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Cdémo Entender el Resultado Negativo de su Prueba de Secuenciacion del Exoma
INFORMACION PARA PACIENTES

Los genes son las instrucciones para el funcionamiento y el desarrollo de nuestro cuerpo.
Todas las personas tienen dos copias de cada gen, una de cada progenitor. Las variantes
(cambios) en ciertos genes pueden causar afecciones genéticas. Estos cambios genéticos
se pueden o no transmitir de generacién en generacién. Incluso si no hay antecedentes

de la afeccidn especifica en su familia, esta puede estar causada por un cambio en un gen.

La secuenciacién del exoma es una prueba disenada para buscar cambios genéticos en

los genes que puedan ser la causa de una afeccién médica existente. Algunas pruebas
genéticas se limitan a buscar mutaciones comunes, mientras que otras solo buscan cambios
en genes comunes. En la secuenciacién del exoma, se analizan todos los genes conocidos
como causantes de afecciones médicas.

Secuenciacion
del Exoma

Con la secuenciacion del exoma, no se pudo encontrar una causa genética de su afeccién

Resultado médica segun la informacién actual disponible.

Esta prueba no cambia su diagnéstico. Si se le diagnosticé una afeccién especifica,
seguira siendo la misma afeccion.

Diagndstico

Como parte del programa Patient for Life (Paciente de Por Vida) de Ambry, guardamos sus
resultados en el expediente. Aunque actualmente no hemos encontrado una causa genética
de su afeccion médica, es posible que futuros descubrimientos genéticos proporcionen
informacién suficiente para actualizar el resultado. Notificaremos al proveedor de atencion
médica si se identifica algun resultado clinicamente significativo en el futuro.
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Es posible que se necesite realizar mas pruebas genéticas. Hable sobre esto con
el proveedor de atencion médica.

Las opciones de tratamiento varian segun la enfermedad y otros factores. Hable con
el proveedor de atencién médica sobre la opcién que puede ser adecuada para usted.

Analice esta informaciéon con su proveedor de atencién médica. El campo de la genética esta en un continuo cambio,
por lo que es posible que con el tiempo se disponga de actualizaciones relacionadas con el resultado de sus pruebas
genéticas, recomendaciones médicas o posibles tratamientos. Esta informacién no pretende reemplazar la consulta
con un proveedor de atencién médica y no debe considerarse ni interpretarse como un asesoramiento médico.
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