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Consentimiento para el analisis de micromatriz cromosémica de SNP

Nombre del paciente:

Fecha de nacimiento del paciente:

Nombre del médico que ordena el estudio:

+* La micromatriz cromosémica (chromosomal microarray o

CMA, por su sigla en inglés) es una prueba que se usa para
evaluar pérdidas o ganancias de material cromosémico. La
CMA revela tipos de informacién similar a la de un anélisis
cromosdémico estandar pero con muchos mas detalles.

Los métodos empleados para recoger células tienen riesgos
asociados y deben revisarse por separado. Si la muestra es
insuficiente o se dafia durante el traslado, se podra
requerir una muestra adicional o cultivo de la muestra para
completar la prueba.

Un posible beneficio de la CMA es la identificacion de una
anomalia cromosémica. La identificaciéon de una anomalia
puede ser util para buscar atencion adicional o para
evaluar/monitorear a una persona o a un embarazo en
curso.

Por ejemplo, se informan regiones de homocigosidad
excesiva (ROH, por su sigla en inglés), y si estd clinicamente
indicado, esto puede ayudar a orientar pruebas genéticas
posteriores (p. €j. gen autosdmico recesivo Unico, disomia
uniparental o UPD, por su sigla en inglés, o prueba de
metilacion).

Se pueden detectar resultados inesperados que revelan
informacién que no esta directamente relacionada con el
motivo clinico para solicitar la prueba.

Los resultados de la CMA de SNP pueden revelar que los
padres tienen un vinculo estrecho.

En caso de un resultado incierto o patogénico, es posible
gue sea necesario realizar pruebas adicionales a los padres
u otros miembros de la familia, para determinar si la
pérdida o ganancia es un evento nuevo (de novo) o

R L. hereditario. Las pruebas de seguimiento pueden dar lugar a
*%* La CMA no puede detectar todos los trastornos genéticos. . . o
i . o otras interpretaciones de relevancia clinica del hallazgo
La CMA no detectara reordenamientos cromosémicos . o
. ) para el paciente, el embarazo y/o la familia.
balanceados, mutaciones puntuales en un gen, anomalias

mas pequefias que la resolucion de la matriz y/o niveles «* Las pruebas genéticas de los padres ofrecen la posibilidad
bajos de mosaicismo. de revelar la no paternidad o la filiacidn atribuida
. . erroneamente. La informacién incorrecta de las verdaderas
** Lainterpretacion correcta de los resultados de la CMA . o
L . ., . relaciones bioldgicas puede resultar en errores de
depende de la precision de la informacién remitida con la . B
. . . . . . informacidn.
muestra, incluido el historial clinico, hallazgos previos de
pruebas/radiografias/ecografias y antecedentes familiares. %* En el caso de pruebas de CMA prenatales, un resultado

. . normal no asegura el nacimiento de un nifio sano. Los
%* Los resultados posibles de la CMA incluyen:

Benigno (normal): Anomalias conocidas no detectadas
Patogénico: La pérdida o ganancia es un factor genético del

defectos de nacimiento y/o las discapacidades evolutivas
ocurren en 3-5% de los nacimientos vivos; la causa no

bi ‘i siempre se puede detectar a través de una CMA.
problema médico

Relevancia incierta: La pérdida o ganancia puede o no ser la +* Debido a la complejidad de las pruebas genéticas y a sus

causa del problema médico posibles repercusiones, los resultados de las pruebas se

. . . . informaran exclusivamente al proveedor o los proveedores
%* La CMA de polimorfismos un solo nucledtido (SNP, por su .
. o que las solicita.
sigla en inglés) puede revelar datos que NO son
diagndsticos pero que pueden brindar informacién ¢ Eluso de este formulario esta altamente recomendado.

adicional.

He discutido los riesgos, beneficios y limitaciones con el
paciente/la familia y se han respondido todas las preguntas.

Me han explicado los riesgos, beneficios y limitaciones de las pruebas
de micromatriz. He decidido proceder con el analisis de micromatriz
cromosomica (CMA).

Firma del paciente (o tutor del paciente) Fecha Firma del médico Fecha

Alentamos la participacion de los laboratorios en la iniciativa de Clinical Genome Resource (ClinGen) de remitir informacion clinica y resultados de pruebas a la base de datos publica
no identificable en cumplimiento con la Ley HIPAA, como parte del esfuerzo del centro de investigaciones NIH para mejorar los exdmenes diagndsticos y comprender las relaciones
entre los cambios genéticos y los sintomas clinicos. Se mantiene la confidencialidad. Los pacientes que deseen EXCLUIRSE de esta iniciativa cientifica pueden 1) seleccionar este
casillero (] 0 2) llamar al laboratorio, al (303) 724-5701, y pedir hablar con un consejero genético.
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