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Prueba Genética para la Hemofilia A

La Hemofilia A es un trastorno genético de pérdida de sangre causado

c s por niveles bajos del factor VIII, una proteina necesaria para la coagulacion

¢Que efs'll'a 5 normal de la sangre.

Hemotfilia A¢ Cuando los niveles del factor VIl son bajos, los coagulos son fragiles y la
hemorragia es mas dificil de controlar.

;Qué es el ADN?

El ADN es la molécula que esta dentro de las células, que contiene instrucciones sobre nuestro cuerpo. El ADN
esta formado por secuencias de bases quimicas representadas por letras llamadas nucleétidos: A, T, Cy G. El
orden de estas letras forman la secuencia del ADN.
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¢Qué son los Genes? e
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A las secciones de ADN que contienen instrucciones
sobre las proteinas se las denomina genes. =
VI Factor

VIII
El gen F8 forma la proteina de factor VIII. R

;Qué es la Variante de ADN?

A las diferencias del ADN se las denomina variantes. Hay diferentes tipos de variantes de ADN.

Variante de Nucleétido Simple Eliminacion
BOT™N/O® BAN  Apan o= 1D
MDDV w7 DS
A un cambio de una letra se lo denomina A una secuencia faltante se la
una variante de nucledtido simple. denomina eliminacion.
Insercion Inversion
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Cuando se rompe un segmento de
denomina insercién. inversion. Las inversiones de F8 son la
causa mas comun de hemofilia A severa.




¢Qué es un Genotipo?

Un genotipo es una variante de ADN que causa
enfermedades o cambia otra cosa de una persona, por
ejemplo el color de ojos.

Analisis Genéticos

Se puede encontrar un genotipo de hemofilia en >98%
de las personas con hemofilia A. Deben realizarse
analisis en laboratorios experimentados. Se requieren
meétodos de deteccion especiales para algunos tipos
de variantes que causan hemofilia, por ejemplo
inversiones de F8.

Asesoramiento Genético
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El asesoramiento genético ayuda a las personas ‘ ‘ @ ‘@ @
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e acomprender como la hemofilia podria afectarlos,

Se recomienda asesoramiento genético a personas que se realizan @
estudios genéticos.
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e aque tengan sentido los resultados de sus analisis y
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e apensar en lo que podrian significar los resultados para su I OE®
familia

El asesoramiento genético también ayuda a las personas a ”y

prepararse para otras posibilidades, por ejemplo a descubrir algo v

imprevisto que no haya sido el motivo del estudio. -,_1

Resultados de los Estudios Genéticos

Los resultados de los estudios genéticos se
proporcionan en un informe. El laboratorio puede
informar:

e Un genotipo que claramente causa hemofilia

e Una variante de ADN en la que hay incertidumbre
sobre si causa hemofilia o no

e Que no se detectd ningun genotipo.

Los resultados de los estudios deben compartirse
con meédicos, miembros de la familia y cualquier otra
persona que pueda necesitar conocerlos.

¢Donde Puedo Obtener Mas Informacion?

Para descubrir mas Para mas informacion Para encontrar un

sobre la HARP: sobre la hemofilia: Asesor Genético:

https://harpf8.org/ https://www.ncbi.nlm.nih.gov/ https://findageneticcounselor
books/NBK1404/ .nsgc.org/

https://harpf8.org

El desarrollo de este material educativo fue respaldado generosamente con financiamiento de Sanofi. Sanofi no tuvo ningtn control o influencia sobre el contenido.
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