Neonatal Veritas Genetics

my
Newborn

Prueba de cribado gendmico neonatal que estudia enfermedades
accionables de aparicion en la infancia

\V7Veritas

veritasint.com
a LetsGetChecked company



my
Newborn

¢ Qué es myNewborn?

La prueba permite conocer el riesgo del neonato a
presentar alrededor de 390 enfermedades que
pueden aparecer en las primeras etapas de vida.
El test complementa a la prueba del talon
convencional, mejorando la utilidad clinica.

¢Qué incluye?

La prueba analiza més de 400 genes mediante
secuenciacion del exoma completo (Whole Exome
Sequencing).

¢Qué tipo de enfermedades incluye?
e Altamente accionables de aparicion durante la

infancia.

e|ncluidas en la prueba bioquimica de cribado
neonatal.

e Aparicion en edad adulta pero en las que es
posible intervenir durante la infancia.

eComunes, aungque no sean tratables, con
frecuencia de portador mayor de1/100.

Metabolicas

Hipercolesterolemia familiar (LDLR)
Fenilcetonuria (PAH)

Intolerancia a la fructosa (ALDOB)

Endocrinas my
Newborn

Diabetes mellitus neonatal (/NS)
Hipotiroidismo congénito (TSHB, TSHR)
Hiperaldosteronismo (KCNJ5)

Autoinmune

Granulomatosis cronica (CYBA)
Inmunodeficiencia ligada a X (CD4OLG)
Fiebre mediterranea familiar (MEFV)

Hasta un 9,4%" de los recién nacidos
pueden presentar variantes genéticas
relacionadas con enfermedades de
aparicion durante la infancia

Conocer este riesgo es clave para intervenir
y personalizar el manejo del neonato

¢ Por qué solicitar myNewborn?

myNewborn supone una ampliacion del cribado
bioquimico neonatal habitual, aumentando las
enfermedades metabdlicas y genéticas detectadas
para intervenir con nutricion u otros procedimientos
durante la primera infancia, mejorando la salud del
neonato.

¢Para quién es myNewborn?

e Para cualquier recién nacido sin sintomas
aparentes de enfermedad.

e Para casos de adopcion o donacion de gametos.”

Asesoramiento al especialista

Veritas aporta un servicio diferencial facilitando
asesoramiento al especialista para la
interpretacion de los resultados de su paciente,
siempre que lo necesite.

¢Qué tipo de muestra hace falta?

Sangre, sangre del corddn o saliva con
dispositivo especifico proporcionado por Veritas.

* Aunque la prueba esta indicada para cualquier recién nacido,
independientemente de los antecedentes familiares, tener
antecedentes de una enfermedad especifica puede aumentar el riesgo
en la descendencia, en casos de adopcién o donacion de gametos
esta informacion no esta disponible.

Sordera

Sindrome de Usher (USH2A)
Sindrome de Alport (COL4A3-5)

Neuroldgicas

Hipertermia maligna (RYR7)
Acromatopsia (CNGA3/B3)

Otros

Fibrosis quistica (CFTR)
Deficiencia de biotinidasa (BTD)

1. Ceyhan-Birsoy, Ozge, et al. "Interpretation of Genomic Sequencing Results in Healthy and Il Newborns: Results from the BabySeq Project.”
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Ejemplos de aplicacion clinica de myNewborn

PATOLOGIA /GEN SINTOMATOLOGIA

Deficienci Anemia hemolitica tras " ) )
eficiencia de > ingerir judias, sulfitos o > Modificar dieta y evitar p Nifosin
glucosa-6-fosfato determinados farmacos y farmacos especificos sintomatologia
deshidrogenasa colorantes alimentarios.
(G6PD)
Enfermedad I ; s
Hipercolesterolemia [ 2 cardiovascular (CV) > MOd!f'Car ,dleta + 3 Prevencion de
familiar (LDLR) precoz. medicacion enfermedad CV
Incapacidad de absorcion i
. . . 'S de grasas que altera el S Rr?c(ijLiJgtCIOn ?Je Ige rriszriwfos > Prevencion de
Abetalipoproteinemia desarrollo del sistema en dieta + supleme neuropatia y ataxia
(MWP) nervioso. vitaminicos

Tipos de enfermedades incluidas en myNewborn

Porcentaje de enfermedades incluidas Clasificacion de las patologias
en myNewborn por categoria por manejo médico
2,50% 2,70%

3,20%

2\,20%
40%
3,40% \

16,20%

4,90%
32,20%
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6,40%
50,10%
6,90%
31%
10,30%
9,80%
Metabodlicas [ Hematologicas I Sordera I Manejo preventivo

Il Sindromicas [ Endocrinas I Inmunolégicas Il Manejo temprano
I Pulmonares I Neurologicas Cancer I Manejo mediante dieta
I Musculoesqueléticas I Cardiovasculares Urogenitales Il Otro tipo de intervencion

Informacién técnica exoma completo

¢| a secuenciacion del exoma completo de Veritas tiene un disefio optimizado que mejora la cobertura y
permite secuenciar de manera mas homogénea el exoma.

e Secuenciacion del exoma completo con cobertura media 100x, secuenciando mas del 99% de los genes
de interés a >20x.

e\/eritas cuenta con un equipo de genetistas expertos en analisis de variantes que realizan la interpretacion
en base al conocimiento cientifico mas actualizado, con un software especializado desarrollado para la
clasificacion detallada de variantes.
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Procedimiento de cribado neonatal

Ausencia de variantes Cuidado médico habitual
Resultados genéticos:

> 390 enfermedades

myNewborn
(A partir del nacimiento)
4-6 semanas

Presencia de variantes Asesoramiento genético Cuidado médico especifico

Resultados bioguimicos: Resultado negativo Cuidado médico habitual

Enfermedades metabdlicas
prevalentes (5-30)

Nacimiento

Prueba del talon
(24 y 72 horas de vida)

2-3 semanas

Resultado positivo Confirmacion genética Cuidado médico especifico
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Sobre Veritas

Veritas Genetics, una compania 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 méas 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 innovacion 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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