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• Paper, electròniques,......No històries personals.
•Els documentalistes gestionem HC



• Nova informació en un  nou format

• Genetic testing is "the analysis of chromosomes
(DNA), proteins, and certain metabolites in order to 
detect heritable disease-related genotypes, 
mutations, phenotypes, or karyotypes for clinical 
purposes."[5] It can provide information about a 
person's genes and chromosomes throughout life

• "What is genetic testing? - Genetics Home Reference". Ghr.nlm.nih.gov. 2011-05-30. Retrieved 2011-06-07. 

http://en.wikipedia.org/wiki/Chromosome
http://en.wikipedia.org/wiki/Metabolites
http://en.wikipedia.org/wiki/Genotype
http://en.wikipedia.org/wiki/Mutation
http://en.wikipedia.org/wiki/Phenotype
http://en.wikipedia.org/wiki/Karyotype
http://en.wikipedia.org/wiki/Genetic_testing%23cite_note-pmid9381169-5
http://en.wikipedia.org/wiki/Person
http://www.ghr.nlm.nih.gov/handbook/testing/genetictesting


• Impacte a família
• Especial protecció

Font “My family health portrait”



• Quina educació teniu com a metges??? I ciutadans??
• Compte amb la interpretació



• Més de 2.000

Test diagnòstics per adequar tractament

Test de suport reproductiu

Tests predictius

“Nomenclature of Medicine-Clinical Terms (SNOMED-CT) has a strong representation of clinical conditions, The Logical Observation Identifiers Names and Codes 

(LO-INC) provides reasonable coverage of possible genetic test procedures and the Clinical Bioinformatics Ontology (CBO) provides a semantically structured 

vocabulary representing the physical observations of the diagnostic laboratory (variants observed, cytogenetic findings etc.)”

• Consentiment, escanejar, donar en ma, guardar a part,..
• Codificar??

•Que estem fent?



• UN PROJECTE DINS LA 
SCDM

• Entrevistes semiestructurades
a professionals. Tractarem 
temes de custodia i 
confidencialitat, organització 
de la info òmica i reptes i 
oportunitats a la hora d’ 
integrar aquesta info a la hc3

• Pensem en uns mix de 
participants: documentalistes, 
metges assistencials, 
genetistes , bionformàtics i 
representants legals i de 
sistemes d’ informació

• A més de complir amb la legislació, i els PNT interns
•Que tenim que fer



Veure:

HL7 Clinical Genomics Group. HL7 clinical genomics. 

<http://www.hl7.org/

Special/committees/clingenomics/index.cfm>

http://www.informaticsreview.

com/wiki/index.php/Confidentiality,_privacy,_and_se

curity_of_genetic_and_ge

nomic_test_information_in_electronic_health_records:

_points_to_consider
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Gràcies per la vostra atenció
Juliana.ribera@bigpredict.net

http://www.informaticsreview/
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