+ ;Qué es la genética?

La genética es un campo de la medicina que
estudia los problemas de salud y crecimiento
que pueden estar ocasionados por cambios en
nuestros genes. Los genetistas y asesores en
genética son proveedores de la salud para las
personas con condiciones genéticas.

{Qué es un gen?

Un gen es un mensaje quimico que le indica al
cuerpo cémo lucir y funcionar. Cada persona
hereda (obtiene) los genes de sus padres y, a
la vez, los pasa a sus hijos. Las diferencias que

se observan, como el color del cabello o de los
ojos, se deben a los genes. Los genes también
determinan las diferencias que no pueden
verse a simple vista, como las formas de
aprender y crecimiento. Los genes mantienen
a las personas vivas y saludables.

Los genes también pueden causar problemas de
salud. Existen miles de trastornos genéticos. Entre
los mas comunes se incluyen las alteraciones en
los cromosomas (conjunto de genes) que pueden
ocasionar problemas de aprendizaje, crecimiento,
salud o reproductivos.
Algunos ejemplos de trastornos genéticos son:

+ Sindrome de Down

« Fibrosis quistica

« Distrofia muscular

« Espina bifida

« Labio leporino y paladar hendido

+ Recursos

New England Regional Genetics Network (NERGN)
www.negenetics.org

Mapa de recursos, videos educativos, enlaces a
eventos y biblioteca de recursos

Genes in Life

www.genesinlife.org

Recursos, conceptos basicos sobre pruebas
genéticas, etapa posterior al diagnéstico

Parent to Parent USA

WWwWw.p2pusa.org

Informacién y apoyo a familias con hijos con
necesidades especiales

Genetic Alliance
www.geneticalliance.org
Recursos e investigacion

Agradecemos especialmente a Heartland Regional
Genetics Network por facilitar la adaptacion de
este folleto.

El proyecto NERGN cuenta con el respaldo de la
Administracidn de Recursos y Servicios de Salud (HRSA)
del Departamento de Salud y Servicios Humanos (HHS)
bajo la donacién niimero UH7MC30778; New
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gubernamentales. La informacion o el contenido y
las conclusiones son las del autor y no deberdn usarse
como una posicion oficial o politica de la HRSA,

el HHS o el gobierno de los Estados Unidos, ni como
una aprobacion de su parte.
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+ ;Por qué se refirié a mi hijo
a una clinica de genética?

Aprender acerca de los genes puede resultar
dificil pero es importante para su familia. Esta
guia le ayudard a responder algunas de sus
inquietudes. En lagunas ocaciones las mejores
respuestas las puede recibir de otra familia
que tenga un hijo con la misma condicién
genética. Family Voices cuenta con una red

de familias en cada estado y territorio. Estas
familias pueden ayudarle a conectarse con
otras familias y recursos. También pueden
brindarle asesoramiento sobre cémo accedery
pagar por os servicios genéticos. Obtenga mas
informacién en la seccién «Organizaciones de
apoyo familiar»

¢Por qué se derivé a mi hijo a una clinica de
genética?

« La decision de referir a su hijo a una clinica
de genética se basé en cuestiones asociadas
con su salud o desarrollo, y su proceso de
aprendizaje.

« Es posible que su hijo no esté creciendo
o desarrollandose como otros nifios de su
edad. Quizas no pueda digerir los alimentos
normalmente, o se enferme mucho. Tal vez
note algo diferente en cuanto al aspecto de
su hijo, cdmo habla o se comporta.

Estas diferencias pueden deberse a cuestiones
genéticas.




+ ;Por qué ir a una clinica
de genética?

¢Por qué es importante acudir a una

clinica de genética si mi hijo ya esta
siendo atendido por un médico?

Los genetistas estdn enfocados en condiciones

genéticas, algunas de las cuales son muy
inusuales. Por eso, un genetista podria tener
informacién que su médico regular quizas
No conozca, como opciones de tratamiento
especial y qué esperar a futuro.

{Quién puede referir a mi hijo a una clinica de
genética?
« Segun su plan de salud, es posible que el
referido lo deba hacer la oficina de su médico.
« Es posible que que pueda tener una cita sin
necesidad de un referido

¢Cuanto tiempo debo esperar para obtener
una cita?
+ Dependera de la cantidad de genetistas
disponibles en su drea, y de la gravedad del caso.
« Podria tener que esperar de 3 a 6 meses.
+ Si se determina que se trata de un caso
urgente, la mayoria de los consultorios
concertaran una cita en 1 o 2 dias.

Sugerencia: Consulte si hay una lista de
cancelaciones de modo que el consultorio pueda
avisarle en cuanto surja una cita disponible.

{Qué puedo hacer mientras espero

la consulta con el genetista?
Quizas desee hablar con otros padres cuyos
hijos padezcan afecciones similares. Parent

to Parent USA (P2P USA) podra contactarlo
con otros padres que puedan brindarle
informacién y apoyo emocional. Para conocer
mas y obtener informacion de contacto
en su estado visite www.p2pusa.org

+ Antes de la visita

« Pidale a un amigo o familiar que lo acomparie para
que lo ayude a hacer preguntas y tomar notas.

« Escriba informacién sobre el historial médico
de su hijo, la salud de sus otros hijos, hermanos,
primos, padres y abuelos.

« Escriba las preguntas que quiera hacerle al médico.

- Tenga en cuenta que la cita podria demorar
mas de una hora.

« Consulte si su hijo debe hacerse pruebas antes
de la visita.

« Verifique su plan de salud para saber si debe
obtener aprobacién previa para las pruebas.

« Consulte su plan de salud para saber si cubre
pruebas genéticas.

+ En la clinica

Un equipo de médicos genetistas atenderd a su
hijo. El equipo podria incluir:
+ un médico, un asistente médico o un
enfermera especializado en genética;
+ un asesor de genética;
« Otros proveedores de la salud como
enfermeras, estudiantes de medicina o
médicos residentes.

Un proveedor de genética examinara a su hijo.

« Es posible que tome fotografias para registrar
las caracteristicas fisicas del nifo.

+ Le haran preguntas acerca de las dificultades
de salud y crecimiento del nifo.

- Haran sobre el historial de salud familiar.

+ El proveedor de genética hablara con usted
sobre lo que podria estar sucediendo.

« El proveedor podria solicitar pruebas para
su hijo.

« Usted podra realizar preguntas.

+ Posibles pruebas

- El equipo de genética podria realizar pruebas
de sangre u orina.

« También podrian solicitar rayos X u otras
pruebas especiales.

« Las pruebas genéticas pueden ser costosas.
Algunos planes de salud no cubren las pruebas
genéticas. Consulte sobre qué deberd pagar.
La mayoria de las clinicas de genética pueden
preparar una carta de necesidad médica o una
apelaciéon para que su plan cubra las pruebas.

+ Después de la cita

¢Mi hijo sera diagnosticado en la primera visita a
la clinica de genética?

Probablemente no. Puede tomar meses saber si
su hijo tiene un condicion genética. La espera es
dificil. Relacionarse con otros padres puede ser de
ayuda. Vea «;Qué puedo hacer mientras espero la
consulta con el genetista?»

El equipo de genética le enviard una carta a usted
y a la persona que realizé el referido La carta
informara sobre la condicién de su hijo y los
resultados de las pruebas.
« Su hijo tendri 0 0 no tendria que regresar a la
clinica de genética.
« Su hijo podria 0 no tener que ver a otros
médicos especialistas.

+ Si mi hijo no tiene un
trastorno genético

¢Qué sigue?

+ Su hijo podra seguir siendo tratado por la
persona que lo refirié

« Es posible que su hijo deba regresar a la clinica
de genética cada 1 0 2 afos. En ocasiones,
podran realizarse nuevas pruebas para obtener
nueva informacién para mejorar la atencién de
la salud del nifio.

+ Si mi hijo tiene un
trastorno genético
¢Qué sigue?
Podra reunirse con un consejero de genética
para hablar sobre:
« la afeccién de su hijo;

« si otros miembros de su familia podrian
desarrollar o ya tienen el mismo trastorno;

« como usted o sus hijos podrian transmitir los
genes que causan esta afeccion;

« si otros miembros de la familia podrian
beneficiarse de realizar las pruebas;

« en muchos casos, su hijo podria seguir siendo
tratado por la persona que lo refirié.

+ Organizaciones de apoyo
familiar en New England

Connecticut
Path CT
www.pathct.org

Maine
Maine Parent Federation

www.mpf.org

Massachusetts

Federation for Children with Special Needs
www.fcsn.org

New Hampshire

NH Family Voices

www.nhfv.org

Rhode Island

Rhode Island Parent Information Network
WWW.ripin.org

Vermont

Vermont Family Network
www.vermontfamilynetwork.org




