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O que é o myHealthScore?

myHealthScore ¢é o teste de rastreio genético que
permite conhecer o risco do paciente vir a
apresentar doencas multifatoriais comuns. O teste
determina um risco genético até entdo despercebido,
que permite detetar um maior numero de pessoas em
risco.

Quais sao as vantagens?

e Permite quantificar o risco genético agregado,
disperso ao longo do genoma, associado a uma
doencga concreta.

e Estima o risco de doenca e de como esta varia ao
longo da vida.

e Pode ser realizado antes do aparecimento dos
fatores de risco clinicos, permitindo uma abordagem
preventiva mais eficaz.

¢ Realiza-se uma vez na vida e a integracéo do
resultado em calculadoras de risco melhora o seu
poder de previséo.

e Informacédo independente e complementar de
fatores de risco tradicionais e ao estudo de painéis
genéticos.

Para quem é indicado?

O teste ¢ indicado para adultos proativos no cuidado da
sua saude. O resultado permite conhecer o risco de
apresentar ao longo da vida, as doencas analisadas,
para que possam ser definidas estratégias
preventivas e alteragdes nos habitos de vida, com
foco na reducéo do risco.

O que é o risco poligénico?

A maioria das doengas comuns tem uma componente
poligénica, ou seja, existe um fator de risco hereditario,
que ndo esta associado a uma Unica variante no
genoma, mas sim a centenas ou milhares de variantes
que representam o risco derivado de uma diversidade
de vias biologicas.’

Cada variante comporta um risco pequeno ou
moderado, que integrado numa pontuacao global
Unica, permite uma avaliacdo conjunta com outros
fatores de risco e estilos de vida.

Qual é o tipo de amostra necessario?

O teste pode ser efetuado com uma amostra de
saliva ou sangue, que é submetida a sequenciacéao,
através da tecnologia NGS e a analise com um
software com marcagéo CE.

Os fatores genéticos explicam cerca de 40% do risco de doencas comuns,
como a diabetes tipo 2 ou a doenca arterial coronaria.>*

Quais sao as doencas abrangidas?

myHealthScore permite conhecer o risco de apresentar as seguintes doencas:

Doenca Diabetes
cardiovascular tipo 2

@ Type (2]

> 2 milhées de variantes

> 600.000 variantes

Cancro Cancro
da mama da prostata

& W@

> 550.000 variantes > 650.000 variantes

E possivel solicitar myHealthScore com avaliacéo do risco cardiovascular, da diabetes tipo 2 ou cancro, em separado

ou em conjunto.



Aplicacao clinica

Doenca cardiovascular
A Inclui o risco do paciente apresentar: doenca arterial coronaria (DAC), fibrilhacao auricular, painel
\/ lipidico (triglicerideos e colesterol LDL e HDL) e hipertensao.

[ ) . P p
1 em cada 4 caso de doenca arterial coronaria nao sao detetados através da
/m avaliacao de fatores clinicos.’

Os protocolos atuais da prevencéo de DAC recomendam a utilizac&do de estatinas em pessoas com niveis de
c-LDL >190 mg/dl. Esta abordagem pode excluir da estratégia de prevencao primaria cerca de 4% da populagéo
gue apresenta um risco poligénico elevado.® Estas pessoas sdo aquelas que mais beneficiam da implementacéo
de estratégias de reducéo dos niveis de c-LDL."®Nos pacientes com um resultado de alto risco de DAC, este pode
ser reduzido até 50% ao longo da vida, através de alteracdes no estilo de vida.®
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A Veritas disponibiliza uma calculadora no seu site, que
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myHealthScore pode identificar até 20 vezes mais pessoas com
risco de DAC, comparavel ou superior ao associado a mutacoes
de hipercolesterolemia familiar. *

Diabetes tipo 2
A diabetes tipo 2 pode apresentar-se em pessoas de meia idade e idosos. A probabilidade de
Tvee (2] desenvolver diabetes tipo 2 aumenta a partir dos 45 anos e o risco aumenta quando existem
antecedentes familiares ou excesso de peso.' myHealthScore permite conhecer o risco de diabetes
tipo 2, para dar inicio a uma estratégia dietética, de estilo de vida ou de farmacologia que possibilite a
sua prevencao

20 2 0 0 0 0 ¢ 00 8 em cada 10 pessoas pré-diabéticas desconhecem
T ’l\ Il\ Iu\ Iu\ /l\ Iu\ Il\ @@ a sua condicao e as possibilidades de prevencao.'?



Cancro da mama

09 Apenas 5-10% dos casos de cancro da mama sé&o considerados de origem hereditéria, sendo os

restantes considerados esporadicos.” Nos casos esporadicos, myHealthScore avalia um
componente genético desapercebido até a data, que atua como fator de risco adicional a outros
fatores clinicos. O resultado do teste permite:

e Adaptar o inicio do rastreio de cancro da mama em pacientes com risco elevado.

eMelhorar a precisao das calculadoras de risco avancadas, que integram o risco poligénico como
fator de risco adicional.’

eReflete um risco hereditario na auséncia de mutacoes.

eEm mulheres que apresentam mutacdes com baixa penetrancia, oferece informacao adicional
acerca do risco da doenga.''®

Casos hereditarios
(mutacdes)

5-10%

Casos com
risco poligénico

Casos de cancer

de mama
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1 em cada 8

mulheres sera diagnosticada com

cancro da mama ao longo da
sua vida."

Cancro da prostata
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7 em cada 10

mulheres diagnosticadas com

cancro da mama néo tém
antecedentes familiares.™

As mulheres que apresentam percentis de risco mais elevados
podem apresentar até o dobro do risco das mulheres com um
resultado médio no myHealthScore

Através do myHealthScore é possivel detetar até 24% mais de
casos de cancro da mama considerados esporadicos.®

MAAMEE
2em cada 10

mulheres diagnosticadas com cancro
da mama tém menos de 50 anos.™

A avaliagdo do risco de cancro da prostata é oportunista e orientada principalmente para a avaliagao
de antecedentes familiares, niveis de PSA e de observacéo fisica. O resultado implica geralmente uma
importante taxa de sobrediagndstico e de sobretratamento.?’ Ao realizar myHealthScore, podera

integrar o risco poligénico nas analises de saude, proporcionando uma informagao mais precisa e
completa sobre o risco do paciente.

Homens com risco poligénico mais
elevado, apresentam um risco cerca de
5.7 vezes superior de sofrer de cancro
da préstata, comparativamente com
homens com um resultado médio. Os
homens nos 10% mais elevados de risco
poligénico apresentam um risco 2,7
vezes superior ao da populacéo
masculina geral, pelo que esta é uma
ferramenta importante de rastreio.

Cancro da prostata
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As analises de risco poligénico identificam mais pessoas em
risco de apresentar doencas comuns do que as mutacoes
monogénicas, com um nivel de risco comparavel.*
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Como sao apresentados os resultados?

Os resultados incluem o percentil de risco do paciente relativamente a populagéo no geral, bem como o risco ao
longo da vida. Adicionalmente, é efetuada uma andlise basica a ascendéncia do paciente, com o objetivo de ajustar
a analise de risco em funcao desta informacao.
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As doencas complexas tém, regra geral, um inicio tardio e o risco acumula-se com o tempo, a medida que a
exposicao ambiental e o envelhecimento progridem. O risco poligénico pode modificar esta trajetéria de risco,
aumentando-o ou reduzindo-0. myHealthScore permite saber se este risco aumenta em funcao da genética,
permitindo implementar estratégicas de prevencao ou de reducao do risco, antes do aparecimento dos sintomas.

Variacao genética das doencas humanas

Dentro das doengas comuns que afetam uma elevada percentagem da populacéo, o risco genético apresenta-se
de diferentes formas. Por um lado, as mutacGes captam o risco associado a uma via concreta alterada e que, como
tal, aumenta o risco de doenca substancialmente, mas que sdo muito pouco frequentes na populacéo. Por outro
lado, existe um risco mais disperso ao longo do genoma, mas que afeta uma porcentagem muito maior da
populacgéo. Este risco é determinado através da agregacédo de variantes comuns que, de forma individual,
pressupdem um pequeno risco, mas que em conjunto, representadas através de uma pontuagéo, pressupdem um
risco importante que até aqui passava despercebido.

Variacao genética em doenca arterial coronaria

Variantes raras Variantes comuns
com um grande efeito < ——> com efeito pequeno

Estudos familiares e e > Estudos GWAS
Variantes em Entre centenas e
LDLR, PCSK9, APOB = =~~~ T > milhares de variantes

< 1 em cada 300 "

= 1
~ 1 em cada 200 1 emcada 10

Populag&o com risco genético alto

Porqué agora?

As grandes bases de dados genéticos, com dados de pacientes, juntamente com 0s avan¢os na computacéo e na
bioinformatica, tornaram possivel o desenvolvimento destas pontuacdes de risco e a respetiva incorporacdo em
contexto clinico.
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Sobre o Grupo

A NIMGenetics e a Veritas Genetics combinam os seus
conhecimentos e capacidades para oferecer a abordagem
mais abrangente a genética médica, integrando a genémica
preventiva e solugbes avancadas de diagndstico genético.

Ambas as empresas fazem parte do grupo LetsGetChecked,
uma empresa global de cuidados de salde com presenca
internacional, lider em inovagao em genética e satde digital,
fornecendo solugdes acessiveis e personalizadas para
pacientes e profissionais de saude em todo o mundo.

info@nimgenetics.com
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