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[bookmark: _Toc103272009]Interview guide, recommended for genomic sequencing (English)
As you know, [child’s name] has been seen by a clinician who specializes in the diagnosis and treatment of genetic conditions.

1) Clinical context and genetics clinic experience
a) Genetics clinic experience
i) To start, can you tell me about your experience of first coming to the genetics clinic?
ii) Did you have any experience with genetic testing before it was recommended for [child’s name]?
iii) [Child’s name] has been recommended to have a genetic test called exome sequencing. Do you remember talking to a doctor or a genetic counselor about this test?
iv) Has [child’s name] had any other kinds of genetic testing completed yet?
(1) [If also had other kinds of genetic testing: We are interested in learning about your experience with exome sequencing in this study. Please try to think about the exome sequencing test when you answer questions in this interview.]
v) Have you decided for sure whether you will complete the exome sequencing?

b) Clinical context
i) Can you tell me about how long you have been looking for a genetic diagnosis, or the cause for the symptoms? What was that process like for you?
ii) Was the fact that [child’s name] is having this kind of health issue something that you suspected based on what doctors had said in the past? Or family history?
iii) What things do you think about the most when you think about caring for [child’s name] in the future? And how it might impact you and your family? 
iv) And for my records, what is your relationship to [child’s name]?

This first set of questions is going to ask about what was important to you about the genetic testing.

2) Domain: Decisional
a) Overall decision components
i) First of all, I’m going to ask you to think about when you were deciding whether or not to have the exome sequencing test done for [child’s name]. What things did you consider when you were deciding whether [child’s name] should have exome sequencing? 
(1) Things related to [child’s name]’s health care?
(2) Things other than health care, like eligibility for things like special school or community programs?
ii) Why were those things important to you? 
(1) [Follow up regarding specific factors mentioned]
iii) Was there anything related to your family that you thought about? How genetic testing might impact your family as a whole? 
(1) For example, finding out health information about other family members or how that information could impact how you get along?
iv) Overall, what do you think was the one most important thing (or factor) to you when you were deciding about whether [child’s name] should have genetic testing? 
v) What do you think will be important about having the results of the exome sequencing test?
vi) In what ways do you think those things will be important to you?
vii) What do you think will be the one most important part of having the genetic test result?
viii) If answer to 1v. (above is that they have decided to complete the exome sequencing):
(1) How do you think [child’s name]’s life might be impacted because of the genetic testing? 
(a) How about how your life might be impacted? 
(b) What about your family? What might change for your family based on the testing?
b) Benefits and risks
i) What do you think are the biggest benefits from testing?
ii) What do you think are the biggest risks of testing? 
iii) When thinking about all the benefits and all the risks of this testing, do you think there is more benefit or more risk for your family?
iv) How do you think that compares to the average family? Do you think your family has more benefit for more risk from this testing compared to other families?
v) What do you like about the process of genetic testing?
vi) What do you not like about the process of genetic testing? Is there anything that concerns you? Is there anything you would change about the process of genetic testing?
(1) For example, were you concerned about the privacy of your child’s genetic information? Or the privacy of family members?
(2) If yes: what kinds of things make you concerned about privacy?
vii) Did you consider the cost of testing? How important was cost in your decision?

This next set of questions is going to ask about your experience receiving health care for the patient and possibly you and your family. 

3) Domain: Clinical
a) Communication with clinical team
i) Can you tell me about the communication that you’ve had with [child’s name]’s doctors and genetic counselors? 
(1) How would you describe that communication?
(2) Were you able to understand what the results of the genetic testing meant for [child’s name] and your family?
b) Access to care
i) If you were to find out that the patient had a genetic condition that was potentially inherited (or passed on) from you, would you want to get genetic testing for yourself?
ii) Do you feel like you could get that genetic testing if you wanted it?
iii) What might make it hard for you to get genetic testing if you wanted it?
c) Health and Health care use
i) Do you feel that taking care of [child’s name] while looking for a diagnosis has had an impact on your own health? In what way? 
ii) How has having this condition impacted the health care [child’s name] gets?
iii) Do you think the genetic testing will help doctors be able to provide better health care for [child’s name]? How?
iv) Are you or anyone else in the family considering genetic counseling because of [child’s name]’s health condition?
d) Probability of diagnostic finding
i) How likely do you think it is that the testing will find a diagnosis for [child’s name]?
ii) How important is thinking that [child’s name] might get a diagnosis when you are deciding about whether to have genetic testing?
e) Amount of information
i) Tests like exome sequencing can give back a lot of information about both [child’s name]’s current condition, but also risks for other health conditions. 
(1) Do you remember talking about that with the doctor or genetic counselor?
(2) Is knowing about the chance that [child’s name] could develop other conditions in the future important to you?
(3) There is a possibility that the information from [child’s name]’s DNA (their genetic information) could be looked at again and again over time as researchers learn more about health conditions. How important would it be to you to receive updates over time?
(4) Genetic information from [child’s name] can also be linked to other family members. Do you think that possibility of learning information sometime in the future about [child’s name]’s health could impact how your family gets along with each other?

Now, I’m going to asking you some questions about your family. 

4) Domain: Familial
a) Family members considered relevant
i) Have you told any family members about [child’s name]’s genetic condition (or previous testing results)?
(1) If yes: who have you told?
ii) When I say the phrase “family of [child’s name],” who does that make you think of? How many people?
iii) What relation are those people to [child’s name]?

To wrap up, I’m going to ask you now some questions about yourself.

5) Domain: Personal
a) Willingness to accept uncertainty
i) Do you feel like you generally like to have an answer to things? Or are you comfortable with some amount of uncertainty?
(1) For example, has not having an answer what was causing [child’s name]’s health problems hard for you?



[bookmark: _Toc103272010]Interview guide, recommended for genomic sequencing (Spanish)
Como usted sabe, [nombre del niño/a] ha sido visto por un médico clínico que se especializa en el diagnóstico y tratamiento de condiciones genéticas. 

1) Contexto clínico y experiencia en la clínica genética
a) Experiencia en la clínica genética
i) Para comenzar, ¿puede contarme su experiencia en su primera visita a la clínica genética? 
ii) ¿Tenía alguna experiencia con pruebas genéticas antes de que le fuera recomendada para [nombre del niño/a]?
iii) A [nombre del niño/a] se le recomendó se hiciera una prueba genética llamada secuenciación del exoma. ¿Recuerda haber hablado con un médico o un consejero genético sobre esa prueba? 
iv) ¿[Nombre del niño/a] ya se ha realizado algún otro tipo de pruebas genéticas? 
(1) [Si también tuvo algún otro tipo de prueba genética: Estamos interesados en saber sobre su experiencia con la secuenciación del exoma en este estudio. Por favor, trate de pensar en la prueba de secuenciación del exoma cuando responda las preguntas en esta entrevista.]
v) ¿Ha decidido con certeza si completará la secuenciación del exoma?

b) Contexto clínico
i) ¿Me puede decir cuánto hace que está buscando un diagnóstico genético, o la causa de los síntomas? ¿Cómo fue el proceso para usted?
ii) ¿El hecho de que [nombre del niño/a] tiene este tipo de problema de salud era algo que usted sospechaba basado en lo que los doctores habían dicho en el pasado? ¿O historial familiar?
iii) ¿En qué cosas piensa más cuando piensa en el cuidado de [nombre del niño/a] en el futuro? ¿Y cómo puede impactar en usted y en su familia? 
iv) Y para mis registros, ¿cuál es su relación con [nombre del niño/a]?

El primer grupo de preguntas va a preguntar qué era importante para usted sobre la prueba genética. 

2) Dominio: Toma de decisión
a) Componentes Generales de la Decisión
i) Le voy a pedir que piense en cuando usted estaba decidiendo hacer o no una prueba de secuenciación del exoma para [nombre del niño/a]. ¿Qué cosas tomó en consideración cuando usted estaba decidiendo si [nombre del niño/a] debería hacerse una secuenciación del exoma?
(1) ¿Cosas relacionadas con el cuidado de salud de [nombre del niño/a]?
(2) ¿Otras cosas más allá del cuidado de salud, como elegibilidad para cosas como escuela especial o programas comunitarios?
ii) ¿Por qué eran importantes esas cosas para usted?
(1) [Hacer un seguimiento con respecto a los factores específicos mencionados]
iii) ¿Hubo algo relacionado con su familia en lo que pensó? ¿Cómo la prueba genética podría impactar en su familia en general?
(1) Por ejemplo, ¿averiguar información de salud sobre otros miembros de la familia o cómo esa información podría impactar en cómo se lleva con ellos?
iv) En general, ¿qué cree usted que fue la cosa (o factor) más importante para usted cuando estaba decidiendo si [nombre del niño/a] debería hacerse la prueba genética?
v) ¿Qué piensa que será importante sobre tener los resultados de la prueba de secuenciación del exoma? 
vi) ¿En qué manera piensa que esas cosas serán importantes para usted?
vii) ¿Cuál piensa que será la parte más importante de tener los resultados de la prueba genética?
viii) If answer to 1v. (above is that they have decided to complete the exome sequencing): 
(1) ¿Cómo piensa que podría verse afectada la vida de [nombre del niño/a] debido a las pruebas genéticas?
(a) ¿Qué tal cómo podría verse afectada su vida?
(b) ¿Y qué tal su familia? ¿Qué podría cambiar para su familia según las pruebas?
b) Beneficios y riesgos
i) ¿Cuáles piensa usted que fueron los mayores beneficios de la prueba? 
ii) ¿Cuáles piensa que son los mayores riesgos de la prueba? 
iii) Cuando piensa en todos los beneficios y todos los riesgos de la prueba, ¿piensa que hay mayor beneficio o mayor riesgo para su familia? 
iv) ¿Cómo piensa que eso se compara con una familia promedio? ¿Piensa que su familia tiene más beneficio o más riesgo con esta prueba comparada con otras familias? 
v) ¿Qué le gusta sobre el proceso de pruebas genéticas?
vi) ¿Qué es lo que no le gusta sobre el proceso de pruebas genéticas? ¿Hay algo que le preocupe? ¿Hay algo que usted cambiaría sobre el proceso de las pruebas genéticas?
(1) Por ejemplo, ¿estaba preocupado por la privacidad de la información genética de su hijo/a? ¿O por la privacidad de los miembros de su familia?
(2) Si sí: ¿qué tipo de cosas le generan preocupación sobre la privacidad?
vii) ¿Tomó en consideración el costo de las pruebas? ¿Qué tan importante fue el costo en su decisión?

Este siguiente grupo de preguntas le va a preguntar sobre su experiencia recibiendo cuidado de salud para el paciente y posiblemente para usted y su familia.

3) Dominio: Clínico
a) Comunicación con el equipo clínico
i) ¿Me puede contar sobre la comunicación que tuvo con los doctores y consejeros genéticos de [nombre del niño/a]?
(1) ¿Cómo describiría esa comunicación?
(2) ¿Pudo comprender lo que significaban los resultados de las pruebas genéticas para [nombre del niño/a] y su familia? 
b) Acceso al cuidado
i) Si usted descubriera que el paciente tiene una condición genética que fue potencialmente heredada (o pasada) de usted, ¿desearía usted hacerse pruebas genéticas?
ii) ¿Siente que podría hacerse esas pruebas genéticas si así lo deseara?
iii) ¿Qué podría hacer que fuera difícil para usted hacerse las pruebas genéticas si así lo deseara? 
c) Salud y uso del Cuidado de Salud
i) ¿Piensa usted que cuidar a [nombre del niño/a] mientras buscaba un diagnóstico tuvo un impacto en su propia salud? ¿De qué manera?
ii) ¿Cómo ha impactado tener esta condición en el cuidado de salud que [nombre del niño/a] recibe? 
iii) ¿Piensa usted que las pruebas genéticas ayudarán a los doctores a darle a [nombre del niño] un mejor cuidado de salud? ¿Cómo?
iv) ¿Está pensando usted o cualquiera en su familia en recibir consejería genética debido a la condición de salud de [nombre del niño/a]?
d) Probabilidad del hallazgo diagnóstico
i) ¿Según usted, qué tan probable piensa que es que las pruebas encuentren un diagnóstico para [nombre del niño/a]?
ii) ¿Qué tan importante es pensar que [nombre del niño/a] obtendría un diagnóstico cuando usted está decidiendo si hacer las pruebas genéticas? 
e) Cantidad de Información
i) Las pruebas como la secuenciación del exoma pueden ofrecer mucha información tanto sobre la condición actual de [nombre del niño/a], como así también sobre los riesgos para otras condiciones de salud. 
(1) ¿Recuerda hablar sobre eso con el doctor o el consejero genético?
(2) ¿Saber sobre la posibilidad de que [nombre del niño/a] podría desarrollar otras condiciones en el futuro es importante para usted? 
(3) Existe una posibilidad de que el ADN (su información genética) de [nombre del niño/a] sea examinado una y otra vez a través de los años a medida que los investigadores conocen más sobre condiciones de salud. ¿Qué tan importante sería recibir actualizaciones con el tiempo?
(4) La información genética de [nombre del niño/a] puede ser asociada a otros miembros de la familia. ¿Piensa usted que descubrir información sobre la salud de [nombre del niño/a] en el futuro podría impactar en cómo su familia se lleva entre sí? 

Ahora, le voy a hacer algunas preguntas sobre su familia. 

4) Dominio: Familiar
a) Miembros de la familia considerados relevantes
i) ¿Le ha contado a cualquier miembro de la familia sobre la condición genética (o los resultados de pruebas anteriores) de [nombre del niño/a]?
(1) Si sí, ¿a quién le contó?
ii) Cuando digo la frase “familia de [nombre del niño/a],” ¿en quién piensa usted? ¿Cuántas personas?
iii) ¿Qué relación tienen esas personas con el paciente?

Como conclusión, le voy a hacer algunas preguntas sobre usted. 

5) Dominio: Personal
a) Disposición para aceptar la incertidumbre
i) ¿Siente que a usted generalmente le gusta tener una respuesta sobre las cosas? ¿O está usted cómodo/a con una cuota de incertidumbre? 
(1) Por ejemplo, ¿fue duro para usted no tener una respuesta sobre lo que estaba causado los problemas de salud de [nombre del niño/a]?


Interview guide, genomic sequencing results returned (English)
As you know, [child’s name] has been seen by a clinician who specializes in the diagnosis and treatment of genetic conditions.

1) Clinical context and genetics clinic experience
a) Genetics clinic experience
i) To start, can you tell me about your experience of first coming to the genetics clinic?
ii) Did you have any experience with genetic testing before it was recommended for [child’s name]?
iii) [Child’s name] had a genetic test called exome sequencing. Do you remember talking to a doctor or a genetic counselor about this test?
iv) Besides exome sequencing, have they had any other kinds of genetic testing?
(1) [If also had other kinds of genetic testing: We are interested in learning about your experience with exome sequencing in this study. Please try to think about the exome sequencing test when you answer questions in this interview.]

b) Clinical context
i) Can you tell me about how long you have been looking for a genetic diagnosis, or the cause for the symptoms? What was that process like for you?
ii) [Child’s name] got back exome sequencing results that showed [exome results]. Do you remember receiving these results?
(1) If yes: was this something that was new information to you or something that you suspected based on what doctors had said in the past? Or family history?
iii) What things do you think about the most when you think about caring for [child’s name] in the future? And how it might impact you and your family? 
iv) And for my records, what is your relationship to [child’s name]?

This first set of questions is going to ask about what was important to you about the genetic testing.

2) Domain: Decisional
a) Overall decision components
i) First of all, I’m going to ask you to think back to when you were deciding whether or not to have the exome sequencing test done for [child’s name]. What things did you consider when you were deciding whether [child’s name] should have exome sequencing? 
(1) Things related to [child’s name]’s health care?
(2) Things other than health care, like eligibility for things like special school or community programs?
ii) Why were those things important to you?
(1) [Follow up regarding specific factors mentioned]
iii) Was there anything related to your family that you thought about? How genetic testing might impact your family as a whole? 
(1) For example, finding out health information about other family members or how that information could impact how you get along?
iv) Overall, what do you think was the one most important thing (or factor?) to you when you were deciding about whether [child’s name] should have genetic testing?
v) Now that you have the results, I’m going to ask you to think about what is important to you after having the testing. What do you think is important about having the results of the exome sequencing test?
vi) In what ways have those things been important to you?
vii) Which one of those things you mentioned do you think is the one most important part of having the genetic test results?
viii) What are main ways that [child’s name]’s life has been changed because of the genetic testing? 
ix) How has your life been impacted by [child’s name]’s genetic testing?
x) What about your family? Has anything changed for your family because of the testing?
b) Benefits and risks
i) What do you think are the biggest benefits from testing?
ii) What do you think are the biggest risks of testing? 
iii) When thinking about all the benefits and all the risks of this testing, do you think there is more benefit or more risk for your family?
iv) How do you think that compares to the average family? Do you think your family has more benefit for more risk from this testing compared to other families?
v) What did you like about the process of genetic testing?
vi) What did you not like about the process of genetic testing? Was there anything that concerned you? Is there anything you would change about the process of genetic testing?
(1) For example, were you concerned about the privacy of your child’s genetic information? Or the privacy of family members?
(2) If yes: what kinds of things make you concerned about privacy?
vii) Did you consider the cost of testing? How important was cost in your decision?

This next set of questions is going to ask about your experience receiving health care for the patient and possibly you and your family. 

3) Domain: Clinical
a) Communication with clinical team
i) Can you tell me about the communication that you’ve had with [child’s name]’s doctors and genetic counselors? 
(1) How would you describe that communication?
(2) Were you able to understand what the results of the genetic testing meant for [child’s name] and your family?
b) Access to care
i) If you were to find out that the patient had a genetic condition that was potentially inherited (or passed on) from you, would you want to get genetic testing for yourself?
ii) Do you feel like you could get that genetic testing if you wanted it?
iii) What might make it hard for you to get genetic testing if you wanted it?
c) Health and Health care use
i) Do you feel that taking care of [child’s name] while looking for a diagnosis has had an impact on your own health? In what way?
ii) Do you feel that impact has changed now that [child’s name] has had the genetic testing?
iii) How has having this condition impacted the health care [child’s name] gets?
iv) Do you think the genetic testing has already or will help doctors be able to give [child’s name] better health care? How?
v) Are you or anyone else in the family considering genetic counseling because of [child’s name]’s health condition or genetic test result?
d) Probability of diagnostic finding
i) How likely did you think it was that the testing would find a diagnosis for [child’s name]?
ii) How important was thinking that [child’s name] might get a diagnosis when you were deciding about whether to have genetic testing?
e) Amount of information
i) Tests like exome sequencing can give back a lot of information about both [child’s name]’s current condition, but also risks for other health conditions. 
(1) Do you remember talking about that with the doctor or genetic counselor?
(2) Is knowing about the chance that [child’s name] could develop other conditions in the future important to you?
(3) There is a possibility that the information from [child’s name]’s DNA (their genetic information) could be looked at again and again over time as researchers learn more about health conditions. How important would it be to you to receive updates over time?
(4) Genetic information from [child’s name] can also be linked to other family members. Do you think that possibility of learning information sometime in the future about [child’s name]’s health could impact how your family gets along with each other?

Now, I’m going to asking you some questions about your family. 

4) Domain: Familial
a) Family members considered relevant
i) Have you told any family members about [child’s name]’s genetic condition or testing results?
(1) If yes: who have you told?
ii) When I say the phrase “family of [child’s name],” who does that make you think of? How many people?
iii) What relation are those people to [child’s name]?

To wrap up, I’m going to ask you now some questions about yourself.

5) Domain: Personal
a) Willingness to accept uncertainty
i) Do you feel like you generally like to have an answer to things? Or are you comfortable with some amount of uncertainty?
(1) For example, has not having an answer what was causing [child’s name]’s health problems hard for you?


[bookmark: _Toc103272011]Interview guide, genomic sequencing results returned (Spanish)
Como usted sabe, [nombre del niño/a] ha sido visto por un médico clínico que se especializa en el diagnóstico y tratamiento de condiciones genéticas. 

1) Contexto clínico y experiencia en la clínica genética
a) Experiencia en la clínica genética
i) Para comenzar, ¿puede contarme su experiencia en su primera visita a la clínica genética? 
ii) ¿Tenía alguna experiencia con pruebas genéticas antes de que le fuera recomendada para [nombre del niño/a]?
iii) [Nombre del niño/a] hizo una prueba genética llamada secuenciación del exoma. ¿Recuerda haber hablado con un médico o un consejero genético sobre esa prueba?
iv)  Además de la secuenciación del exoma, ¿han realizado cualquier otro tipo de prueba genética?
(1) [Si también tuvo algún otro tipo de prueba genética: Estamos interesados en saber sobre su experiencia con la secuenciación del exoma en este estudio. Por favor, trate de pensar en la prueba de secuenciación del exoma cuando responda las preguntas en esta entrevista.]

b) Contexto clínico
i) ¿Me puede decir cuánto hace que está buscando un diagnóstico genético, o la causa de los síntomas? ¿Cómo fue el proceso para usted?
ii)  [Nombre del niño/a] obtuvo un resultado de la secuenciación del exoma que mostró [resultados del exoma]. ¿Recuerda haber recibido estos resultados?
(1) Si sí: ¿era esto una nueva información para usted o era algo que usted sospechaba basado en lo que los doctores habían dicho en el pasado? ¿O historial familiar?
iii) ¿En qué cosas piensa más cuando piensa en el cuidado de [nombre del niño/a] en el futuro? ¿Y cómo puede impactar en usted y en su familia? 
iv) Y para mis registros, ¿cuál es su relación con [nombre del niño/a]?

El primer grupo de preguntas va a preguntar qué era importante para usted sobre la prueba genética. 

2) Dominio: Toma de decisión
a) Componentes Generales de la Decisión
i) En primer lugar, le voy a pedir que piense en el momento cuando usted estaba decidiendo hacer o no una prueba de secuenciación del exoma para [nombre del niño/a]. ¿Qué cosas tomó en consideración cuando usted estaba decidiendo si [nombre del niño/a] debería hacerse una secuenciación del exoma?
(1) ¿Cosas relacionadas con el cuidado de salud de [nombre del niño/a]?
(2) ¿Otras cosas más allá del cuidado de salud, como elegibilidad para cosas como escuela especial o programas comunitarios?
ii) ¿Por qué eran importantes esas cosas para usted?
(1) [Hacer un seguimiento con respecto a los factores específicos mencionados]
iii) ¿Hubo algo relacionado con su familia en lo que pensó? ¿Cómo la prueba genética podría impactar en su familia en general?
(1) Por ejemplo, ¿averiguar información de salud sobre otros miembros de la familia o cómo esa información podría impactar en cómo se lleva con ellos?
iv) En general, ¿qué cree usted que fue la cosa (o factor) más importante para usted cuando estaba decidiendo si [nombre del niño/a] debería hacerse la prueba genética?
v) Ahora que ya tiene los resultados, le voy a pedir que piense en qué es importante para usted después de tener la prueba. ¿Qué piensa que es importante sobre tener los resultados de la prueba de secuenciación del exoma?
vi) ¿En qué manera fueron esas cosas importantes para usted? 
vii) ¿Cuál de esas cosas que mencionó piensa que es la parte más importante de tener los resultados de la prueba genética? 
viii) ¿Cuáles son las principales maneras en que la vida de [nombre del niño/a] ha cambiado debido a la prueba genética?
ix) ¿Cómo ha impactado en su vida la prueba genética de [nombre del niño/a]?
x) ¿Y qué tal su familia? ¿Ha cambiado algo para su familia debido a la prueba?
b) Beneficios y riesgos
i) ¿Cuáles piensa usted que fueron los mayores beneficios de la prueba? 
ii) ¿Cuáles piensa que son los mayores riesgos de la prueba? 
iii) Cuando piensa en todos los beneficios y todos los riesgos de la prueba, ¿piensa que hay mayor beneficio o mayor riesgo para su familia? 
iv) ¿Cómo piensa que eso se compara con una familia promedio? ¿Piensa que su familia tiene más beneficio o más riesgo con esta prueba comparada con otras familias? 
v) ¿Qué le gustó sobre el proceso de pruebas genéticas?
vi) ¿Qué es lo que no le gustó sobre el proceso de pruebas genéticas? ¿Había algo que le preocupaba? ¿Hay algo que usted cambiaría sobre el proceso de pruebas genéticas?
(1) Por ejemplo, ¿estaba preocupado por la privacidad de la información genética de su hijo/a? ¿O por la privacidad de los miembros de su familia?
(2) Si sí: ¿qué tipo de cosas le generan preocupación sobre la privacidad?
vii) ¿Tomó en consideración el costo de las pruebas? ¿Qué tan importante fue el costo en su decisión?

Este siguiente grupo de preguntas le va a preguntar sobre su experiencia recibiendo cuidado de salud para el paciente y posiblemente para usted y su familia.

3) Dominio: Clínico
a) Comunicación con el equipo clínico
i) ¿Me puede contar sobre la comunicación que tuvo con los doctores y consejeros genéticos de [nombre del niño/a]?
(1) ¿Cómo describiría esa comunicación?
(2) ¿Pudo comprender lo que significaban los resultados de las pruebas genéticas para [nombre del niño/a] y su familia? 
b) Acceso al cuidado
i) Si usted descubriera que el paciente tiene una condición genética que fue potencialmente heredada (o pasada) de usted, ¿desearía usted hacerse pruebas genéticas?
ii) ¿Siente que podría hacerse esas pruebas genéticas si así lo deseara?
iii) ¿Qué podría hacer que fuera difícil para usted hacerse las pruebas genéticas si así lo deseara? 
c) Salud y uso del Cuidado de Salud
i) ¿Piensa usted que cuidar a [nombre del niño/a] mientras buscaba un diagnóstico tuvo un impacto en su propia salud? ¿De qué manera?
ii) ¿Piensa usted que el impacto ha cambiado ahora que [nombre del niño/a] ha realizado las pruebas genéticas?
iii) ¿Cómo ha impactado tener esta condición en el cuidado de salud que [nombre del niño/a] recibe? 
iv) ¿Piensa usted que las pruebas genéticas ya han ayudado o ayudarán a los doctores a darle a [nombre del niño/a] un mejor cuidado de salud? ¿Cómo?
v) ¿Está pensando usted o cualquiera en su familia en recibir consejería genética debido a la condición de salud o por el resultado de la prueba genética de [nombre del niño/a]?
d) Probabilidad del hallazgo diagnóstico
i) ¿Según usted, qué tan probable era que las pruebas encontrarían un diagnóstico para [nombre del niño/a]?
ii) ¿Qué tan importante era pensar que [nombre del niño/a] obtendría un diagnóstico cuando usted estaba decidiendo si hacer las pruebas genéticas? 
e) Cantidad de Información
i) Las pruebas como la secuenciación del exoma pueden ofrecer mucha información tanto sobre la condición actual de [nombre del niño/a], como así también sobre los riesgos para otras condiciones de salud. 
(1) ¿Recuerda hablar sobre eso con el doctor o el consejero genético?
(2) ¿Saber sobre la posibilidad de que [nombre del niño/a] podría desarrollar otras condiciones en el futuro es importante para usted? 
(3) Existe una posibilidad de que el ADN (su información genética) de [nombre del niño/a] sea examinado una y otra vez a través de los años a medida que los investigadores conocen más sobre condiciones de salud. ¿Qué tan importante sería recibir actualizaciones con el tiempo?
(4) La información genética de [nombre del niño/a] puede ser asociada a otros miembros de la familia. ¿Piensa usted que descubrir información sobre la salud de [nombre del niño/a] en el futuro podría impactar en cómo su familia se lleva entre sí? 

Ahora, le voy a hacer algunas preguntas sobre su familia. 

4) Dominio: Familiar
a) Miembros de la familia considerados relevantes
i) ¿Le ha contado a cualquier miembro de la familia sobre la condición genética o los resultados de las pruebas de [nombre del niño/a]?
(1) Si sí, ¿a quién le contó?
ii) Cuando digo la frase “familia de [nombre del niño/a],” ¿en quién piensa usted? ¿Cuántas personas?
iii) ¿Qué relación tienen esas personas con [nombre del niño/a]?

Como conclusión, le voy a hacer algunas preguntas sobre usted. 

5) Dominio: Personal
a) Disposición para aceptar la incertidumbre
i) ¿Siente que a usted generalmente le gusta tener una respuesta sobre las cosas? ¿O está usted cómodo/a con una cuota de incertidumbre? 
Por ejemplo, ¿fue duro para usted no tener una respuesta sobre lo que estaba causado los problemas de salud de [nombre del niño/a]?



[bookmark: _Toc103272012]Interview participant survey (English)

Thank you for your participation in the interview study! As a final step, please answer a few additional questions. We will send your $50 gift card to the email address you provide at the end of this survey.

1. What is the first name of the patient you are answering these questions about?
[PRG answer as caregiver_pt_name for piping in later questions]

We will first ask you a few questions about the patient.

2. What is your relationship to [caregiver_pt_name]?
· Biological mother
· Biological father
· Adoptive mother
· Adoptive father
· Sibling
· Legal guardian
· Other: __________ (Please describe your relationship to [caregiver_pt_name]) 

3. At the time of the interview, [caregiver_pt_name] ___________ (choose one)
· Is recommended to have exome sequencing
· Completed exome sequencing

4. How would you describe the severity of [caregiver_pt_name]'s health condition?
· Mild
· Moderate
· Severe


 We will now ask you a few questions about yourself.Name of scale: SF-1
Variable: General Health
No. of items: 1
Origin: Selim et al. 2010 (adapted from SF-12)


5. In general, would you say your health is:
· Excellent
· Very Good
· Good
· Fair
· Poor

Variable: Patient demographics, characteristics
No. of items: 9
Origin: CSER (except novel Hispanic/Latino heritage item- developed by AG for KidsCanSeq)


6. What is your age (in years)?

7. What is your gender?
· Male
· Female
· I prefer to self-describe. (Please self-describe):____________
· I prefer not to answer

8. Which of these best describes you?
· Married
· Widowed
· Divorced
· Separated
· Never married
· Living with partner

9. How many children do you have? [PRG: DROPDOWN LIST, values: 0-20.]


10. What category or categories best describe you? Please check all that apply.
· American Indian, Native American, or Alaska Native
· Asian
· Black or African American
· Native Hawaiian or Pacific Islander
· White or European American
· Middle Eastern or North African/Mediterranean 
· Hispanic or Latino 
· I prefer not to answer
· Unknown/none of these fully describes me

11. [PRG: If select Hispanic/Latino:] Which of these best describes your Hispanic or Latino heritage? Select all that apply.
· Argentine
· Belizean
· Bolivian
· Chilean
· Colombian
· Costa Rican
· Cuban
· Dominican
· Ecuadorian
· Guatemalan
· Honduran
· Mexican
· Nicaraguan
· Panamanian
· Paraguayan
· Peruvian
· Puerto Rican
· Salvadoran
· Spaniard
· Uruguayan
· Venezuelan
· Other (please describe): [FREE TEXT]

12. What language do you prefer to speak with [caregiver_pt_name]’s doctors?
· English
· Another language 
· I am equally comfortable speaking in English or in another language with their doctors
 
13. [PRG: If “another language” selected in above Q:] Please tell us which language you prefer to speak with [caregiver_pt_name]’s doctors: [PRG: DROPDOWN LIST:] Spanish, Vietnamese, Chinese (Mandarin, Cantonese, or other Chinese language), Tagalog, German, French, Korean, Russian, Arabic, Other (please describe): [PRG: FREE TEXT]


14. What language do you prefer to speak with [caregiver_pt_name]’s doctors?
· English
· Another language 
· I am equally comfortable speaking in English or in another language with their doctors
 
15. [PRG: If “another language” selected in above Q:] Please tell us which language you prefer to speak with [caregiver_pt_name]’s doctors: [PRG: DROPDOWN LIST:] Spanish, Vietnamese, Chinese (Mandarin, Cantonese, or other Chinese language), Tagalog, German, French, Korean, Russian, Arabic, Other (please describe): [PRG: FREE TEXT]

16. What is the highest grade level of school you completed or the highest degree you received?
· Less than high school (less than 9th grade)
· Some high school (9th to 12th grade), no diploma
· High school graduate (diploma or GED or equivalent)
· Some college or occupational, technical, or vocational training, no degree or certificate
· Associate (2-year) college degree, or completed occupational, technical, or vocational program and received degree or certificate
· Bachelor’s degree (for example: BA, AB, BS)
· Graduate or professional degree (for example: MA, MBA, JD, MD, PhD)


17. What was your household’s total family income (before taxes) from all sources in the last year? Please select one.
· Less than $20,000
· $20,000 to $39,999
· $40,000 to $59,999
· $60,000 to $79,999
· $80,000 to $99,999
· $100,000 to $139,999
· $140,000 or more

18. How many people (children and adults) were supported by this income in the last year? [PRG: DROPDOWN LIST, values: 0-20.]

19. Thank you for taking the time to complete this survey. We would like to send you a $50 gift card to thank you for your time. Would you like to receive a gift card?
· No, I do not want to receive a gift card.
· Yes, please email me a gift card.

20. Where should we send your gift card?
· Email address:
· Confirm email address:



[bookmark: _Toc103272013]Interview participant survey (Spanish)

¡Gracias por su participación en el estudio de entrevistas! Como paso final, por favor responda algunas preguntas adicionales. Le enviamos su tarjeta de regalo de $50 al correo electrónico que proporcione al final de esta encuesta. 

1. ¿Cual es el nombre del paciente sobre el que está respondiendo estas preguntas? 
[PRG answer as caregiver_pt_name for piping in later questions]

Primero, le haremos algunas preguntas sobre el paciente. 

2. ¿Cuál es su relación con [caregiver_pt_name]?
· Madre biológica 
· Padre biológico 
· Madre adoptiva
· Padre adoptivo 
· Hermano/a
· Tutor/a legal
· Otra: __________ (Por favor describa su relación con [caregiver_pt_name]) 

3. En el momento de la entrevista, [caregiver_pt_name] ___________ (elija uno)
· Se recomienda realizar una secuenciación del exoma
· Completó la secuenciación del exoma

4. ¿Cómo describiría la severidad de la enfermedad de [caregiver_pt_name]?
· Leve
· Moderada
· Severa


 Ahora le haremos algunas preguntas sobre usted.Name of scale: SF-1
Variable: General Health
No. of items: 1
Origin: Selim et al. 2010 (adapted from SF-12)


5. En general, diría que su salud es:
· Excelente
· Muy buena
· Buena
· Pasable
· Mala

Variable: Patient demographics, characteristics
No. of items: 9
Origin: CSER (except novel Hispanic/Latino heritage item- developed by AG for KidsCanSeq)


6. ¿Cuál es su edad (en años)?

7. ¿Cuál es su género?
· Masculino
· Femenino
· Prefiero describirlo yo. (Por favor, describa): [PRG: FREE TEXT]
· Prefiero no decirlo

8. ¿Cuál de los siguientes lo describe mejor?
· Casado
· Viudo
· Divorciado
· Separado
· Nunca casado
· Viviendo con una pareja

9. ¿Cuántos hijos tiene? [PRG: DROPDOWN LIST, values: 0-20.]

10. ¿Qué categoría o categorías lo describen mejor? Marca todas las que correspondan.
· Indio de Estados Unidos, indígena o indio nativo de Estados Unidos, o indígena nativo de Alaska
· Asiático
· Negro o africano-americano
· Indígena nativo de Hawái o de las islas del Pacífico
· Blanco o europeo-americano
· Del medio Oriente, norte de África, o mediterráneo
· Hispano o latino
· Prefiero no decirlo
· No sé/ninguna de estas categorías me describe completamente

11. [bookmark: OLE_LINK3][bookmark: OLE_LINK4][PRG: If select Hispano o Latino:] ¿Cuál de los siguientes describe mejor su herencia hispana o latina? Marca todas las que correspondan. 
· Argentino
· Beliceño
· Boliviano
· Chileno
· Colombiano
· Costarricense
· Cubano
· Dominicano
· Ecuatoriano
· Guatemalteco
· Hondureño
· Mexicano
· Nicaragüense
· Panameño
· Paraguayo
· Peruano
· Puertorriqueño
· Salvadoreño
· Español
· Uruguayo
· Venezolano
· Otra (Por favor descríbelo): [FREE TEXT]

12. ¿Qué idioma prefiere hablar con los doctores de [caregiver_pt_name]?
· Inglés
· Español 
· Other
· Me siento igual de cómodo hablando en inglés o en español con sus doctores

[PRG: If “another language” selected in above Q:] Díganos qué idioma prefiere hablar con los médicos de [caregiver_pt_name]: [PRG: DROPDOWN LIST:] español, vietnamita, chino (mandarín, cantonés u otro idioma chino), tagalo, alemán, francés, coreano, ruso, árabe, otro (describa):  [PRG: FREE TEXT]


13. ¿Cuál fue el nivel más alto de estudios que completó, o el grado o título más alto que recibió?
· [bookmark: _Hlk511029165]Secundaria/middle school o menos (menos que el 9° grado)
· Algo de preparatoria/high school (del 9° al 12° grado), sin graduarse
· Graduado de preparatoria/high school (diploma o GED o equivalente)
· Algo de estudios después de preparatoria/high school (universidad o escuela ocupacional, técnica, o vocacional), sin graduarse o recibir título
· Diplomado (curso de 2 años) a nivel universitario, o completado un programa ocupacional, técnico o vocacional, recibiendo un grado o título.
· Licenciatura (en inglés, por ejemplo, BA, AB, BS)
· Estudios de posgrado o profesionales (por ejemplo, maestría o doctorado)

14. ¿Cuál fue el ingreso total de su familia (antes de los impuestos) del año pasado, incluyendo todas las fuentes de ingresos? Marca una.
· Menos de $20,000
· $20,000 a $39,999
· $40,000 a $59,999
· $60,000 a $79,999
· $80,000 a $99,999
· $100,000 a $139,999
· $140,000 o más

15. ¿A cuántas personas (niños y adultos) mantuvo este ingreso el año pasado? [PRG: DROPDOWN LIST, values: 0-20.]

16. Gracias por tomarse el tiempo para completar esta encuesta. Nos gustaría enviarle una tarjeta de regalo de $50 para agradecerle su tiempo. ¿Le gustaría recibir una tarjeta de regalo?
· No, no quiero recibir una tarjeta de regalo.
· Sí, por favor envíeme una tarjeta de regalo por correo electrónico.

17. ¿Dónde debemos enviar su tarjeta de regalo?
· Correo electrónico:
· Confirme su correo electrónico:





[bookmark: _Toc103272014]Supplementary Results

	[bookmark: _Toc103272015]Table S1. Patient’s primary clinical diagnosis

	      Social and Behavioral
	

	            Autism Spectrum Disorder
	5 (12.2%)

	            Attention and Concentration Deficit
	1 (2.4%)

	      Developmental Delay
	

	            Cognitive and Neurobehavioral Dysfunction
	1 (2.4%)

	            Delayed Milestones
	1 (2.4%)

	            Developmental Delay
	2 (4.9%)

	            Global Developmental Delay
	4 (9.8%)

	            Gross Motor Development Delay
	1 (2.4%)

	            Intellectual Delay
	1 (2.4%)

	            Intellectual Disability
	2 (4.9%)

	            Speech Delay
	2 (4.9%)

	      Dysmorphic Craniofacial Features
	

	            Dysmorphic Features
	1 (2.4%)

	            Plagiocephaly
	1 (2.4%)

	      Spasm/Seizure Disorder
	

	            Seizure Disorder
	1 (2.4%)

	      Musculoskeletal/Connective Tissue
	

	            Ehlers-Danlos syndrome
	1 (2.4%)

	            Spastic Diplegia
	1 (2.4%)

	            Toe Walking
	1 (2.4%)

	      Multisystemic Disorders
	

	            47, XYY
	1 (2.4%)

	            Cornelia de Lange syndrome
	1 (2.4%)

	            Hypohidrotic Ectodermal Dysplasia
	1 (2.4%)

	            MN1 C-Terminal Truncation syndrome (CEBALID syndrome)
	1 (2.4%)

	            Noonan syndrome-like disorder
	1 (2.4%)

	            Williams Syndrome
	1 (2.4%)

	      Gastrointestinal/Genitourinary
	

	            Posterior Urethral Valves
	1 (2.4%)

	            Infantile Liver Failure Syndrome Type 1
	1 (2.4%)

	      Cardiac
	

	            Tetralogy of Fallot
	1 (2.4%)

	            Atrial Septal Defect
	1 (2.4%)

	      Other
	

	            Oral Aversion
	1 (2.4%)

	            Overgrowth syndrome
	1 (2.4%)

	            Pyruvate Dehydrogenase Deficiency
	1 (2.4%)

	            Retinitis Pigmentosa of Both Eyes
	1 (2.4%)

	            Sensorineural Hearing Loss of Both Ears
	1 (2.4%)

	Patient’s secondary clinical diagnosis
	

	      Social and Behavioral   
	

	            Autism Spectrum Disorder
	1 (2.4%)

	            Attention Deficit Hyperactivity Disorder
	2 (4.9%)

	      Developmental Delay
	

	            Cognitive communication deficit
	1 (2.4%)

	            Developmental delay
	3 (7.3%)

	            Expressive language delay
	1 (2.4%)

	            Mixed receptive expressive language disorder
	1 (2.4%)

	            Mixed receptive language disorder
	1 (2.4%)

	            Speech and language deficits
	1 (2.4%)

	            Speech articulation disorder
	1 (2.4%)

	            Speech delay
	1 (2.4%)

	            Family history of speech and language disorder
	1 (2.4%)

	            Global developmental delay
	1 (2.4%)

	      Dysmorphic Craniofacial Features
	

	            Dysmorphic craniofacial features
	2 (4.9%)

	            Macrocephaly
	2 (4.9%)

	      Spasm / Seizure Disorder
	

	            Infantile spasms
	2 (4.9%)

	      Musculoskeletal / Connective Tissue
	

	            Hypermobility syndrome
	1 (2.4%)

	            Hypotonia
	2 (4.9%)

	            Hypertonia
	1 (2.4%)

	            Short stature
	1 (2.4%)

	            Action tremor
	1 (2.4%)

	            Right sided hemiplegic cerebral palsy
	1 (2.4%)

	      Gastrointestinal/Genitourinary
	

	            Constipation, unspecified constipation type
	1 (2.4%)

	            Penile hypospadias
	1 (2.4%)

	            Congenital choanal atresia
	1 (2.4%)

	      Other
	

	            Family history of SIDS
	1 (2.4%)

	            Juvenile myelomonocytic leukemia
	1 (2.4%)

	            Polymicrogyria
	1 (2.4%)

	            Bronchopulmonary dysplasia         
	1 (2.4%)

	            Dyslexia
	1 (2.4%)
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