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Las pruebas de riesgo poligénico identifican mas personas en
riesgo de presentar enfermedades comunes que las
mutaciones monogénicas, con un nivel de riesgo comparable.*
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¢ 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 deteccion de un mayor
ndmero de personas en riesgo.

¢ Qué ventajas presenta?

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

e Estima el riesgo de enfermedad y como varia a lo
largo de la vida.

e Puede realizarse antes de la aparicion de factores
de riesgo clinicos, lo que permite un abordaje
preventivo mas efectivo.

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

e |nformacion independiente y complementaria a
factores de riesgo tradicionales y al estudio de
paneles genéticos.

¢Para quién esta indicada?

La prueba esté 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 habitos de
vida que ayuden a reducir el riesgo.

¢ Qué es el riesgo poligénico?

La mayoria 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 vias biolégicas.” Cada
variante aporta un riesgo pequefio o moderado que
se integra en una puntuacion global Unica 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 o0 sangre, sobre la que posteriormente se
realizara la secuenciacion mediante tecnologia NGS y
analisis con software marcado CE.

Los factores genéticos explican alrededor del 40% del riesgo en enfermedades
comunes como la diabetes tipo 2 o la enfermedad arterial coronaria 23

¢ Qué enfermedades incluye?

myHealthScore permite conocer el riesgo a presentar las siguientes enfermedades:

Enfermedad Diabetes
cardiovascular tipo 2

@ Type (2]

> 2 millones de variantes

> 600.000 variantes

Cancer de Cancer de
mama prostata

& W@

> 550.000 variantes > 650.000 variantes

Es posible solicitar myHealthScore con riesgo cardiovascular, diabetes tipo 2 o cancer, por separado 0 en conjunto.



Aplicacién clinica

Enfermedad cardiovascular
A Incluye el riesgo del paciente a presentar. enfermedad arterial coronaria (EAC), fibrilacion auricular,
A, panel lipidico (triglicéridos y colesterol LDL y HDL) e hipertension.

[ ] . .
1 de cada 4 personas que padece enfermedad arterial coronaria es
ll\ indetectable a través de la evaluacion de factores clinicos de riesgo®

Los protocolos actuales para la prevencion de la EAC recomiendan el uso de estatinas en personas con niveles de
c-LDL >190 mg/dl. Esta aproximacion puede excluir de la estrategia de prevencion primaria a alrededor del 4% de
la poblacién que presenta un riesgo poligénico elevado.® Estas personas son las que obtienen un mayor beneficio
de la implementacion de estrategias de reduccion de niveles de c-LDL. 78 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. ®

Las personas con un nivel medio de c-LDL (130-160
Group LDL-C (mg/dL) HR (95%Cl)

1 mg/dL) con resultado myHealthScore elevado
004 0710174 presentan un riesgo de EAC similar que las
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Datos clinicos y genéticos i
poblacién general

Colesterol total Colesterol HDL Riesgo acumulado a los 75 afios: Edad del

46% corazén: 60 afios
230 mg/dL 43 mg/dL

Veritas cuenta con una calculadora en su pagina web que

Edad Presion arterial sistolica

permite integrar el resultado de myHealthScore junto con 5 aios
otros factores de riesgo para conocer el riesgo absoluto
. SEXO DIABETES FUMADOR
del paciente. on o | ap a
Riesgo absoluto del paciente a 10 afios: 20%
ITratatnuengo para myHealthScore Bajo/medio ermedo Alto
) m 92 percenti 0% 75% 7,5% “ZO‘V >20%

myHealthScore puede identificar hasta 20 veces mas personas
con un riesgo de EAC comparable o mayor al asociado con
mutaciones de hipercolesterolemia familiar *

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

A R . 8 de cada 10 personas con prediabetes desconocen
Il\ T /l\ Iu\ /l\ T T T su condicion y las posibilidades de prevencion 2



Cancer de mama

o9 Unicamente entre el 5-10% de los casos de cancer de mama se consideran de origen hereditario,

el resto se consideran esporadicos.’® Dentro de los casos esporadicos myHealthScore evalla un
componente genético desapercibido hasta ahora, que actia como un factor de riesgo adicional a
otros factores clinicos. El resultado de la prueba permite:

e Adaptar el inicio del cribado de cancer de mama en pacientes con riesgo elevado.
eMejorar la precision de calculadoras de riesgo avanzadas que incorporan el riesgo

poligénico como un factor de riesgo adicional.

eRefleja un riesgo hereditario en ausencia de mutaciones.

eEn mujeres que presentan mutaciones con baja penetrancia, puede aportar
informacion adicional acerca de riesgo de enfermedad.'*1®

Casos hereditarios
(mutaciones)

5-10%

Casos con riesgo
poligénico

Casos de cancer
de mama

Las mujeres que presentan percentiles de riesgo mas
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 cancer de mama considerados esporadicos.'®

e ®© 6 0 0 0 0 o
NG B

1 de cada 8

mujeres seran diagnosticadas con

cancer de mama a lo largo de su
vida."”

Cancer de préstata

®© ©6 © © 06 06 0 0 0 o
£ NGB
7 de cada 10

mujeres diagnosticadas con cancer

de mama no tienen antecedentes
familiares.®

MM
2 de cada 10

mujeres diagnosticadas con cancer
de mama tienen menos de 50 afos.™

evaluacion de antecedentes familiares, niveles de PSA y exploracion fisica. El resultado implica

Wg La evaluacion del riesgo de cancer de prostata es oportunista y orientada principalmente a la

generalmente una importante tasa de sobrediagnoéstico y sobretratamiento. 2° La realizacion de
myHealthScore permite integrar el riesgo poligénico en las revisiones de salud, proporcionando una

informacion mas precisa y completa del riesgo del paciente.

Los hombres con el riesgo poligénico mas
alto presentan aproximadamente un riesgo
5,7 veces mayor de padecer cancer de
préstata que un hombre con un resultado
promedio. Los hombres que se encuentran
en el 10% mas alto del riesgo poligénico
presentan un riesgo 2,7 veces mayor que la
poblacion general masculina, por lo que
supone una herramienta importante en el
cribado.?’

Cancer de prostata

0, Riesgo en hombres
57% con PRS mayor del 99%

0, Riesgo en hombres

Riesgo poblacional 2

20% 30% 40% 50% 60% 70% 80% 90% 100%

Riesgo de cancer de prostata a lo largo de la vida



¢ Como se presentan los resultados?

Los resultados incluyen el percentil de riesgo del paciente respecto a la poblacién general, asi como el riesgo que
implica a lo largo de la vida. Adicionalmente se realiza un andlisis béasico de la ascendencia del paciente con el
objetivo de ajustar el anélisis de riesgo en funcién a esta informacion.
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Las enfermedades complejas tienen generalmente inicio tardio y el riesgo se acumula con el tiempo al aumentar la
exposicion ambiental y el envejecimiento. El riesgo poligénico puede modificar esta trayectoria de riesgo,
aumentandola o reduciéndola. myHealthScore permite conocer si existe un incremento de este riesgo en funcion a la
genética, lo que permite implementar estrategias de prevencion o de reduccion de riesgo antes de aparicion de
sintomatologia.

Variacion genética en las enfermedades humanas

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

Variacion genética en enfermedad arterial coronaria

Variantes raras

Variantes comunes
con gran efecto < ——> con efecto pequeno

Estudios familiares o > Estudios GWAS
Variante en De cientos a millones
LDLR, PCSK9, APOB =~~~ "~ T T TTTTTTTTTTTTTTTTToToToToToToomooo oot > de variantes

< 1 de cada 300 7#

> : " ~ ;
~ 1 de cada 200 Poblacion con riesgo genético alto 1 de cada 10

¢Por qué ahora?

Las grandes bases de datos genéticos con datos de pacientes junto con los avances en computacion y
bioinformatica han hecho posible el desarrollo de estas puntuaciones de riesgo y su incorporacion en la clinica.
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Sobre Veritas

Veritas Genetics, una compariia del grupo LetsGetChecked, es uno de los
lideres mundiales en secuenciacion genética avanzada y en la interpretacion
clinica del exoma y genoma completo, impulsando la transicion hacia una
medicina personalizada y preventiva.

Utilizando tecnologias de ultima generacion y los mas altos estandares de
seguridad, Veritas Genetics ayuda a personas, profesionales de la salud e
instituciones en todo el mundo, a comprender y anticipar los riesgos
genéticos, permitiendo tomar decisiones de salud mas informadas y
proactivas.

Con un enfoque en la innovacién y la accesibilidad, Veritas Genetics

transforma la manera en que entendemos y cuidamos la salud en cada
etapa de la vida.
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