Tamiz prenatal no invasivo Vistara

e, ViStara

SINGLE-GENE NIPT

Vistara identifica la probabilidad de enfermedades monogénicas
que de otra manera no podrian haber sido detectadas hasta después del nacimiento
o durante la ninez.

Todas las condiciones son de herencia autosdmica o ligada al cromosoma X, lo que significa que si la mutacion esta presente, el
nifio o nifia estara afectado por la condicién y experimentara los sintomas asociados.

Condicién!
Gene(s)

Acondroplasia
FGFR3

Hipocondroplasia
FGFR3

Displasia
tanatoférica,
tipo LI
FGFR3

Sindrome de
Muenke
FGFR3

Sindrome
CATSHL
FGFR3

Sindrome de
Crouzon
FGFR2, FGFR3

Sindrome de
Apert
FGFR2

Sindrome de
Jackson-Weiss
FGFR2

Sindrome de
Antley Bixler
FGFR2

Sindrome de
Pfeiffer
tipo1,2,3
FGFR2

Sindrome de
Noonan
1,3,4,5,6,8
PTPN11, SOS1,
RAF1, RIT1, KRAS,
NRAS, SOS2,
SHOC2, BRAF,
MAP2K1, HRAS,
CBL

Sindrome

Sinopsis

clinica23

La forma méas comun de displasia
6sea; puede causar hidrocefalia,
retraso en hitos del desarrollo
motriz y estenosis medular.

Causa una forma leve de talla baja;
puede causar convulsiones y
retraso en el desarrollo secundario

Displasia 6sea severa que
tipicamente resulta en 6bito o
muerte neonatal debido a falla
respiratorio

Craneosinostosis sindromatica;
puede causar pérdida auditiva,
retraso en el desarrollo y labio
y/o paladar hendido

Acrénimo de: camptodactilia, talla
alta, escoliosis y pérdida auditiva;
puede incrementar la probabilidad
de discapacidad intelectual.

Craneosinostosis sindromatica; puede
causar pérdida auditiva y anomalias
dentales.

Craneosinostosis sindromatica;
sindactilia de manos y pies (fusién de
dedos) alteraciones vertebrales, y
otras anomalias sistémicas.

Craneosinostosis sindromatica; puede
presentar malformaciones en miembros
pélvicos.

Craneosinostosis sindromatica;
asociada con fusion prematura de
huesos del brazo, obstruccién de via
aérea a nivel nasal y articulaciones
fijas: flexionadas o extendidas

Craneosinostosis sindromatica;
puede causar pérdida auditiva,
discapacidad intelectual,
anomalias de la mano y puede
resultar en muerte temprana

Causa talla baja, defectos
cardiacos, problemas de
coagulacion y en algunos casos
discapacidad intelectual leve

Alteraciones sistémicas: dismorfias

cardio-faciocutaneo faciales, anomalias cardiacas,

1,3,4
BRAF, MAP2K1,
MAP2K2

cuténeas y cabello; puede causar
retrasos en el desarrollo y
discapacidad intelectual

Hallazgos ultrasonograficos?:3
9 9 Tasa de

deteccion
para el gen!

Accionabilidad
clinica

Casos
de novo?3

80% Manejo del trabajo de parto y >96%
. . parto, monitoreo de estenosis
medular, estudios de suefio
tempranos para reducir la
probabilidad de SMSL
Hasta 80% Monitoreo y tratamiento >96%
[ de convulsiones
La mayoria Manejo de trabajo >96%
. de parto y parto
Desconocido IRM fetal, cirugia correctiva, >96%
o adopcién temprana de lenguaje
de sefias e intervencion de
comportamiento
Desconocido Adopcién temprana de >96%
lenguaje de sefias e
[ ) intervencion de
comportamiento
Formas IRM fetal, evitar parto >96%
e instrumentado, cirugia
. correctiva, monitoreo de
severas hidrocefalia, adopcion temprana
de lenguaje de sefias
Formas IRM fetal, evitar parto >96%
£ instrumAentado, cirugia
mas . correctiva, monitoreo de
SEVElEs hidrocefalia
Formas IRM fetal, evitar parto >96%
mas PY instrumentado, cirugia
severas correctiva, monitoreo de
hidrocefalia
Formas IRM fetal, evitar parto >96%
mas instrumentado, cirugia
severas ‘ correctiva, monitoreo de
hidrocefalia
Formas IRM fetal, evitar parto >96%
s instrumentado, cirugia
. correctiva, monitoreo de
Severas hidrocefalia, adopcion temprana
de lenguaje de sefias e
intervencion de comportamiento
25% a 70% Ecocardiograma fetal, >86% a
manejo del trabajo de >96%
parto y parto, evaluaciéon
) ) O temprana de diferencias
de aprendizaje
La mayoria Ecocardiograma >96%
® ® fetal

@ =algunos tipos o casos



Hallazgos ultrasonograficos2:3

Condicién! Sinopsis Casos Accionabilidad Tasa de

Gene(s) clinica23 de novo23 Ninguno Gestacién No clinica deteccion
tardia  especifico para el gen!

Sindrome de Causa defectos cardiacos, La mayoria Alimentacién nasogastrica y/o >92%

Costello discapacidad intelectual, retraso en el O O gastrostomia, intervencion

HRAS desarrollo y crecimiento y probabilidad médica y de comportamiento

incrementada de tumores malignos
Sindrome de Espectro similar al sindrome de Noonan Desconocido Ecocardiograma >96%
LEOPARD 1,2 que presenta lentigines, talla baja, fetal

defectos cardiacos, problemas de
coagulaciéon y en algunos casos
discapacidad intelectual leve

PTPN11, RAF1

Leucemia Cancer pediatrico poco frecuente;
mielomonocitica  CON una supervivencia a 5 afos de
. . i 0,

juvenil (JMML) aproximadamente 50%

PTPN11

Sindrome de Acrénimo de: coloboma, defectos

CHARGE cardiacos, atresia coanal, retraso

CHD7 del crecimiento y/o desarrollo,
anomalias genitales y anomalias del
oido; puede causar pérdida auditiva,
retraso en el desarrollo y labio y/o
paladar hendido

Sindrome de Enfermedad multisistémica que genera

Cornelia de Lange MUltiples retos fisicos, cognitivos y

1,2,3,4,5 médicos

NIPBL,

SMC1A, SMC3,

RAD21, HDAC8

Osteogénesis Causa fragilidad 6sea que

imperfecta, genera fracturas facilmente,

tipo LILIILIV frecuentemente sin una causa

COL1A1, COL1A2 identificable

Sindrome de Causa defectos en tejido conectivo que

Ehlers-Danlos pueden variar desde hiperlaxitud
L. ) ’ articular hasta complicaciones fatales,

clasico, tipo VIIA, ;5o diseccion adrtica.

cardio-valvular y

tipo VIIB

COL1A1, COL1A2

Encefalopatia Convulsiones de dificil control

epiléptica infantil con retraso en el desarrollo

temprana, tipo 2  Secundario

CDKL5

Sindrome Afeccion multisistémica, puede

de Alagille causar problemas de crecimiento,

JAG1 defectos cardiacos congénitos y
anomalias vertebrales

Discapacidad Causa sindromaética de

intelectual discapacidad intelectual y retraso

SYNGAP1 en el desarrollo

Sindrome de Rett Causa una regresion rapida de

MECP2 habilidades de lenguaje y motoras a
una edad temprana; se asocia
frecuentemente con espectro autista,
convulsiones y sindrome de QT largo.

Sindrome de Sindrome de sobrecrecimiento;

Sotos 1 puede causar retraso en el

NSD1 desarrollo, discapacidad intelectual
y problemas de comportamiento

Esclerosis Entidad multisistémica asociada

tuberosa 1,2 con tumoraciones benignas; se

TSC1, TSC2 asocia frecuentemente con
convulsiones y retraso en el
desarrollo

Desconocido Monitoreo de andlisis de sangre  >96%
® e intervencion médica
La mayoria Referencia temprana a >91%

endocrinologia, adopcién de
lenguaje de sefias e
O O O intervencion de comportamiento

99% Monitoreo de comorbilidades >43% a
cardiacas, gastrointestinalesy  ~9g04
de extremidades

Formas Manejo del trabajo de parto y >92%
mas C)) C)) parto, cuidado neonatal,
severas reconocimiento y tratamiento

temprano de fracturas

50% Tratamiento ortésico, >92%
monitoreo de
complicaciones vasculares

La mayoria Monitoreo y tratamiento de >84%
convulsiones

50% a 70% Tratamiento basado en >79%
sintomas

~100% Intervencion temprana de >89%
o comportamiento

>99% Valoracion cardiaca, monitoreo  >780%
y tratamiento de convulsiones,
® intervencion médica y de
comportamiento temprana

>95% Ecocardiograma fetal, >87%
ultrasonido renal fetal e
O O intervencion temprana de
comportamiento

66% Ecocardiograma fetal, >82% a
IRM posnatal, >96%
© © intervencion médica y

de comportamiento

@) =algunos tipos o casos
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& Como solicito kits para la prueba?

Contacte a Sendia para ordenar un kit de toma de muestra:

Visite: www.sendia.com.mx

Correo electrénico: hola@sendia.com.mx

Llame a: +52 56 2676 6871





