V. 2024

CGT

Carrier Genetic
Test (Test genético de portadores)
by Igenomix

Iaenomlx

PART OF VITROLIFE GROUP"



C G (TZ:Srtrier Genetic Igenomlx®

PART OF VITROLIFE GROUP

Test Genético de Portadores (CGT)

Este e-book estd dirigido a personas que estdn considerando la realizacién de pruebas genéticas de
portadores (CGT) con Igenomix. El e-book proporciona informacién sobre el CGT, el flujo del estudio y
los posibles resultados.

CONCEPTOS BASICOS DE GENETICA

estructuras llamadas cromosomas. Por lo
general, cada uno de nosotros tiene 23 pares de
cromosomas. Un cromosoma de cada par
proviene del évulo y el otro del espermatozoide.

Los pares cromosémicos del 1 al 22
contienen la misma informacién en hombres l l ' '
y mujeres, y el par nimero 23 determina si 9 10 n 12

un individuo es biolégicamente masculino
(XY) o femenino (XX).

Nuestra informacién genética (acido
desoxirribonucleico o ADN) estd organizada en I l l I i i
1 2 3 4 5 6 7 8

Estos cromosomas contienen genes, que son las
instrucciones para el desarrollo de érganos vy i ‘ ‘ ’ ° ‘
tejidos. Asi, como tenemos dos copias de cada 17 18 19 20 21 22 XX XY

cromosoma, también tenemos dos copias de la
mayoria de los genes.

¢QUE ES UNA ENFERMEDAD GENETICA AUTOSOMICA RECESIVA? \ k
En el caso de las enfermedades genéticas autosémicas recesivas, el gen en
cuestién se localiza en uno de los "autosomas" (cromosomas 1 a 22). Un \ \

trastorno genético recesivo es causado por un individuo que tiene una mutacion

(o "variante") en ambas copias de un gen en particular. Un individuo afectado

no tiene ninguna copia funcional del gen y, por lo tanto, tiene signos/sintomas PAREJA DE
de la enfermedad. GENES

Si un individuo tiene una copia del gen con una variante patogénica y una

segunda copia funcional del gen, es un "portador” de la enfermedad. Por lo \ k-
general, esto no tiene implicaciones para la salud, ya que la copia funcional del
gen es capaz de compensar la copia alterada. Sin embargo, si el otro \ \

padre/pareja reproductiva es portador de una variante dafina en el mismo
gen, aumentard el riesgo de tener un hijo con la enfermedad genética

. . A . 3
relacionada. Las investigaciones han demostradc.)’que mds del 80% de Iqs. PORTADOR DE UNA
personas son portadoras de al menos una afeccién genética, a menudo sin AFECCION GENETICA
antecedentes familiares de una enfermedad en particular. AUTOSOMICA RECESIVA
(UNA COPIA GENETICA
Algunos ejemplos de enfermedades autosémicas recesivas son la fibrosis MUTADA)

quistica (FQ), la anemia de células falciformes y la fenilcetonuria (PKU).
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{QUE ES UNA ENFERMEDAD LIGADA AL CROMOSOMA X?

Las enfermedades ligadas al cromosoma X son causadas por una variante patogénica en un gen
ubicado en el cromosoma X. Debido a que las mujeres tienen dos cromosomas X, por lo general tienen
una segunda copia funcional del gen que puede compensar la copia alterada. Las mujeres con una
copia alterada del gen se consideran portadoras y pueden transmitir la copia alterada a la siguiente
generaciéon. Normalmente, las mujeres portadoras no se ven afectadas por las enfermedades ligadas al
cromosoma X, aunque en algunas enfermedades pueden desarrollar sintomas leves.

Debido a que los hombres tienen un solo cromosoma X, no hay una segunda copia del gen para
compensar la copia alterada. Si presentan una variante patogénica en un gen de ese cromosoma, se
verdn afectados por la enfermedad ligada al cromosoma X relacionada.

Algunos ejemplos de afecciones ligadas al cromosoma X son la hemofilia, la distrofia muscular de
Duchenne (DMD) y el sindrome del cromosoma X frdgil.

¢(CUAL ES EL RIESGO DE TENER UN HIJO AFECTADO?

Los estudios han demostrado que aproximadamente entre el 1% y el 5% de las parejas que se someten a
un tratamiento de reproduccién asistida presentan el riesgo de tener un hijo afectado, ya sea porque
ambos son portadores de la misma enfermedad autosémica recesiva o porque la fuente del évulo es
portadora de una enfermedad ligada al cromosoma X.

HERENCIA AUTOSOMICA RECESIVA

Si ambos miembros de la pareja reproductiva (individuos que proporcionan los gametos) son portadores
de una variante patogénica en el mismo gen, con cada embarazo hay una probabilidad del 25% o 1 en 4
de que el nifio herede dos variantes patogénicas (una del évulo y otra del espermatozoide) y se vea
afectado por la enfermedad.

HOMBRE MUJER
PORTADOR PORTADORA

COPIA ALTERADA
DEL GEN > T
a .
NO PORTADOR PORTADOR AFECTAD
25% 50% 025%
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HERENCIA LIGADA AL CROMOSOMA X

Si la madre (o la donante de 6vulos) es portadora de una enfermedad ligada al cromosoma X, hay una
probabilidad del 25% o 1 en 4 de tener un hijo varén afectado y una probabilidad del 25% o 1en 4 de
tener una nifia portadora.

HOMBRE MUJER
NO PORTADOR PORTADORA
. COPIA ALTERADA DEL

ﬂ > GEN

HOMBRE NO HOMBRE MUJER MUJER NO
PORTADOR AFECTAD PORTADOR PORTADORA
O A
25% . . 25%
25% 25%

¢QUE ES EL ESTUDIO GENETICO DE PORTADORES (CGT) DE IGENOMIX?

Los estudios genéticos de portadores de Igenomix analizan el ADN de un individuo para determinar si es
un portador sano de una serie de enfermedades genéticas autosémicas recesivas. En el caso de las
mujeres, la deteccién de portadores también puede incluir el andlisis de genes asociados con
enfermedades ligadas al cromosoma X.

La prueba de deteccién de portadores estd disponible para cualquier persona que desee obtener mds
informacién sobre el riesgo de ser portador de una afeccién genética, incluidas las parejas que planean
concebir de forma natural, las personas o parejas que realizardn un tratamiento de reproducciéon
asistida, los donantes de esperma y ovulos y los receptores que tienen la intencién de recibir
espermatozoides/évulos de donantes. La prueba no estd destinada a detectar un trastorno genético en
una persona con problemas de salud. Para ello, el individuo debe hablar con su médico para una
evaluacién clinica y la indicacién de la prueba genética adecuada.

Algunas afecciones genéticas ocurren con mds frecuencia en personas que tienen su ascendencia en un
drea geogrdfica en particular. Por ejemplo, la enfermedad de Gaucher afecta con mayor frecuencia a
personas de ascendencia judia asquenazi, y la enfermedad de células falciformes afecta con mayor
frecuencia a personas de ascendencia africana. Sin embargo, estas enfermedades no se limitan a estos
grupos, y cualquier persona puede ser portadora.
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{QUE PRUEBA GENETICA DE PORTADOR (CGT) ES LA ADECUADA PARA Mi?

Su médico determinard qué panel de deteccién de portadores se solicitard. Hay cuatro tipos principales
de paneles de deteccién de portadores que ofrece Igenomix: CGT Plus, Exoma, CGT Bank y CGT
Personalized (Flex).

+ CGT PLUS examina una gran lista de genes asociados con mds de 500 condiciones genéticas.
Este panel se recomienda cuando ambos individuos de una pareja reproductiva buscan
realizar un CGT para conocer si son portadores de la misma afeccion genética, o cuando los
individuos buscan donar gametos.

+ CGT EXOME examina una gran lista de genes asociados con mds de 2.200 condiciones
genéticas. Este panel se recomienda cuando ambos individuos de una pareja reproductiva
buscan realizar un CGT para conocer si son portadores de la misma afeccién genética, o
cuando los individuos buscan dohar gametos. 3 4

+ CGT Bank es un estudio para bancos de gametos. Disponemos de una opcién especialmente
desarrollada para permitir una seleccién basada en los genes mds frecuentes y requeridos
como cribado minimo en varios paises. Incluye el andlisis de 7 genes relacionados con
enfermedades con un patrén de herencia autosémico recesivo (CFTR, CYP21A2, GJB2, HBA,
HBA1/HBA2, HBB y SMN1) y 64 genes ligados al cromosoma X (cribado en mujeres).

* CGT Personalized (Flex) se puede considerar para necesidades especificas, como la secuenciacion
completa de hasta 5 genes, la sincronizacién para que coincida con paneles de otros laboratorios, el
cribado de genes relacionados con el riesgo de cdncer hereditario, etc.

¢COMO ES EL FLUJO DEL ESTUDIO DE CGT?

28 » X » R

El médico prescrive Muestra de Andlisis de ADN Informe genético
la prueba sangue o saliva

Los paneles genéticos de portadores se pueden realizar utilizando el ADN de una muestra de sangre de
un paciente. Se recomienda el asesoramiento genético previo al estudio para analizar el proceso de
prueba con mds detalle, incluidos los beneficios y las limitaciones, los posibles resultados e implicancias,
y abordar cualquier pregunta o inquietud. El asesoramiento genético posterior a la prueba también estd
disponible para analizar los resultados del estudio CGT.

¢ QUE SIGNIFICAN LOS RESULTADOS?

Si una persona recibe un resultado negativo de CGT, significa que no se ha encontrado que sea
portador de las condiciones incluidas en el estudio. Esto no excluye la posibilidad de que el individuo sea
portador de una variante patogénica en un gen que no ha sido analizado.

Si uno o ambos miembros de la pareja reproductiva han realizado un CGT y se descubre que son
portadores de diferentes enfermedades genéticas autosémicas recesivas, el riesgo de tener un hijo
afectado se reduce significativamente. Cualquier nifio tendrd un riesgo del 50% o 1 en 2 de ser portador
de cada enfermedad y puede considerarse la posibilidad de hacerse un estudio de portador cuando
llegue a la edad adulta.
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Si ambos miembros de la pareja reproductiva son portadores de la misma afeccién autosémica recesiva,
o si la mujer es portadora de una afeccién ligada al cromosoma X, existe un mayor riesgo de tener un
hijo afectado. En esta situacién, se dispondrd de una sesién de asesoramiento genético para explorar
las posibles opciones reproductivas. Estas opciones pueden incluir:

+ Continuar con los planes reproductivos con una comprensién del riesgo

- Donacién de semen/évulos o selecciéon de un donante alternativo

+ Estudio genético en embriones y seleccién de embriones no afectados para su transferencia
(estudios genéticos preimplantacionales)

+ Pruebas genéticas durante el embarazo para determinar si el feto en desarrollo estd afectado
(pruebas prenatales)

+ Adopcién

- Elegir no tener hijos

Si se descubre que una persona es portadora de una determinada enfermedad, sus familiares también
pueden estar en riesgo de ser portadores. Si estdn interesados, recomendamos asesoramiento genético
para comprender los riesgos y qué panel/prueba puede estar indicado para una situacién determinada.

LIMITACIONES DEL CGT

« Existe un riesgo de error diagnéstico del 1-2% para el CGT. Esto se refiere a la posibilidad de que
se informe de una variante patogénica que en realidad no esté presente o viceversa.

Existe una pequena posibilidad de que la persona que se estd sometiendo a la prueba sea
portadora de una variante mucho mds rara que no hemos podido identificar. Por lo tanto, un
resultado negativo no excluiria totalmente el riesgo de ser portador, pero reduciria
significativamente la posibilidad. La tasa de deteccién precisa varia segun el gen y estd disponible
a pedido.

CGT Plus, Exoma, CGT Bank y CGT Personalized (Flex) son pruebas dirigidas, lo que significa que
solo examinardn los genes incluidos en la prueba. Por lo tanto, la CGT no elimina el riesgo de tener
un hijo con otras afecciones genéticas que no se incluyen en la prueba.

Existe una pequefa posibilidad de que la extraccién de ADN de una muestra de sangre/saliva no
tenga éxito, y puede ser necesario organizar una nueva muestra.

CONTACTENOS

Si tiene alguna pregunta o inquietud sobre la CGT, o si desea obtener mds informacién, comuniquese
con nuestro equipo de asesoramiento genético en gc.latam@igenomix.com.

Igenomix LATAM. latam.lgenomix.com - infolatam@igenomix.com



V. 2024

Iaenomlx

PART OF VITROLIFE GROUP"

Siguenos en las redes sociales

o flinXv)

Latam.igenomix.com



	Slide 1
	Slide 2
	Slide 3
	Slide 4
	Slide 5
	Slide 6
	Slide 7

