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Tu cuerpo esta
hecho de billones
de células.

Esta es una célula

Este es un nucleo J'
R
El nucleo de cada
célula contiene %
cromosomas

Este es un
cromosoma

Un cromosoma
esta hecho de
hebras de ADN
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Células

Billones de células componen nuestro
cuerpo. Cada célula es como una pequefia
fabrica.

CELULA
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NUCLEO

Las células fabrican los productos que
necesita nuestro cuerpo para crecer y
mantenerse saludable.

Las instrucciones para fabricar estos
productos se guardan en el nlcleo de la
célula. El nicleo es como el cuarto de
control de una fabrica.

ADN, genes y cromosomas

Un gen es un grupo de instrucciones de ADN
para fabricar uno de los productos que necesita
la célula.

Existen alrededor de 20,000 genes en el cuerpo
humano, y cada uno tiene un trabajo especifico en
la célula.

Cada gen es una hebra muy larga de ADN. Para
poder caber en el nucleo, los genes se empacan
muy apretados en unas estructuras llamadas
cromosomas.

Los humanos tienen 23 pares de cromosomas. En
cada par, recibimos un cromosoma de nuestra
madre y otro de nuestro padre.

NUCLEO

Cambios genéticos

Las instrucciones del ADN para nuestros
genes pueden variar de persona a persona.

Muchos cambios en nuestros genes no
causan problemas de salud. Simplemente
nos hacen Unicos y diferentes.

Por ejemplo, los genes para los ojos
marrones y los ojos azules no son

exactamente iguales. Este cambio genético
no afecta nuestra capacidad para ver.

Algunos cambios genéticos si causan
problemas de salud y a ellos se les refiere
como afecciones genéticas.

En estos casos, las células fabrican un
producto de un gen que no funciona como
deberia. Este producto podria tener el tamafio
o la forma incorrecta, o quizés la célula
simplemente no fabricé el producto.

Diagamos que la célula es una fabrica que
produce balones de baloncesto. La célula tiene
un cambio genético que causa que la fabrica
produzca balones en forma de huevo en lugar
de forma redondo como usualmente lo haria.
Estos balones en forma de huevo no rebotan
como balones redondos, y los jugadores no
pueden usarlos.
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Una afeccion genética puede producirse
por un cambio en un gen, en un grupo de
genes o0 cromosomas.

Pruebas genéticas

Las pruebas genéticas se llevan a cabo para
identificar un cambio genético que esté causandole
problemas de salud a una persona. Los resultados
de las pruebas genéticas pueden ser complicados.
Un miembro del equipo de médico que haya
ordenado las pruebas genéticas hablara con ustedes
sobre los resultados y contestara sus preguntas.
También se le podria remitir con un asesor de
genética, si es que no tiene uno asignado ya como
parte de su equipo de atencion.

Existen muchos tipos de resultados diferentes de
pruebas genéticas.

Positivo/anormal - Se identific6 un cambio
genético y se conoce como causa de un
trastorno que concuerda con los sintomas
de la persona.

Negativo/normal - No se identificé un
cambio genético que se conozca como
causa de un trastorno.

Variante de importancia incierta (VUS, por sus
siglas en inglés) - Se identific6 un cambio genético,
pero no esta claro si este cambio es la causa de los
problemas de salud de la persona.

Limitaciones de las pruebas genéticas

La medicina genética avanza rapidamente,
pero existen limitaciones respecto alo que se
sabe en la actualidad.

Incluso cuando una prueba genética resulta
negativa o normal, los problemas de salud de
la persona aun podrian deberse a un cambio
genético que todavia no se ha identificado.

Un diagndstico genético no quiere decir
que haya una cura disponible, aunque
nos podria ayudar a:
Controlar los sintomas y la evolucion
del trastorno.
Comprender la evolucién natural de
la afeccion y lo que podriamos
esperar de ésta.

Sabemos que actualmente se llevan cabo
investigaciones y que podria haber
mejores tratamientos en el futuro.

Medicina de precisién

La medicina de precision es una nueva estrategia
que trata los problemas de salud tomando en
cuenta el grupo de genes Unicos de una personay
el ambiente en el que se desarrolla. El objetivo es
encontrar el tratamiento que mejor le funcionaria a
cada paciente.



