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Assessorament genetic

L'assessorament genetic és un procés d'acompanyament i informacio
adrecat a persones o families amb risc o diagnostic d'una malaltia
hereditaria com la THH. Aquest procés facilita la comprensio de les
implicacions geneétiques, médiques i familiars de la malaltia, i dona
suport a la presa de decisions informades. En el context de la HHT,
I'assessorament genetic pot ajudar a:

@ Interpretar els resultats de I'estudi genétic.
@® Estimar el risc per a altres membres de la familia.
@ Valorar la conveniéncia d'oferir I'estudi genétic a familiars.

® Explorar les opcions reproductives disponibles.

Opcions reproductives

En cas que s’hagi identificat la variant genetica responsable de la THH en
una persona o familiar, es poden considerar diverses alternatives
reproductives amb I'objectiu de minimitzar el risc de transmissio a la
descendéncia:

® Embaras natural amb la possibilitat de realitzar un
diagnostic prenatal (DPN).

® Fecundaci6 in vitro amb diagnostic genétic preimplantacional
(DGP) per seleccionar embrions sense la variant.

@ Altres opcions com la donacié de gametes
(dvuls o esperma) o I'adopcid.
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