
Prueba de riesgo poligénico de enfermedades comunes

Riesgo poligénico



¿Qué es myHealthScore?
myHealthScore es la prueba genética de cribado que 
permite conocer el riesgo del paciente a presentar 
enfermedades multifactoriales comunes. La prueba 
determina un riesgo genético hasta ahora 
desapercibido, que permite la detección de un mayor 
número de personas en riesgo.

¿Para quién está indicada?

La prueba está indicada en adultos proactivos en el 
cuidado de su salud. El resultado permite conocer el 
riesgo a lo largo de la vida de presentar las 
enfermedades analizadas, con el objetivo de establecer 
estrategias preventivas y cambios en los hábitos de 
vida que ayuden a reducir el riesgo.

¿Qué ventajas presenta? ¿Qué es el riesgo poligénico?

La mayoría de las enfermedades comunes poseen 
un componente poligénico, es decir, existe un factor 
de riesgo hereditario que no se encuentra asociado 
a una sola variante en el genoma, sino a cientos o 
miles de variantes que representan el riesgo 
aportado por multitud de vías biológicas.1 Cada 
variante aporta un riesgo pequeño o  moderado que 
se integra en una puntuación global única que 
puede evaluarse junto con otros factores de riesgo y 
estilo de vida.

¿Qué tipo de muestra hace falta?

Es posible realizar la prueba con una muestra de 
saliva o sangre, sobre la que posteriormente se 
realizará la secuenciación mediante tecnología NGS y 
análisis con software marcado CE.

¿Qué enfermedades incluye?

myHealthScore permite conocer el riesgo a presentar las siguientes enfermedades:

• Permite cuantificar el riesgo genético agregado, 
disperso a lo largo del genoma, asociado a una 
enfermedad concreta.

• Estima el riesgo de enfermedad y cómo varía a lo 
largo de la vida.

• Puede realizarse antes de la aparición de factores 
de riesgo clínicos, lo que permite un abordaje 
preventivo más efectivo.

• Se realiza una vez en la vida y la incorporación del 
resultado a calculadoras de riesgo mejora su poder 
predictivo.

• Información independiente y complementaria a 
factores de riesgo tradicionales y al estudio de 
paneles genéticos.

Es posible solicitar myHealthScore con riesgo cardiovascular, diabetes tipo 2 o cáncer, por separado o en conjunto.

Los factores genéticos explican alrededor del 40% del riesgo en enfermedades 
comunes como la diabetes tipo 2 o la enfermedad arterial coronaria 2,3 

> 2 millones de variantes > 600.000 variantes > 550.000 variantes > 650.000 variantes
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Enfermedad cardiovascular
Incluye el riesgo del paciente a presentar: enfermedad arterial coronaria (EAC), fibrilación auricular, 
panel lipídico (triglicéridos y colesterol LDL y HDL) e hipertensión.

Aplicación clínica

1 de cada 4 personas que padece enfermedad arterial coronaria es 
indetectable a través de la evaluación de factores clínicos de riesgo5

Los protocolos actuales para la prevención de la EAC recomiendan el uso de estatinas en personas con niveles de 
c-LDL >190 mg/dl. Esta aproximación puede excluir de la estrategia de prevención primaria a alrededor del 4% de 
la población que presenta un riesgo poligénico elevado.6 Estas personas son las que obtienen un mayor beneficio 
de la implementación de estrategias de reducción de niveles de c-LDL. 7,8 En pacientes con resultado de alto riesgo 
es posible compensar el riesgo de EAC a lo largo de la vida hasta en un 50%, a través de cambios en el estilo de 
vida. 9

Las personas con un nivel medio de c-LDL (130-160 
mg/dL) con resultado myHealthScore elevado 
presentan un riesgo de EAC similar que las 
personas niveles elevados de c-LDL (>190 mg/dL) 
con resultados de myHealthScore promedio. 10

Gráfico adaptado de Bolli et al 2021.

Veritas cuenta con una calculadora en su página web que 
permite integrar el resultado de myHealthScore junto con 
otros factores de riesgo para conocer el riesgo absoluto 
del paciente.

Diabetes tipo 2
La diabetes tipo 2 puede presentarse en personas de mediana edad y en personas mayores. La 
probabilidad de desarrollar diabetes tipo 2 es mayor a partir de los 45 años y el riesgo aumenta 
cuando existen antecedentes familiares o sobrepeso.11 myHealthScore permite conocer el riesgo de 
diabetes tipo 2 con el fin de iniciar una estrategia dietética, de estilo de vida o farmacológica que 
permita la prevención.

8 de cada 10 personas con prediabetes desconocen 
su condición y las posibilidades de prevención 12

myHealthScore puede identificar hasta 20 veces más personas 
con un riesgo de EAC comparable o mayor al asociado con 
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Cáncer de mama
Únicamente entre el 5-10% de los casos de cáncer de mama se consideran de origen hereditario, 
el resto se consideran esporádicos.13  Dentro de los casos esporádicos myHealthScore evalúa un 
componente genético desapercibido hasta ahora, que actúa como un factor de riesgo adicional a 
otros factores clínicos. El resultado de la prueba permite:

Cáncer de próstata
La evaluación del riesgo de cáncer de próstata es oportunista y orientada principalmente a la 
evaluación de antecedentes familiares, niveles de PSA y exploración física. El resultado implica 
generalmente una importante tasa de sobrediagnóstico y sobretratamiento. 20 La realización de 
myHealthScore permite integrar el riesgo poligénico en las revisiones de salud, proporcionando una 
información más precisa y completa del riesgo del paciente. 

•Adaptar el inicio del cribado de cáncer de mama en pacientes con riesgo elevado.
•Mejorar la precisión de calculadoras de riesgo avanzadas que incorporan el riesgo 

poligénico como un factor de riesgo adicional. 1

•Refleja un riesgo hereditario en ausencia de mutaciones. 
•En mujeres que presentan mutaciones con baja penetrancia, puede aportar 

información adicional acerca de riesgo de enfermedad.14,15

Los hombres con el riesgo poligénico más 
alto presentan aproximadamente un riesgo 
5,7 veces mayor de padecer cáncer de 
próstata que un hombre con un resultado 
promedio. Los hombres que se encuentran 
en el 10% más alto del riesgo poligénico 
presentan un riesgo 2,7 veces mayor que la 
población general masculina, por lo que 
supone una herramienta importante en el 
cribado.21
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7 de cada 10
mujeres diagnosticadas con cáncer
de mama no tienen antecedentes
familiares.18
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Las mujeres que presentan percentiles de riesgo más 
elevados pueden presentar hasta el doble de riesgo que las 
mujeres con resultado myHealthScore promedio. Mediante 
myHealthScore es posible detectar hasta un 24% adicional de 
casos de cáncer de mama considerados esporádicos.16

1 de cada 8
mujeres serán diagnosticadas con
cáncer de mama a lo largo de su
vida.17

2 de cada 10
mujeres diagnosticadas con cáncer
de mama tienen menos de 50 años.19
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24%



Las pruebas de riesgo poligénico identifican más personas en 
riesgo de presentar enfermedades comunes que las 

mutaciones monogénicas, con un nivel de riesgo comparable.4



¿Cómo se presentan los resultados?

Los resultados incluyen el percentil de riesgo del paciente respecto a la población general, así como el riesgo que 
implica a lo largo de la vida. Adicionalmente se realiza un análisis básico de la ascendencia del paciente con el 
objetivo de ajustar el análisis de riesgo en función a esta información.  
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Variación genética en las enfermedades humanas

Dentro de las enfermedades comunes que afectan a un elevado porcentaje de la población, el riesgo genético se 
presenta de diferentes formas. Por un lado las mutaciones captan el riesgo asociado a una vía concreta que está 
alterada y aumenta el riesgo de enfermedad sustancialmente, pero son muy poco frecuentes en la población. Por 
otro lado existe un riesgo más disperso a lo largo del genoma pero que afecta a un porcentaje mucho mayor de la 
población, este riesgo se determina mediante la agregación de variantes comunes que de manera individual 
suponen un riesgo pequeño pero que en conjunto representadas en un score suponen un riesgo importante que 
hasta ahora pasaba desapercibido. 

Las enfermedades complejas tienen generalmente inicio tardío y el riesgo se acumula con el tiempo al aumentar la 
exposición ambiental y el envejecimiento. El riesgo poligénico puede modificar esta trayectoria de riesgo, 
aumentándola o reduciéndola. myHealthScore permite conocer si existe un incremento de este riesgo en función a la 
genética, lo que permite implementar estrategias de prevención o de reducción de riesgo antes de aparición de 
sintomatología.

¿Por qué ahora?

Las grandes bases de datos genéticos con datos de pacientes junto con los avances en computación y 
bioinformática han hecho posible el desarrollo de estas puntuaciones de riesgo y su incorporación en la clínica.
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Variación genética en enfermedad arterial coronaria

Variantes raras
con gran efecto

Variantes comunes
con efecto pequeño

Estudios familiares Estudios GWAS

De cientos a millones
de variantes

Variante en
LDLR, PCSK9, APOB

< 1 de cada 300 7,23

~ 1 de cada 200 ~ 1 de cada 10 1Población con riesgo genético alto
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info@nimgenetics.com

NIMGenetics y Veritas Genetics combinan su experiencia y 
capacidades para ofrecer la propuesta más completa en 
genética médica, integrando soluciones de genómica 
preventiva y diagnóstico genético avanzado. 

Ambas compañías forman parte del grupo LetsGetChecked, 
una compañía de salud global con presencia internacional, 
que lidera la innovación en genética y salud digital, 
ofreciendo soluciones accesibles y personalizadas para 
pacientes y profesionales sanitarios en todo el mundo.

Sobre Nosotros


