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PrenatalWES es una prueba innovadora de diagnéstico prenatal indicada en
gestaciones con riesgo de presentar alteracidén genética

¢ QUE ES PrenatalWES?

e PrenatalWES es un servicio diagnéstico dirigido a gestaciones en las que el feto presenta
anomalias estructurales como cardiacas, fémur corto, pliegue nucal aumentado o crecimiento
intrauterino retardado, tras descartar la presencia de aneuploidias.

e Laprueba consiste en la secuenciacion del exoma fetal completo reforzado para la deteccion de CNVs
(Copy Number Variants), actualmente estudiadas por microarrays y de variantes patogénicas o
SNVs (Single nucleotide Variants) en cualquier gen que pueda estar relacionado con las
anomalias fetales. El objetivo de la prueba es la deteccion de la posible causa genética en
gestaciones de riesgo mediante una sola técnica.

POR QUE ES IMPORTANTE

e El procedimiento estandar en diagnéstico prenatal implica la realizacion de microarrays. En ausencia
de hallazgos, es necesaria una segunda técnica para la secuenciacion de genes especificos
posiblemente relacionados con los hallazgos ecograficos. Esto implica un retraso importante en el
diagndstico y en las eventuales intervenciones terapéuticas. La tecnologia avanzada de
PrenatalWES permite realizar ambos analisis en una sola prueba, acortando el tiempo de
respuesta y maximizando el rendimiento diagnéstico.

QUE VA A RECIBIR COMO EMPEZAR

» Estudio a nivel gendomico de CNVs y
SNVs en genes relacionados con las
malformaciones fetales o el historial
familiar.

El especialista solicita la realizacion del test.

Es necesaria una muestra recogida mediante
amniocentesis o biopsia de vellosidades coriales.
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» Informe de resultados completo con En el laboratorio se descarta la presencia de
informacién detallada acerca de las A7) aneuploidias fetales comunes en 24 horas, se
variantes detectadas y su implicacion Q secuencia el exoma completo y se analiza para la

clinica. deteccién de CNVs y SNVs.

» Asesoramiento genético al especialista El informe se envia al especialista, quién tratara
para la interpretacion de los resultados \\\\\l los resultados con su paciente. Si el especialista
de su paciente. 3 lo considera oportuno, es posible derivar al

paciente a Veritas para asesoramiento genético.

POSIBLES RESULTADOS
Las variantes patogénicas o probablemente patogénicas clasificadas en base a las guias del American

College of Medical Genetics and Genomics (ACMG) (PMID: 25741868) se incluyen en el informe.
Las variantes benignas o de significado incierto (VUSs) no son informadas.
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VENTAJAS

ANALISIS GENOMICO Con una unica prueba se realiza el analisis de CNVs y SNV,

COMPLETO maximizando el rendimiento diagndstico.
MENOR TIEMPO DE Se acorta el tiempo de respuesta ya que ambos analisis se
RESPUESTA realizan con los datos de la secuenciacion del exoma fetal.

Equipo con amplia experiencia en diagnostico prenatal y

PERSONAL EXPERTO . ro
asesoramiento genético.
En fetos con resultado normal es posible solicitar tras el
OTRAS PRUEBAS nacimiento la prueba de cribado neonatal ampliado
myNewborn.
TECNOLOGIA Tecnologia de vanguardia basada en la secuenciacion del
AVANZADA exoma fetal completo.

(QYOROJOX)

INFORMACION TECNICA

» Secuenciacion del exoma completo con regiones reforzadas con cobertura media 100x,
secuenciando mas del 99% a =20x en genes de interés

Herramienta propia de analisis de variantes

El equipo de Veritas Intercontinental cuenta con expertos reconocidos internacionalmente con
mas de 20 anos de experiencia en diagnostico prenatal y asesoramiento genético. Pioneros
en el desarrollo e introduccién en rutina clinica en Europa de pruebas prenatales innovadoras
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