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CONSENTIMIENTO INFORMADO 
PARA LA REALIZACIÓN DE ANÁLISIS GENÉTICOS 
El profesional sanitario solicitante se compromete a proporcionar el asesoramiento genético correspondiente con el objetivo de informar al 
paciente sobre el objetivo del estudio, el procedimiento a realizar, las limitaciones y riesgos, así como los posibles resultados e implicaciones 
derivadas. Se compromete también a resolver dudas de forma previa y posterior a la realización del estudio genético. En caso de que no fuera 
posible, BioGenetiX S.A.S. puede proporcionar el asesoramiento genético requerido bajo petición. 

 

Entiende que: 
! Se va a realizar un estudio genético a partir de su muestra biológica (sangre u otro tejido) y se emitirá un informe por escrito con los hallazgos 

clínicamente relevantes (alteraciones genéticas) que se identifiquen relacionados con el motivo de estudio. Los resultados del estudio genético 
podrían determinar que usted presenta o tiene riesgo incrementado de padecer o transmitir un trastorno genético o puede condicionar la respuesta a 
un tratamiento concreto. 
! Los resultados de este estudio genético pueden tener implicaciones para usted y su descendencia y/u otros miembros de su familia. Si fuera el 

caso, es aconsejable que sea usted el que transmita la información directamente a sus familiares. 
!Tiene derecho a no ser informado de los resultados del presente estudio genético. En caso de que decida no ser informado, se podrá informar, si da 

su consentimiento y/o por ética médica, a sus familiares (o sus representantes legales) cuando esta información sea necesaria para evitar un grave 
perjuicio para su salud, a criterio del médico responsable. La comunicación se limitará exclusivamente a los datos necesarios para esas finalidades. 
! ! En ocasiones, para una correcta interpretación de los resultados, los estudios genéticos tienen que llevarse a cabo en muestras de otros familiares. 

Los resultados pueden estar condicionados por las relaciones de parentesco informadas y que los estudios podrían revelar relaciones de parentesco 
previamente no conocidas (por ejemplo, paternidad no biológica). 

 

Entiende que pueden obtenerse cuatro posibles resultados del estudio genético: 
! Resultado positivo: se identifica una o más variante(s) genética(s) (patogénica o probablemente patogénica) considerada(s) causal(es) de la 
sospecha diagnóstica o motivo por el que se solicitó el estudio. 
!Resultado negativo: no se identifica ninguna variante genética con implicaciones clínicas. Un resultado negativo no excluye por completo la 
presencia de un trastorno genético o la predisposición a una enfermedad. Algunos trastornos genéticos tienen múltiples causas y no es posible 
estudiarlas todas. El resultado negativo también podría deberse a limitaciones científicas, de conocimiento y/o tecnología. 
! Resultado no concluyente* !"#$%&'()*&%'&+&%,-./0)$-%0)+,*.$-1: se identifica una o más variante(s) genética(s) con significado clínico incierto en 
la actualidad (VUS, del inglés 2&+)&#.-%$3%4#5#$6#%7)8#)3)*&#*,). Estas variantes no pueden ser utilizadas para tomar decisiones médicas para 
usted y/o sus familiares. En algunos casos, estudios adicionales para usted u otros miembros de la familia pueden ser recomendados para revaluar 
el significado clínico de estas variantes. Solo constarán en el informe las variantes de significado incierto que sean consideradas clínicamente 
relevantes por el equipo clínico. 
!Resultado no informativo: no se obtienen resultados. Esto puede ocurrir de forma ocasional debido a un fracaso técnico, a la deficiencia de la 
calidad/cantidad de la muestra o su contaminación. En este caso podría solicitarse una nueva toma de muestra. 

Las variantes genéticas identificadas se clasifican en cinco categorías de patogenicidad de acuerdo a los estándares de la ACMG (Colegio Americano de 
Genética Médica y Genómica; Richards et al. 9,#,.%:,0%2015 17(5):405-424). La clasificación de las variantes genéticas puede verse modificada con el 
tiempo, debido al rápido avance del conocimiento científico y de las evidencias clínicas disponibles o a la evolución de las manifestaciones clínicas del 
paciente. Por ese motivo, en ocasiones se recomienda el reanálisis de los datos obtenidos después de cierto tiempo, por ejemplo, anualmente. 
En el caso de estudios basados en exoma, tal y como recomienda la ACMG, se pueden analizar, de forma adicional al motivo principal del estudio, las 
variantes genéticas patogénicas (o probablemente patogénicas) de una lista de genes definida asociados a enfermedades consideradas clínicamente 
accionables, es decir, enfermedades en las que a priori existe prevención o tratamiento. Los genes incluidos están asociados a predisposición a ciertos 
tipos de cáncer, enfermedades cardiovasculares y metabólicas, entre otros. (https://www.ncbi.nlm.nih.gov/clinvar/docs/acmg/) 
Los hallazgos secundarios solo serán informados en aquellos casos en los que el paciente haya comunicado de forma explícita en el consentimiento 
informado que desea conocerlos. 

 

En el caso de estudios genómicos (por ejemplo, exomas o paneles con un amplio número de genes) existe la posibilidad de que se obtengan hallazgos 
incidentales (o no solicitados) que pueden tener implicaciones potenciales para su salud, pero que no estén relacionados con los síntomas de la 
enfermedad o el motivo por el que se solicitó el estudio. Estos hallazgos incidentales no serán informados de manera rutinaria, aunque podrán ser 
comunicados a su médico en el caso de que pueda tener implicaciones clínicas importantes e incluidos en el informe si su médico así lo considera. 

 

Entiende que: 
! En caso de hacer el estudio genético a partir de una muestra de sangre, la técnica de extracción de sangre puede ocasionar de forma transitoria 

pequeños sangrados y dolor en el sitio de la punción, mareos o pérdida de la conciencia y pueden aparecer hematomas los días posteriores. 
! La comunicación de los resultados del estudio genético podría resultar en un estrés psicológico para el paciente y/o otros miembros de la familia. 
! Existen diversos tipos de alteraciones genéticas y ninguna técnica es capaz de detectar todas ellas. Cada técnica presenta unas limitaciones 

concretas que se indicarán debidamente en el informe de resultados. 
! En circunstancias excepcionales, podría ocurrir que el resultado del estudio genético sea inexacto por errores en la toma, etiquetado o procesamiento 

de la muestra o en el análisis/interpretación de datos. 
! El análisis e interpretación clínica del estudio genético se realiza en base a los conocimientos y tecnologías disponibles actualmente. A medida que 

el conocimiento científico avanza, el análisis e interpretación del estudio podría complementarse o cambiar. 
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! Los datos podrían reanalizarse y el solicitante del estudio o paciente podrían ser recontactados en un futuro en caso de identificar nuevos hallazgos 

asociados con el motivo de estudio. 
! El reanálisis de los datos obtenidos no se realiza de forma rutinaria en nuestro laboratorio, pero puede realizarse en algunos estudios genéticos 

(por ejemplo, exoma clínico) bajo petición y la emisión de un nuevo informe de resultados implica gastos adicionales. 

Entiende que el informe de resultados del estudio genético no sustituye el diagnóstico médico ni el asesoramiento genético y que los resultados deben 
ser comunicados e interpretados por un profesional sanitario. BioGenetiX S.A.S. no se responsabiliza de las consecuencias perjudiciales que pudieran 
derivarse del uso de los datos del estudio por su parte, por parte del solicitante o por terceras personas. 
Entiende que el informe de resultados será remitido al solicitante del estudio en el tiempo de respuesta indicado en nuestro catálogo de servicios. 
De forma ocasional, puede producirse un retraso en la entrega de resultados por causas imprevistas, en cuyo caso el peticionario del estudio será 
debidamente informado. 
Ha sido informado sobre el motivo de estudio, el procedimiento a realizar, las limitaciones del estudio y los posibles resultados e implicaciones. Ha 
entendido la información recibida y ha podido resolver las preguntas que le hayan surgido. 
BioGenetiX S.A.S. se pone a disposición del profesional sanitario y del paciente para cualquier consulta referente al estudio genético. 
Entiende que el equipo de BioGenetiX S.A.S. puede ponerse en contacto conmigo, en caso de que sea necesario, para solicitar datos clínicos adicionales. 

Su muestra y sus datos van a ser compartidos con BioGenetiX S.A.S. empresa con nivel de protección de datos acorde a la legislación nacional, para 
la realización del estudio genético indicado. BioGenetiX S.A.S. puede, a su vez, por motivos del estudio, compartir con otros centros designados dicha 
informacion y estos centros designados que cumplen la misma reglamentación, de acuerdo a las consideraciones éticas y regulaciones 
vigentes locales. 
Sus datos personales serán usados para nuestra relación y para poder prestarle el servicio solicitado, lo que nos permite el uso de su información 
personal dentro de la legalidad. Estos datos personales podrán ser usados para: atender las dudas que puedan surgir a usted o al solicitante del 
estudio para la resolución o seguimiento del caso; procedimientos de calidad y contactar con usted en un futuro con el fin de poder actualizar 
información clínica útil para usted. 
Los datos genéticos obtenidos podrán utilizarse con fines de investigación con el objetivo de incrementar el conocimiento científico por medio 
de publicaciones científicas o inclusión en bases de datos genómicas, salvo oposición explícita a este punto. Estas actividades de investigación 
proporcionan nuevas evidencias para la reclasificación de variantes, incrementando la precisión de la interpretación de los resultados y mejorando el 
rendimiento diagnóstico, la prevención y el tratamiento de las enfermedades genéticas. 

 

Aunque los datos se compartan de forma anonimizada con la comunidad científica, el riesgo de re-identificación no se puede excluir completamente 
debido a la singularidad de la información genética. El riesgo de que esto suceda es actualmente muy bajo. También es posible que alguien obtenga 
acceso no autorizado o ingrese al sistema que almacena la información. Se tomarán todas las precauciones para minimizar este riesgo. No se puede 
excluir que haya otros riesgos de privacidad no previstos actualmente. 
Entiende que no obtendrá ningún beneficio económico de ninguna investigación realizada o producto desarrollado. 
Sólo el personal de nuestra entidad que esté debidamente autorizado podrá tener conocimiento de sus datos personales. Asimismo, BioGenetiX S.A.S., 
se reserva el derecho de realizar parte o la totalidad del estudio genético en laboratorios terceros debidamente acreditados, los cuales podrán tener 
conocimiento de sus datos personales para la prestación de los servicios solicitados. Igualmente, tendrán conocimiento de su información aquellas 
entidades públicas o privadas a las cuales estemos obligados a facilitar sus datos personales con motivo del cumplimiento de alguna ley. 
Conservaremos sus datos personales durante nuestra relación y, posteriormente, el tiempo determinado por la ley. En cualquier momento puede 
dirigirse a nosotros para saber qué datos tenemos sobre usted, rectificarlos si fuesen incorrectos y eliminarlos una vez finalizada nuestra relación, en el 
caso de que ello sea legalmente posible. También tiene derecho a solicitar el traspaso de su información a otra entidad (portabilidad). 
Para solicitar alguno de estos derechos, deberá realizar una solicitud escrita a nuestra dirección, junto con una fotocopia de su DNI, para poder 
identificarle: BIOGENETIS S.A.S, sitio en calle Santiago del Estero 324, San Miguel de Tucumán. Tucumán.  CP 4000 

 

 

 

Este consentimiento informado podrá ser revocado en cualquier momento mediante notificación por escrito dirigida a BioGenetiX S.A.S. 

 

 
   madre,   padre,   

                            
         DNI 
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