	Guía GEN _versión abreviada

	1. Datos administrativos

	1.1 Profesional que solicita la prueba 
	

	1.2 Servicio que solicita la prueba y otros servicios implicados
	

	1.3 Fecha de solicitud
	

	2. Descripción de las características de la enfermedad o problema de salud

	2.1. Nombre de la enfermedad 
Escribir el nombre de la enfermedad y sus sinónimos


	

	2.2. Número OMIM de la enfermedad y del  gen o genes implicados
En caso de un panel indicar todos los genes que incluya

	

	2.3 Características y severidad de la enfermedad
	

	2.4 Tipo de herencia 

	

	2.5 Población candidata a la prueba
Describir las características de los pacientes a los que se les realizará la prueba. Indicar los criterios de inclusión y de exclusión en caso de haberlos.


	

	2.6 Prevalencia de la enfermedad
Indicar la prevalencia o incidencia de la enfermedad en la población y si es aplicable en el grupo de interés

	.

	2.7 Espectro mutacional
Indicar las mutaciones en el gen o genes que han sido identificadas y asociadas a la enfermedad en la población y su frecuencia.

	

	3. Características de la prueba

	3.1 Describir los métodos de estudio de la alteración genómica
Ej. PCR, enzimas restricción, hibridación, análisis de microsatélites, secuenciación, qRT-PCR…
	

	4. Resultados esperados del uso de la prueba y evidencia científica sobre su validez, utilidad y eficiencia

	4.1 Validez analítica
Si existe prueba de referencia: sensibilidad, especificidad y valor predictivo positivo y negativo del test frente al genotipo.

Si no existe prueba de referencia (ej. expresión génica): valorar la fiabilidad, la reproducibilidad, la precisión de la prueba.

En los paneles donde se analizan mutaciones en varios genes mostrar la sensibilidad y especificidad frente la secuenciación directa convencional de Sanger (Blue Cross).
	

	4.2 Validez clínica 

Información sobre sensibilidad, especificidad y valor predictivo positivo y negativo del test frente al fenotipo.

En caso de paneles, no solo valorar la asociación entre alteraciones genéticas y enfermedad sino estimar el porcentaje de individuos con las alteraciones y que presentan la enfermedad (estimación del rendimiento diagnóstico). Considerar si los genes incluidos en el panel, su asociación con la enfermedad y las mutaciones asociadas pueden ser diferentes en distintas poblaciones (distintas razas,…).
En pruebas predictivas o pronóstico (basadas en expresión génica) datos sobre la capacidad predictiva o pronóstico de la prueba mediante estudios de seguimiento y curvas de supervivencia, así como los puntos de corte establecidos en la prueba para el establlecimiento del pronóstico.
	

	4.3 Utilidad clínica
Especificar el propósito último de la prueba:

a) Reducir mortalidad

b) Reducir morbilidad

c) Planificación a largo plazo

d) Cambios en la estrategia preventiva o terapéutica

e) Acabar con la incertidumbre diagnóstica

f) Mejorar calidad de vida del paciente

g) Toma de decisión sobre reproducción

h) Decisiones sobre terminación de embarazo

i) Otras

Valorar los beneficios que aporta la prueba, para ello es importante considerar la finalidad de la misma.

Según la finalidad de la prueba

1) Diagnóstico diferencial:

a) Existen otros métodos alternativos para el diagnóstico. Describirlos.

b) ¿Qué beneficios espera aporte la prueba genética a la alternativa?
c) ¿Cambiaría el resultado de la prueba en la decisión terapeútica?

2) Pronóstica/predictiva:
a) ¿Cambiaría el resultado de la prueba las actuaciones preventivas sobre los pacientes frente a no realizar la prueba?
3) Riesgo familiar:
a) ¿El resultado de la prueba genética en el paciente índice permite discernir el posible problema genético de la familia?

b) ¿La realización de la prueba en el paciente índice reduce el número de pruebas a realizar a los familiares?

4) Diagnóstico prenatal:

a) ¿El resultado positivo de la prueba en el paciente índice permite el diagnóstico prenatal?

Valorar los riesgos potenciales de la realización de la prueba así como de las actuaciones posteriores dependientes de su resultado.

Valorar las limitaciones de la prueba como por ejemplo otros posibles genes o alteraciones que podrían estar relacionadas con la enfermedad y restando utilidad a la prueba.
	

	5. Aspectos organizativos y económicos

	Se externalizará la prueba
En caso afirmativo indicar laboratorio externo
	 Si / No
Nombre del laboratorio externo: ______________________



	Se realizará la prueba en el centro
En caso afirmativo indicar las necesidades de personal y formación
	 Si/ No
Necesidades de personal:________________
Necesidades de formación del personal:_____________________


	Eficiencia de la prueba 
Describir si la prueba reduce los costes del cuidado de los pacientes sin disminuir los beneficios en salud (estudios económicos).

	

	Estimación de la inversión inicial

	Se requiere nuevo equipamiento para la prueba---------------------------------- Si / No
Se requiere nuevo equipamiento para el tratamiento casos positivos----- Si / No

Coste total de las nuevas adquisiciones: : _____________________


	Estimación de los costes anuales de la actividad
	Estimación de personas candidatas a la prueba: _____________________

Material
Unidades / año
Precio / unidad
Gasto total anual



	6. Aspectos éticos, sociales y legales

	Consejo genético

	Quién y en qué servicio se va a dar el consejo genético: ____________________

Qué contenido debe tener el consejo genético: ___________________________



	


