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Cos’é myHealthScore?

myHealthScore ¢ il test di screening genetico che
fornisce informazioni sul rischio di sviluppare
malattie multifattoriali comuni del paziente. Il test
identifica un rischio genetico precedentemente non
noto, consentendo di individuare un numero maggiore
di persone a rischio.

Che vantaggi ha?

* Permette di quantificare il rischio genetico
aggregato, disperso nel genoma, associato a una
particolare malattia.

e Stima il rischio di malattia e come varia nel corso
della vita.

e Puod essere eseguito prima dell'insorgenza di fattori
di rischio clinici, consentendo un approccio
preventivo piu efficace.

® \iene eseguito una volta nella vita e l'integrazione
del risultato nei calcolatori di rischio ne migliora il
potere predittivo.

e || risultato del test fornisce informazioni indipendenti
e complementari ai fattori di rischio tradizionali e allo
studio dei pannelli genetici.

Per chi é indicato?

Il test € indicato per gli adulti che si prendono cura della
propria salute in modo proattivo. |l risultato ci permette
di conoscere il rischio di sviluppare le malattie
analizzate nell'arco della vita, al fine di stabilire
strategie preventive e cambiamenti nello stile di vita,
volti a ridurne il rischio.

Che cos’¢ il rischio poligenico?

La maggior parte delle malattie comuni &
determinata da una componente poligenica, cioé
esiste un fattore di rischio ereditario che non &
associato a una singola variante nel genoma, ma a
centinaia o migliaia di varianti che rappresentano il
rischio causato da una moltitudine di vie
biologiche.1 Ogni variante contribuisce a un rischio
piccolo o moderato che viene integrato in un unico
punteggio complessivo che pud essere valutato
insieme ad altri fattori di rischio e di stile di vita.

Che tipo di campione & necessario?

[l test pud essere eseguito su un campione di saliva o
di sangue, || DNA estratto viene sequenziato
attraverso tecnologia NGS. Il calcolo del rischio viene
elaborato attraverso un software con marchio CE.

| fattori genetici spiegano circa il 40% del rischio di malattie comuni
come il diabete di tipo 2 o la malattia coronarica. 23

Quali malattie comprende?

myHealthScore consente di conoscere il rischio di sviluppare le seguenti malattie:

Malattie Diabete di
cardiovascolari tipo 2

@ Type (2]

> 2 milioni di varianti

> 600.000 varianti

Cancro Cancro alla
alla mammella prostata

& W@

> 550.000 varianti > 650.000 varianti

E possibile eseguire myHealthScore per valutare il rischio cardiovascolare, diabete di tipo 2 o cancro, separatamente

o insieme.



Applicazione clinica

Malattie cardiovascolari

Include il rischio di malattia coronarica (CAD), fibrillazione atriale, pannello lipidico (trigliceridi e
\y g
colesterolo LDL e HDL) € ipertensione.
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1 persona su 4 con malattia coronarica non e rilevabile attraverso la
Il\ valutazione dei fattori di rischio clinici.®

Gli attuali protocolli per la prevenzione della CAD raccomandano I'uso di statine nelle persone con livelli di c-LDL
>190 mg/dl. Questo approccio puod escludere dalla strategia di prevenzione primaria circa il 4% della popolazione
ad alto rischio poligenico.® Questi individui traggono il massimo beneficio dall’attuazione di strategie di riduzione del
c-LDL.7® Nei pazienti con un esito ad alto rischio, & possibile compensare il rischio di CAD nell'arco della vita fino al
50% modificando lo stile di vita.®

Le persone con un livello medio di c-LDL
Group LDL-C (mg/dL) HR (95%Cl)

Int PRS 1
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1,25 (0.95-1.63

(130-160 mg/dL) con un risultato myHealthScore
elevato hanno un rischio di CAD simile a quello
delle persone con livelli elevati di c-LDL (>190
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Fattori di rischio convenzionali e genetici Rischio del paziente rispetto alla popolazione
Veritas ha un calcolatore sul suo sito web che ® /
consente di integrare il risultato di myHealthScore con o - — —
altri fattori di rischio per fornire il rischio assoluto del e » @ s W
paziente. Rischio assoluto del pazients a 10 ani: 20%
myHealthScore é in grado di identificare fino a 20 volte piu
persone con un rischio di CAD paragonabile o superiore a quello
associato alle mutazioni dell’ipercolesterolemia familiare.*
Diabetes di tipo 2
Il diabete di tipo 2 pu0 insorgere nelle persone di mezza eta e in quelle piu anziane. La probabilita di

Tree(2) sviluppare il diabete di tipo 2 € piu alta a partire dai 45 anni € il rischio aumenta in presenza di una
anamnesi familiare o di sovrappeso.

myHealthScore permette di conoscere il rischio di diabete di tipo 2 per avviare una strategia dietetica,
di stile di vita o farmacologica di prevenzione.

O O 8 persone su 10 affette da prediabete non sono

® 6 6 6 6 o o o
/l\ /l\ /l\ T ll\ T ’l\ /l\ @@ consapevoli della loro condizione e della e le
possibilita di prevenzione.'



Cancro alla mammella
o8 Solo il 5-10% dei casi di cancro alla mammella & considerato di origine ereditaria, il resto &

considerato sporadico.' Nei casi sporadici myHealthScore valuta una componente genetica
precedentemente non notata, che agisce come fattore di rischio in aggiunta ad altri fattori clinici. I
risultato del test consente:

e Adattare I'inizio dello screening del cancro alla mammella nelle pazienti ad alto rischio.

eMigliorare I'accuratezza dei calcolatori di rischio avanzati che incorporano il rischio poligenico
come fattore di rischio aggiuntivo.'

eRiflette il rischio ereditario in assenza di mutazioni.
*Nelle donne con mutazioni a penetranza incompleta, pud fornire ulteriori informazioni sul rischio

di malattia. '41®

Casi ereditari
(mutazioni)

5-10%

Casi con rischio
poligenico

Casi di cancro
alla mammella
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donne verra diagnosticato un

cancro alla mammella nel corso
della loro vita."”

Cancro alla prostata

Y

MM
fou o ivi diagnosticato il

cancro alla mammella non hanno
un’anamnesi familiare.®

Le donne con percentili di rischio piu elevati possono avere
un rischio fino al doppio rispetto alle donne con un risultato
medio di myHealthScore.

Utilizzando myHealthScore & possibile individuare fino al 24% in
piu dei casi di cancro alla mammella considerati sporadici.'®
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donne a cui viene diagnosticato un
cancro alla mammella hanno meno
di 50 anni.™

La valutazione del rischio di cancro alla prostata & opportunistica e principalmente orientata alla
valutazione dell’anamnesi familiare, dei livelli di PSA e dell’esame fisico. |l risultato di solito implica un
tasso significativo di sovradiagnosi e di sovratrattamento.®

Il completamento di myHealthScore permette di integrare il rischio poligenico negli screening sanitari,
fornendo informazioni piu accurate e complete sul rischio del paziente.

Gli uomini con il rischio poligenico piu
elevato hanno un rischio di cancro alla
prostata circa 5,7 volte superiore a quello di
un uomo con un risultato medio. Gli uomini
che rientrano nel 10% piu alto del rischio
poligenico hanno un rischio 2,7 volte
superiore rispetto alla popolazione maschile
generale, il che rende questo strumento
importante per lo screening.?’

Cancro alla prostata

YA Rischio negli uomini con
57 e,
Rischio negli uomini con
)
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Rischio per la
popolazione®
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Rischio di cancro alla prostata nel corso della vita
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| test di rischio poligenici identificano un numero maggiore di
persone a rischio di malattie comuni rispetto alle mutazioni
monogeniche, con un livello di rischio comparabile.*
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Come vengono presentati i risultati?

| risultati mostrano il rischio percentile del paziente rispetto alla popolazione generale e il rischio progressivo correlato
all'eta. Inoltre, viene eseguita un’analisi di base dell’ascendenza del paziente per adattare I'analisi del rischio a tale
informazione.

MAGGIORANZA DELLA POPOLAZIONE
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Le malattie complesse hanno generalmente un esordio tardivo e il rischio tende ad aumentare col tempo a seguito
della prolungata esposizione a fattori di rischio ambientali e ai processi di invecchiamento cellulare. Il rischio poligeni-
co puo modificare questa traiettoria di rischio, aumentandola o diminuendola. myHealthScore permette di conoscere
se i fattori genetici del paziente causino un aumento del rischio, consentendo di attuare strategie di prevenzione prima
della comparsa dei sintomi.

Variabilita genetica nelle malattie umane

Nell’ambito delle malattie comuni che colpiscono un’alta percentuale della popolazione, il rischio genetico si
presenta in forme diverse. Da un lato, le mutazioni catturano il rischio associato a una specifica via che viene alterata
aumentando il rischio di malattia in modo sostanziale, ma sono molto rare nella popolazione. D’altra parte, esiste un
rischio diffuso all'interno del genoma, ma che colpisce una percentuale molto piu alta della popolazione. Questo
rischio & determinato dall’aggregazione di migliaia di varianti comuni che singolarmente rappresentano un piccolo
rischio, ma che insieme, sommate in un punteggio, rappresentano un rischio importante che finora era passato
inosservato.

Variabilita genetica nella malattia coronarica

Varianti rare Varianti comuni
con effetto severo — con effetto lieve

Studi sulla famiglia R > Studi GWAS
Variante in Da centinaia a
LDLR, PCSK9, APOB = =~~~ = 7 T > milioni di varianti

< 1su300 "

y : " i 1
~ 1 su cada 200 Poblacion con riesgo genético alto 1su10

Perché ora?

| progressi della bioinformatica e la creazione di grandi banche dati genetiche, hanno reso possibile lo sviluppo di
calcolatori di rischio affidabili per I'inserimento nella pratica clinica.
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Chi Siamo

Veritas Genetics, una societa del gruppo LetsGetChecked, & leader
mondiale nel sequenziamento genetico avanzato del genoma e dell'intero
genoma e nell'interpretazione clinica, promuovendo la transizione verso una
medicina personalizzata e preventiva.

Utilizzando tecnologie all'avanguardia e i piu elevati standard di sicurezza,
Veritas Genetics aiuta le persone, i professionisti sanitari e le istituzioni in
tutto il mondo a comprendere e anticipare i rischi genetici, consentendo
decisioni sanitarie piu informate e proattive.

Con un focus su innovazione e accessibilita, Veritas Genetics trasforma il

modo in cui comprendiamo e ci prendiamo cura della salute in ogni fase
della vita.
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