Resultados inciertos de pruebas

geneéticas "Variantes con significado incierto"
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El cambio en la receta de chocolate a "chokalate™ pudo haber cambiado el pastel que
se horneaba, pero no |o sabemos con certeza. Una variante con significado incierto
(VUS, por sus siglas en inglés) acttia de |la misma manera. Cuando vemos un cambio en
nuestros genes que no ha sido bien estudiado, no podemos predecir camo este cambio
podria afectar a una persona. Con el tiempo, serd posible que se comprenda mejor una
VUS, para que los médicos sepan acerca de camo el cambio afecta a la persona.
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Nuevos cambios geneticos
“Varilantes De Novo”
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Nuevos cambios/ variantes de
Novo

A veces, un cambio genético ocurre como uno completamente nuevo en un nifio y
no se encuentra en los padres. Estos cambios esponténeos se llaman "de Novo'".
En este ejemplo, tanto mama como papa tienen 2 copias de la receta (gen) que
hacen pastel de queso. Este nifio puede ser el primero en |a familia en tener este
rasqo. Este nuevo cambio puede ocurrir tanto en el espermatozoide como en el
dvulo, o puede ocurrir durante el desarrollo temprano del bebé.
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