Cuestionario de solicitud de incorporación de una prueba genética a la oferta asistencial 
1. Datos del servicio o unidad solicitante y de los servicios implicados en la atención a los pacientes
Apartado de la guía para la identificación de los profesionales solicitantes de la incorporación de una nueva prueba genética y de los servicios implicados. Indicar la relevancia de cada pregunta.
1. Nombre del servicio o unidad solicitante y de otros servicios o unidades implicados (consejo genético, tratamientos médicos o quirúrgicos, seguimiento de pacientes, etc.)
2. Nombre, apellidos y cargo (jefe de servicio, sección, unidad, etc.) de los responsables de la solicitud y de los servicios implicados 

3. Fecha de solicitud
2. Características de la enfermedad o problema de salud

Apartado de la guía para recoger la información sobre las características de la enfermedad o problema de salud para el que se solicita la prueba, describiendo sus características clínicas y  genéticas (motivo de la solicitud de la prueba).
4. Nombre de la enfermedad y del gen o genes implicados. Se aconseja incluir información de los alias relacionados con la enfermedad o la situación clínica. En caso de haber varios genes implicados, indicar todos los conocidos.
5. nº OMIM de la enfermedad y del gen o genes implicados
6. Características y severidad de la enfermedad o situación clínica para la que se propone la prueba genética.

7. Tipo de herencia de la enfermedad
Características de las personas a las que se ofrecerá la realización de la prueba genética (Describir la población diana de la prueba aportando información sobre: edad, etnia, antecedentes familiares y personales, síntomas o signos de sospecha del problema de salud, diagnóstico o patología principal, etc.)
8. Criterios de inclusión 
Indicar si se van a realizar otras pruebas (bioquímicas, radiológicas, etc.) para seleccionar a la población candidata

Especificar si existen protocolos o guías para la indicación de la prueba genética

9. Criterios de exclusión (Describir en caso de haberlos)

10. Indicar la prevalencia estimada de la enfermedad o la situación clínica en la población a la que se realizará la prueba genética (definida por los criterios de inclusión y exclusión) (Indicar publicaciones si las hay)
11. Descripción de las alteraciones genómicas 
Especificar las alteraciones que se pueden encontrar en el gen o genes implicados  (Describir las alteraciones descritas asociadas a la enfermedad de interés)

Indicar la localización en los genes implicados.

Describir la consecuencia en la proteína (Describir los cambios que sufren las proteínas como consecuencia de la mutación).

Indicar la penetrancia de las alteraciones genómicas (Proporción de individuos que poseen el genotipo causante de la enfermedad y que expresa el fenotipo de la misma, es decir, manifiesta la enfermedad)

12. Especificar los datos epidemiológicos de alteración genómica en la población española 
Describir el espectro de la alteración genómica (Describir las distintas alteraciones  o mutaciones identificadas en la población española. Indicar publicaciones si las hay)

Indicar la frecuencia estimada de las distintas alteraciones genómicas (frecuencia de portadores o de alelos. Indicar publicaciones si las hay)

3. Información sobre la prueba genética
Apartado de la guía donde se recogen las características de la prueba genética cuya incorporación se solicita.

13. Describir los aspectos metodológicos para el estudio del gen o genes
Métodos de estudio (describir los métodos de estudio: PCR, primers, enzimas de restricción, Southern blot, hibridación con sondas, secuenciación, análisis de metilación, análisis de microsatélites, electroforesis capilar, etc.) 

Disponibilidad de la técnica

Experiencia en la técnica

14. En caso de paneles génicos: indicar los genes incluidos en la prueba

Identificar todos los genes estudiados en el panel

15. Grado de automatización de la técnica 

Describir el grado de automatización de la técnica

Indicar si los reactivos serán de elaboración propia o kits comerciales

16. Origen de los reactivos 

En caso de tratarse de kits comerciales.

1. Especificar su denominación:

2. Indicar si le son alicables las normas específicas sobre homologación, calidad industrial, seguridad de uso e información a los usuarios y su grado de cumplimiento.

17. Centros sanitarios de la Unión Europea, españa o la Comunidad Autónoma donde se utilice la prueba 

Indicar los nombres de los centros

18. Experiencia clínica o de investigación sobre la enfermedad en el centro solicitante

Describir la experiencia en el centro apoyada por publicaciones si las hubiera

19. Indicar la finalidad de la prueba (marcar la opción para la que se realizaría la prueba)

a) Diagnóstico presintomático de un problema de salud hereditario

b) Diagnóstico postsintomático de un problema de salud hereditario

c) Diagnóstico prenatal de un problema de salud hereditario

d) Detección de portadores asintomáticos de un problema de salud hereditario

e) Diagnóstico postsintomático de un problema de salud debido a una nueva mutación

f) Cálculo del riesgo de desarrollar una enfermedad genética

g) Ayuda en el diagnóstico y/o atención de enfermedades adquiridas

h) Otros (especificar la finalidad)

20. Indicar qué se está haciendo actualmente en el centro en los casos de personas que cumplen los criterios propuestos para la realización de la prueba genética

Indicar si:

a) Reemplaza completamente a otras pruebas. Especificar cuáles.
b) Reemplaza a otra prueba de forma parcial. Especificar cuál.
c) No reemplaza a otras pruebas y es complementaria especificar cuál.
d) Se utilizará en pacientes en los que no se hacía antes ninguna prueba.

21. La prueba genética propuesta supondría una sustitución total o parcial de otra prueba o sería una prueba complementaria.

22. Otros aspectos sobre las pruebas genéticas o las indicaciones de la misma que se deseen hacer constar
4. Resultados esperados del uso de la prueba genética

4.1 Validez analítica de la prueba

En este apartado se valorará la información existente sobre la validez analítica de a prueba. La validez analítica es la capacidad de la prueba para medir o identificar los genotipos de interés.
Resumir la información más relevante sobre fiabilidad, sensibilidad y especificidad frente al genotipo En los paneles donde se analizan mutaciones en varios genes mostrar la sensibilidad y especificidad de cada gen frente a la secuenciación directa convencional de Sanger (considerada prueba de referencia).

Fiabilidad: se refiere a la concordancia entre observadores e intra-observador (un mismo observador en distintos momentos) en los resultados de la prueba genética.
Sensibilidad y especificidad al comparar los resultados de la prueba genética con un estándar de referencia en individuos con y sin la variante genética

23. Si la prueba es la detección de una alteración o alteraciones en el ADN 

24. Si la prueba es una prueba de expresión génica
Resumir la información más relevante sobre reproducibilidad y precisión de la prueba.

4.2 Validez clínica de la prueba

En este apartado se valorará la información existente sobre la validez clínica de la prueba. La validez clínica es la capacidad de la prueba para para identificar o predecir la condición o resultado clínico de interés (fenotipo).
25. Indicar si existe evidencia sobre la validez clínica de la prueba genética en la población diana (Población definida con los criterios de inclusión y exclusión establecidos)
Resumir la información más relevante sobre la sensibilidad, especificidad y valores predictivos de la prueba frente al fenotipo. 
En pruebas de expresión génica especificar los puntos de corte establecidos.

En pruebas donde no se conozca exactamente su significancia clínica, estimar el rendimiento diagnóstico (proporción de casos testados con resultado positivo) y de falsos negativos.

Aportar la bibliografía más relevante.

4.3 Utilidad clínica de la prueba
En este apartado se valorará la información existente sobre la utilidad clínica de la prueba. La utilidad clínica no solo depende de la prueba, sino de la efectividad y seguridad de las actuaciones preventivas o terapéuticas posteriores. Así, se entiende por utilidad clínica la probabilidad con que la realización de la prueba tendrá un efecto positivo en términos de salud, teniendo en cuenta el balance entre los beneficios y riesgos asociados a la prueba y a la intervención posterior.
Especificar en este punto el resultado final que se pretende con la prueba en términos de medidas de salud relevantes para el paciente. Se trata de indicar si el propósito es reducir mortalidad, morbilidad, planificación a largo plazo, cambios en las estrategias preventivas o terapéuticas, acabar con la incertidumbre diagnóstica, mejorar la calidad de vida del paciente, tomar decisiones sobre reproducción, decisiones sobre terminación de embarazo, etc.

26. Especificar el propósito último de la prueba
27. Especificar la actuación prevista (tipo de tratamiento, medida preventiva, etc.) en las personas con pruebas positivas
28. Especificar si existe evidencia sobre la utilidad clínica de la prueba genética

Resumir la información más relevante sobre la eficacia, efectividad y seguridad del tratamiento o medidas preventivas en personas con prueba positiva, es decir, los cambios que la prueba supone en términos de salud a los pacientes. Aportar la bibliografía más relevante.
29. Indicar si existen estudios de evaluación económica sobre la prueba genética

Resumir la información que considere más relevante y aportar bibliografía.

30. Valorar la similitud de las personas incluidas en los principales estudios aportados sobre la prueba genética (validez, utilidad, eficiencia) y aquellas en las que se propone la indicación de la misma en este centro.

Comparar si las personas a las que se les haría la prueba son o no similares a las de los estudios y especificar las principales diferencias.

31. Indicar que aportaría la prueba genética frente a las alternativas diagnósticas existentes actualmente en cuanto al diagnóstico o cálculo del riesgo

32. Describir los principales beneficios esperados en los casos en que la prueba genética tenga un resultado positivo y en los casos en que el resultado sea negativo

Beneficios desde el punto de vista de los pacientes, de los familiares y de la organización

33. Describir los principales riesgos potenciales de la realización de la prueba genética y de los tratamientos y actuaciones posteriores.

Riesgos potenciales para los pacientes y familiares, incluyendo tanto las complicaciones, efectos adversos y riesgos psicológicos asociados a los falsos positivos y negativos que ya se hayan documentado, como otros que sean plausibles

34. Describir las limitaciones de la prueba genética, incluyendo las alteraciones en el gen o en otros genes relacionados con la enfermedad no incluidas en el análisis genético.
35. Indicar otros aspectos que se deseen hacer constar sobre los resultados potenciales de la prueba genética y la evidencia científica sobre su validez, utilidad clínica o eficiencia 
5. Aspectos organizativos y económicos

36. Indicar si se realizaría la prueba en su centro o sería necesaria su externalización

Justifique su respuesta

37. Especificar los Servicios / Unidades implicados según las actividades que realizará cada uno

Especificar todos los servicios/unidades implicados en indicar y realizar la prueba; asi como en el consejo genético previo y posterior a la prueba, y en la atención sanitaria y seguimiento de pacientes con pruebas positivas.

38. Indicar si es previsible que el análisis genético conlleve un consejo genético y/o análisis familiar.

Si/No. En caso afirmativo especificar los cambios
39. Especificar si el resultado del análisis genético modificaría el manejo clínico de los pacientes (Por ejemplo: si se requerirán cambios en el flujo y derivación de pacientes)
40. Indicar aspectos relacionados con la acreditación de profesionales y del servicio o unidad que realizará la prueba genética.

Indicar si los profesionales están acreditados para este tipo de análisis, si el servicio esta certificado (nombrar el organismo que ha realizado la certificación) y si participa en programas de evaluación externa de la calidad (ej. European Molecular Genetics Quality Network)

41. Indicar si la validez analítica de la prueba genética ha sido probada por el personal del laboratorio solicitante de su incorporación a la oferta asistencial de este centro

Sí / No  .En caso afirmativo especificar en qué laboratorio se realizaron dichos estudios, sensibilidad y especificidad que se obtuvieron y si se realizó en el marco de un proyecto de investigación.

Describir brevemente, incluyendo la información sobre controles de calidad internos y externos. Si están disponibles los protocolos de garantía de calidad, adjuntarlos en un anexo.

42. Especificar los procedimientos de garantía de calidad que se necesitarán.

43. Indicar si se conservaran las muestras en una seroteca o banco de ADN
Si/No
44. Especificar si el consejo genético se realizará en el propio centro
En caso afirmativo, especificar el número de personas y el tipo de formación.

45. Indicar si se requerirá formación del personal

46. Estimación de costes de inversión inicial 
Especificar si se requerirá nuevo equipamiento o tecnología para la realización de la prueba. En caso afirmativo, indique el coste de adquisición.

Especificar si se requerirá nuevo equipamiento o tecnología para el tratamiento de las personas con resultado positivo en la prueba genética. En caso afirmativo, indique el coste de adquisición.

47. Estimación de actividad 
Estimar del número de personas candidatas a la realización de la prueba genética en un año, teniendo en cuenta los criterios de inclusión y exclusión ya especificados, así como el número de familiares a los que se realizaría la prueba genética por cada caso índice

Estimar del número de personas a las que se daría consejo genético en un año, teniendo en cuenta las personas en las que estaría indicada la realización de la prueba genética según los criterios de inclusión y exclusión ya enumerados, así como el número de familiares por cada caso índice.

Estimar del número de personas en las que se iniciaría cada año algún tratamiento, medida preventiva o seguimiento, teniendo en cuenta las personas en las que estaría indicada la realización de la prueba genética según los criterios de inclusión y exclusión ya enumerados y el número de resultados positivos

48. Estimación de necesidades de personal 
Indicar si es suficiente el personal actual para la realización de las pruebas genéticas y demás actividades asociadas (consejo genético, tratamiento y seguimiento). En caso de necesitar recursos humanos adicionales, especificarlos.

Indicar si se producirán cambios en la actividad diaria del personal actual. En caso afirmativo, especificar el tipo de cambios, incluyendo tiempo de técnico de laboratorio y de facultativo.

49. Realizar una estimación de costes anuales de consumos directamente ligados a la realización de las pruebas genéticas
Responder teniendo en cuenta la estimación que se hizo previamente del número de personas a las que se harían las pruebas genéticas, rellenando una tabla con el tipo de materiales fungibles, costes por unidad y número de unidades al año.

50. Indicar si existe algún laboratorio en España que realice la prueba genética que se propone, al que pueda encargarse la realización de las mismas.

Si/ No. En caso afirmativo indicar el coste de la prueba (incluido el coste del envío)

Indicar si es previsible que se reduzca, sea similar al actual o se incremente. Especificar las actividades que se verían afectadas.

51. Indicar si es previsible que cambie el uso de otras pruebas diagnósticas, de medidas preventivas y de tratamientos en la población a la que se hará la prueba genética (incluyendo casos índice y familiares).
52. Indicar otros aspectos sobre el impacto en la organización y los costes que se deseen hacer constar

6. Aspectos éticos y sociales
53. Explique qué repercusiones puede tener la información derivada de la prueba.

Especifique si considera que la repercusión es pequeña o moderada (ej: genotipo de un tumor) o alta para el paciente y su familia (ej: predisposición alta a desarrollar una enfermedad grave, diagnóstico de una enfermedad grave). Detalle las repercusiones.

54. Indicar si se prevee que se utilice la prueba en niños
Si / No. En caso afirmativo: especificar si la prueba predice la aparición de una enfermedad grave de inicio en la edad adulta y para la que no hay un tratamiento efectivo.

55. Explicar si se han previsto los contenidos más importantes del consejo genético pre-prueba y del consentimiento informado
En caso afirmativo, enumerar brevemente los temas que se tratarán o, si ya existe un formato escrito, adjuntarlo.

56. Indicar si se ha previsto quién y en qué servicio se dará el consejo genético presencial pre-prueba y post-prueba
Si/No. En caso afirmativo: especificar.

57. Indicar si es necesaria una evaluación psicológica de los pacientes previa a la realización del análisis genético
58. Describir el procedimiento previsto para garantizar la confidencialidad de los datos
Tener en cuenta posibles desigualdades en el acceso a la prueba o tratamientos, sean por nivel socioeconómico, sexo, raza o etnia, lugar donde se vive, etc.

59. Describir el impacto que puede tener la disponibilidad de la prueba genética en el centro solicitante sobre la equidad en el acceso a la prueba genética y tratamientos posteriores en el Sistema Nacional de Salud
60. Indicar otros aspectos éticos, sociales o legales que se deseen hacer constar

