¢Por qué es
importante

Newborn Screening
para mi recién nacido?

Aproximadamente

3% -4 %

de los recién nacidos
padecerdn una
enfermedad genética*

- Algunos genes son responsables de trastornos genéticos
hereditarios que resultan, por ejemplo, en enfermedades
metabdlicas y de desarrollo que causan graves problemas
de salud desde una edad temprana.

- Su deteccion temprana es clave para actuar a tiempo y
mejorar la calidad de vida del paciente:
« Permitiendo evitar la apariciéon de sintomas como
discapacidad fisica e intelectual
+ Ayudando a mejorar la evolucién natural de la
enfermedad

*https://www.eurordis.org/IMG/pdf/princeps_document-EN.pdf
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Nos importa
la salud de tu
bebé

En Igenomix, hemos llevado el cribado neonatal un
paso mds alld, desarrollando Newborn Screening,
un test genético ampliado que complementa a la
prueba del talén, con el objetivo de seguir cuidando
la salud de tu bebé al nacer.

El cribado de recién nacidos (prueba del talén) es un
programa obligatorio de la sanidad publica que
permite verificar ciertos trastornos que pueden
aparecer al nacer.

Newborn Screening estd indicado para todos los

recién nacidos. Se realiza en bebés sanos, durante
los primeros dias de vida.

Newborn Screening es un
test genético ampliado
que analiza

vinculados a mds de

que
en las
primeras etapas de la vida.



¢ Qué informacion
puedo obtener de
esta prueba?

8 de cada 10 nifios con trastornos genéticos nacen sin antecedentes
familiares. ; Cémo es posible?

Esto ocurre porque muchas de estas enfermedades se transmiten
con un patrén de herencia autosémica recesiva.

Los genes son los encargados de dar las instrucciones al organismo
y todos nosotros tenemos dos copias de cada gen. En estos casos,
cuando una de esas copias sufre una alteracién, la otra sigue
funcionando con normalidad. Hablamos entonces de que un individuo
es portador sano. Cuando dos portadores con la misma alteracién
tienen un bebé, éste tiene 25% de probabilidad de estar afectado,
50% de ser portador o 25% de estar libre de esta alteracion.

Gracias a Newborn Screening, es posible detectar si tu bebé ha
heredado dos copias alteradas del mismo gen, lo que podria
implicar el desarrollo de enfermedades y asi poder anticipar el
tratamiento, mejorando su calidad de vida.
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¢Por quée hemos
seleccionado
estos 237 genes?

Los genes seleccionados para
Newborn Screening nos permiten
mantener el foco en lo importante,
priorizando aquellas enfermedades
graves, que se presentan durante la
infancia y para las que contamos
con suficiente conocimiento médico
y evidencia cientifica como para
tratarlas y mejorar el pronéstico
del recién nacido.

Comparativa Newborn Screening frente
a la prueba del talén

Newborn Screenin Cribado
Grupo de +200 9 convencional
enfermedades enfermedades (prueba del talén)
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*8-40 enfermedades, segun la comunidad auténoma

¢Como funciona?

O
O

Asesoramiento
genético de
Igenomix

La muestra se
toma en el
momento de hacer
la prueba del talén

A

Igenomix realiza
la prueba y el
andlisis

=

Resultados
en 25 dias
naturales

*En caso resultado positivo o
dudas respecto al resultado.
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Se recibe el kit
en casa. Se debe
llevar al hospital
en el momento
del parto.
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Envio de
muestras a
Igenomix

Elaboracién
y revision del
informe
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Asesoramiento
genético de
Igenomix*



