas y el fallo de la
Corte Suprema:

El Instituto Nacional de Investigacion del Genoma Humano analiza la relacion entre la

propiedad intelectual y la genémica. (https://www.genome.gov/es/about-genomics/polic
y-issues/Intellectual-Property)
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14 ¢En qué se diferencian las pruebas genéticas de
deteccidon de las pruebas genéticas de diagnostico?

Las pruebas de deteccidn evaltan el riesgo de una persona de desarrollar una afeccion
genética, mientras que las pruebas de diagndstico identifican las afecciones genéticas.
Todas las pruebas genéticas tienen tanto beneficios como limitaciones.

Por lo general, las pruebas genéticas de deteccion se utilizan en personas que no
tienen signos o sintomas de un trastorno. Estas pruebas estiman si el riesgo de tener
cierta afeccion de una persona aumenta o disminuye en comparacion con otras
personas en una poblacién similar. Un resultado positivo significa que el riesgo de una
persona de desarrollar la afeccion es mas alto que el promedio. Un resultado negativo
significa que el riesgo de la persona es menor que el promedio. Sin embargo, tener un
resultado positivo de deteccion no significa que la persona tiene la afeccion.

Dado que las pruebas de deteccion son solo estimaciones, en algunos casos los
resultados indican un mayor riesgo de una anomalia genética cuando en realidad la
persona no esta afectada (falso positivo), o que los resultados indican un menor riesgo,
cuando en realidad la persona esté afectada (falso negativo). Aunque las pruebas
genéticas de deteccidon no brindan una respuesta contundente, pueden ayudar a guiar
los siguientes pasos, como si son necesarias pruebas de diagnéstico.

Con frecuencia, las pruebas genéticas de diagndstico se usan en personas que tienen
signos y sintomas. Estas pruebas se usan para confirmar o descartar afecciones
genéticas. Las pruebas de diagndstico también pueden ayudar a informar acerca de la
posibilidad de una persona de desarrollar o heredar a sus hijos una afeccion genética.
Las pruebas de diagndéstico pueden realizarse antes del nacimiento o en cualquier
momento de la vida de una persona, pero no estan disponibles para todos los genes o
afecciones genéticas. Los resultados de las pruebas de diagnéstico pueden utilizarse
para orientar a una persona sobre las opciones que tenga acerca de su atencién
médica y el manejo del trastorno.

Ejemplos de pruebas genéticas de deteccidon incluyen:

Pruebas prenatales no invasivas: Esta prueba de deteccion se realiza antes del
nacimiento para ayudar a determinar el riesgo de un feto de nacer con ciertas
anomalias genéticas, como sindrome de Down y otros trastornos cromosomicos.

Evaluacion del recién nacido: En los Estados Unidos, se realiza una evaluacion en
todos los recién nacidos justo después del nacimiento. Esta prueba puede evaluar el
riesgo de desarrollar mas de 35 afecciones genéticas. Para muchos de estos trastornos,
la prueba analiza varios niveles de proteinas y enzimas, los cuales serian anormales en
personas afectadas.

Ejemplos de pruebas genéticas de diagnostico incluyen:

Pruebas moleculares: Determinan el orden del ADN de los blogues de construccién
(nucledtidos) en el cédigo genético de una persona, un proceso llamado secuenciaciéon
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de ADN. El propdsito de estas pruebas es identificar cambios genéticos que puedan
causar una afeccion.

Pruebas cromosomicas: Analizan cromosomas enteros o grandes extensiones de ADN
para identificar cambios a larga escala, como copias extras o faltantes de un
cromosoma (trisomia 0 monosomia, respectivamente) o anormalidades de largos
segmentos de cromosomas, que subyacen ciertas afecciones genéticas.

Para més informacién acerca de las diferencias entre pruebas genéticas de

ettioer nsytideedidgmastéocadicional acerca de evaluacion del recién nacido (https://
medlineplus.gov/spanish/newbornscreening.html).
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15 ¢En qué se diferencian las pruebas genéticas en un
entorno de investigacion de las pruebas genéticas clinicas?

Las principales diferencias entre las pruebas genéticas clinicas y las pruebas de
investigacion son el propoésito de la prueba y quién recibe los resultados. Los objetivos
de las pruebas de investigacion incluyen encontrar genes desconocidos, conocer cOmo
funcionan los genes, desarrollar pruebas para un futuro uso clinico y mejorar nuestra
comprension de las afecciones genéticas. En general, los resultados de las pruebas
realizadas como parte de un estudio de investigacion no estan disponibles para los
pacientes o sus profesionales de la salud. Por otro lado, las pruebas clinicas se
realizan para encontrar un trastorno hereditario en un paciente individual o en una
familia. Los resultados de una prueba clinica los reciben las personas y pueden usarlos
para ayudarles a tomar decisiones sobre atencion médica o problemas reproductivos.

Es importante que las personas que estén considerando realizar pruebas genéticas
sepan si la prueba esta disponible a nivel clinico o de investigacion. Las pruebas
clinicas y de investigacion implican un proceso de consentimiento informado en el que
los pacientes aprenden sobre el procedimiento de prueba, riesgos y beneficios, ademas
de las posibles consecuencias.
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16 ¢Queé es la secuenciacion completa del exomay la
secuenciacion completa del genoma?

Determinar el orden de los componentes basicos del ADN (nucleotidos) en el codigo
genético de una persona, conocido como secuenciacion del ADN, ha avanzado el

estudio de la genética y es una técnica que se utiliza para detectar trastornos genéticos.

Dos métodos se utilizan cada vez mas en la atencion médica y la investigacion para
identificar variantes genéticas, la secuenciacion del exoma completo y la secuenciaciéon
del genoma completo. Ambos métodos se basan en nuevas tecnologias que permiten
la secuenciacion rapida de grandes cantidades de ADN. Estos enfoques se conocen
como secuenciacion de nueva generacion (o secuenciacion de proéxima generacion).

La tecnologia de secuenciacion original, llamada secuenciacion de Sanger (en nombre
del cientifico que la desarrollo, Frederick Sanger), fue un gran avance que ayudo a los
cientificos a determinar el codigo genético humano, pero requiere mucho tiempo y es
costosa. El método Sanger se ha automatizado para hacerlo mas rapido y hoy aun se
usa en los laboratorios para secuenciar fragmentos cortos de ADN, pero tomaria afios
secuenciar todo el ADN de una persona (conocido como genoma). La secuenciacion de
nueva generacion ha acelerado el proceso (solo toma dias 0 semanas para secuenciar
un genoma humano), ademas de reducir su costo.

Con la secuenciaciéon de nueva generacion, ahora es posible secuenciar grandes
cantidades de ADN, por ejemplo, todas las piezas del ADN de una persona que
entregan instrucciones para producir proteinas. Se cree que estas piezas, llamadas
exones, constituyen el 1 por ciento del genoma de una persona. Juntos, todos los
exones de un genoma se conocen como exoma, y el método de secuenciarlos se
conoce como secuenciacion del exoma completo. Este método permite identificar
variaciones en la regién codificadora de proteinas de cualquier gen, en lugar de solo
unos pocos genes seleccionados. Debido a que la mayoria de las mutaciones
conocidas que causan enfermedades ocurren en los exones, se piensa que la
secuenciacion del exoma completo es un método eficaz para identificar posibles
mutaciones causantes de enfermedades.

Sin embargo, los investigadores han descubierto que las variaciones del ADN fuera de
los exones también pueden afectar la actividad genética y la produccién de proteinas,
lo que puede provocar trastornos genéticos. La secuenciacion completa del exoma
puede pasar por alto estas variaciones. Por ello, otro método, llamado secuenciacion
del genoma completo, determina el orden de todos los nucleétidos en el ADN de una
personay puede encontrar variaciones en cualquier parte del genoma.

Si bien se pueden identificar muchos més cambios genéticos con la secuenciacion del
exoma completo y del genoma completo que con la secuenciacién de genes
seleccionados, se desconoce la importancia de gran parte de esta informacién. Debido
a que no todos los cambios genéticos afectan la salud, es dificil saber si las variantes
identificadas estan involucradas en el trastorno de interés. En ocasiones, una variante
identificada se asocia con un trastorno genético diferente que aun no ha sido
diagnosticado (estos se denominan hallazgos secundarios o incidentales).
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Ademas de utilizarse en la clinica, la secuenciacion del exoma completo y del genoma
completo son métodos valiosos para los investigadores. El estudio continuo de las
secuencias del exoma y del genoma puede ayudar a determinar si las nuevas
variaciones genéticas estan asociadas con afecciones de salud, lo que ayudara al
diagndstico de enfermedades en el futuro.

Para obtener mas informacion sobre las tecnologias de secuenciacion de

AbhNnaddnugamética de MedlinePlus analiza si todos los cambios genéticos afectan la
salud y el desarrollo (https://medlineplus.gov/spanish/genetica/entender/variantesytrast
ornos/variantesneutral/).
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17 ¢Queé son los hallazgos secundarios de las pruebas
genéticas?

Los hallazgos secundarios son resultados de pruebas genéticas que entregan
informacion sobre cambios (variantes) en un gen no relacionado con el propoésito
principal de la prueba.

Cuando un médico solicita una prueba genética para encontrar la causa genética de
una afeccidn particular, a menudo la prueba secuenciara uno o algunos genes que
parecen estar mas asociados con el conjunto de signos y sintomas de esa persona. Sin
embargo, si sus signos y sintomas no tienen una causa genética obvia, un médico
puede solicitar una prueba que secuencie todas las partes del ADN de una persona
gue entregan instrucciones para producir proteinas (llamado exoma) o una prueba que
secuencie todos los bloques de construccion de ADN (nucleétidos), o genoma. Estas
pruebas se conocen como secuenciacion del exoma completo y secuenciacion del
genoma completo, respectivamente.

Se pueden identificar muchos mas cambios genéticos con la secuenciacion del exoma
y el genoma completo que secuenciando solo uno o pocos genes. En ocasiones, la
prueba encuentra una variante que esta asociada con una afeccion diferente a aquella
para la que se indicé originalmente la prueba. A esto se le llama hallazgo secundario.
Es posible que algunas personas con un hallazgo secundario alin no tengan ninguno
de los sintomas asociados con la afeccién, pero pueden estar en riesgo de desarrollarla
mas adelante en la vida. Por ejemplo, es posible que una persona con una variante del
gen BRCAL, que se asocia con un mayor riesgo de cancer de mama y de ovario, no
haya desarrollado cancer. Otras personas con hallazgos secundarios pueden tener una
afeccion médica conocida como colesterol extremadamente alto, pero reciben
resultados que indican una causa genética para esa afeccién, como una variante en el
gen LDLR.

En 2013 (de nuevo en 2017), y en 2021, el Colegio Estadounidense de Genética y
Gendmica Médica (ACMG, por sus siglas en inglés) recomendo que todos los
laboratorios que realizan pruebas de secuenciacion del exoma completo y del genoma
completo reporten hallazgos secundarios particulares, ademas de cualquier variante
relacionada con el propdsito principal de la prueba. En las recomendaciones
actualizadas de 2021, el ACMG propuso una lista de 73 genes que estan asociados
con una variedad de afecciones, desde cancer hasta enfermedades cardiacas. Los 59
genes para los que se informan hallazgos secundarios se eligieron porque estan
asociados con afecciones que tienen un conjunto definible de caracteristicas clinicas, la
posibilidad de un diagndéstico temprano, una prueba genética clinica confiable y una
intervencion o tratamiento efectivo. La idea de informar estos hallazgos secundarios a
un individuo es entregarle un beneficio médico al prevenir o manejar mejor las
afecciones de salud. Se sabe que las variantes que se informan causan enfermedades.
No se informan las variantes de importancia desconocida y cuyo papel en la
enfermedad en el momento actual ain no esté claro.

La informacion entregada por los hallazgos secundarios puede ser muy importante, ya
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gue puede ayudar a prevenir la aparicion de una enfermedad o guiar el manejo de los
signos y sintomas si la enfermedad se desarrolla o ya esta presente. Sin embargo,
como ocurre con cualquier tipo de diagndstico médico, la noticia de un posible
problema de salud inesperado puede causar costos de salud adicionales y estrés para
las personas y sus familias. Sobre la base de hallazgos secundarios, se pueden
recomendar pruebas adicionales para confirmar los resultados, pruebas de deteccion
en curso o atencion preventiva. Los individuos que reciben la secuenciacién del exoma
completo o del genoma completo pueden elegir “optar por no participar” del andlisis de
los 73 genes de hallazgo secundario y no recibir resultados de variantes. A medida que
la secuenciacion del exoma completo y del genoma completo se vuelve mas comun, es
importante que las personas comprendan qué tipo de informacién pueden conocer y
como puede afectar su atencion médica.
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18 ¢Queé son las pruebas prenatales no invasivas y qué
trastornos pueden detectar?

La prueba prenatal no invasiva, o examen prenatal no invasivo, es un método para
determinar el riesgo de que el feto nazca con ciertas anomalias genéticas. Esta prueba
analiza pequeiios fragmentos de ADN que circulan en la sangre de una mujer
embarazada. A diferencia de la mayoria del ADN, que se encuentra dentro del nucleo
de una célula, estos fragmentos flotan liboremente y no estan dentro de las células.
También se le conoce como ADN fetal libre, ADN fetal en células libres o ADN fetal
libre en sangre (cfDNA, por sus siglas en inglés). En general, estos pequefios
fragmentos contienen menos de 200 bloques de construccion de ADN (pares de bases)
y aparecen cuando las células mueren y se descomponen y su contenido se libera en
el torrente sanguineo, incluyendo el ADN.

Durante el embarazo, el torrente sanguineo de la madre contiene una mezcla de ADN
fetal libre que proviene de sus células y de células de la placenta. La placenta es un
tejido del utero que une al feto con el suministro de sangre de la madre. Estas células
se liberan al torrente sanguineo de la madre durante el embarazo. El ADN de las
células placentarias suele ser idéntico al del feto. El analisis de ADN fetal libre de la
placenta presenta una oportunidad para la deteccion temprana de ciertas anomalias
genéticas sin dafar al feto.

Con mayor frecuencia, la prueba prenatal no invasiva se usa para buscar trastornos
cromosomicos causados por la presencia de una copia extra o faltante de un
cromosoma (aneuploidia). La prueba prenatal no invasiva busca principalmente
sindrome de Down (trisomia 21, causada por un cromosoma 21 adicional), trisomia 18
(causada por un cromosoma 18 adicional), trisomia 13 (causada por un cromosoma 13
adicional) y copias adicionales o faltantes del cromosoma X y cromosoma Y
(cromosomas sexuales). Qué tan precisa es la prueba varia segun el trastorno.

La prueba prenatal no invasiva puede incluir la deteccion de trastornos cromosémicos
adicionales causados por secciones faltantes (eliminadas) o dobles (duplicadas) de un
cromosoma. La prueba prenatal no invasiva estd comenzando a usarse para detectar
trastornos genéticos causados por cambios (variantes) en genes individuales. A medida
gue la tecnologia mejora y baja el costo de las pruebas genéticas, los investigadores
esperan que la prueba prenatal no invasiva esté disponible para muchas otras
afecciones genéticas.

Se considera que la prueba es no invasiva porque requiere extraer sangre solo de la
mujer embarazada y no representa ningun riesgo para el feto. La prueba prenatal no
invasiva es un examen de deteccion, es decir, no entrega una respuesta definitiva
sobre si un feto tiene 0 no un trastorno genético. La prueba solo puede estimar si el
riesgo de tener ciertas afecciones aumenta o disminuye. En algunos casos, el resultado
de una prueba prenatal no invasiva indica un mayor riesgo de un problema genético
cuando el feto en realidad no esté afectado (falso positivo), o los resultados indican un
menor riesgo de una anomalia genética cuando el feto si est4 afectado (falso negativo).
Debido a que la prueba prenatal no invasiva analiza el ADN fetal libre tanto fetal como
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materno, la prueba puede detectar una afeccion genética en la madre.

Debe haber suficiente ADN fetal libre en el torrente sanguineo de la madre para poder
identificar anomalias cromosdmicas del feto. La proporcién de ADN fetal libre en la
sangre materna que proviene de la placenta se conoce como fraccion fetal. En general,
la fraccién fetal debe estar por encima del 4 por ciento, lo que tipicamente ocurre

alrededor de la décima semana de embarazo. Una fraccion fetal baja puede provocar la

imposibilidad de realizar la prueba o un resultado falso negativo. Las causas de una
fraccion fetal baja incluyen pruebas demasiado tempranas en el embarazo, errores de
muestreo, obesidad materna y anomalias fetales.

Existen multiples métodos de prueba prenatal no invasiva para analizar ADN fetal libre
en la sangre. Para determinar la aneuploidia cromosomica, el método mas comun es
contar todos los fragmentos de ADN fetal libre (tanto fetales como maternos). Si el
porcentaje de estos fragmentos de cada cromosoma es el esperado, entonces el feto
tiene un menor riesgo de tener una afeccién cromosdémica (la prueba tiene un resultado
negativo). Si el porcentaje de fragmentos de ADN fetal libre de un cromosoma en
particular es mayor de lo esperado, entonces el feto tiene una mayor probabilidad de
tener una afeccién de trisomia (resultado positivo de la prueba). Un resultado positivo
de deteccion indica que se deben realizar mas pruebas (llamadas pruebas de
diagndstico, porgue se utilizan para diagnosticar una enfermedad) para confirmar el
resultado.
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Para obtener mas informacion sobre prueba prenatal no invasiva:

Prueba de laboratorio de MedlinePlus: Prueba de ADN fetal libre (https://medlineplus.go
v/spanish/pruebas-de-laboratorio/prueba-de-adn-fetal-libre/)

Instituto Nacional de Salud Infantil y Desarrollo Humano (NICHD) Eunice Kennedy
Shriver: ¢ Como diagnostican defectos de nacimiento los proveedores de atencion
médica? (https://espanol.nichd.nih.gov/salud/temas/birthdefects/informacion/diagnostica

n)
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19 ¢Quée es el ADN tumoral circulante y cOmo se usa para
diagnosticar y tratar el cancer?

El ADN tumoral circulante (ADNct o ADN circulante tumoral) se encuentra en el torrente
sanguineo y se refiere al ADN que proviene de células cancerosas y tumores. La mayor
parte del ADN se encuentra dentro del nicleo de una célula. A medida que crece un
tumor, las células mueren y son reemplazadas por otras nuevas. Las células muertas
se descomponen y su contenido, incluido el ADN, se libera al torrente sanguineo. El
ADNCct son pequeiias piezas de ADN, que en general comprenden menos de 200
bloques de construccion (nucleotidos) de largo.

La cantidad de ADNct varia entre las personas y depende del tipo de tumor, su
ubicacion y, para los tumores cancerosos, la etapa del cancer.

La deteccion de ADNCct puede ser util para:

» Detectar y diagnosticar un tumor: Debido a que el ADN del tumor ha pasado por
varios cambios genéticos (variantes), lo que lleva al desarrollo del tumor, el ADNct
no coincide con exactitud con el ADN de la persona. Encontrar ADN con diferencias
genéticas ayuda a la deteccion de tumores. El diagnéstico del tipo de tumor
mediante el ADNct puede disminuir la necesidad de obtener una muestra del tejido
tumoral (biopsia del tumor), lo que puede ser complejo cuando un tumor es de dificil
acceso, como es el caso de un tumor cerebral o pulmonar

» Orientar el tratamiento especifico para el tumor: El analisis del genoma de las
células tumorales mediante ADNct puede ayudar a los profesionales de la salud a
determinar qué tratamiento sera mas eficaz. Sin embargo, la aprobacion de la
Administracion de Alimentos y Medicamentos de los EE. UU. para las pruebas de
ADNCct para personalizar el tratamiento del cancer es limitada en la actualidad

* Seguimiento del tratamiento: Una disminucion en la cantidad de ADNct sugiere que
el tumor se esta reduciendo y el tratamiento esta funcionando

* Seguimiento de periodos sin sintomas (remision del cancer): La falta de ADNct en
el torrente sanguineo indica que el cancer no ha regresado
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