ThrombosisChip /8 ECHEVARNE

Informe individualizado de recomendaciones y consejo genético

Cédigo de la muestra: 70057079 Tipo de muestra: Sangre Solicitud:
Referencia: P01627637 Dr./ Dra. solicitante: Lab. Echevarne Entrega:

Motivo de la consulta:
Otros motivos: REVISION- SIN FACTORES DE RIESGO

Informacion clinica:

Datos del Paciente:

Edad 53 afios Sexo Mujer IMC 31 Peso 80 Kg Talla 160 cm

Antecedentes de enfermedad tromboembdlica venosa (ETEV):
¢ Sin antecedentes

Antecedentes tromboéticos arteriales:
e Sin antecedentes

Otros factores de riesgo:
¢ Sin factores de riesgo conocidos

Resultados del analisis de variantes genéticas:

Alelo mas Alelo de

Gen Variante . . » Genotipo Resultado
frecuente interés
ABO rs8176719 delG n.a.** | delG/delG
ABO rs7853989 C n.a.** C/iC
No presenta alelos de interés.
ABO rs8176749 G n.a.** G/G
ABO rs8176750 C n.a.** C/IC
F2 rs1799963 . )
(Protrombina) (G20210A) G A G/IG No presenta alelos de interés.
rs6025 . i
F5 (F5 Leiden) G A G/IG No presenta alelos de interés.
rs118203906 . )
F5 (F5 Cambridge) G C GIG No presenta alelos de interés.
rs118203905 . )
F5 (75 g g A G A/A No presenta alelos de interés.
F12 rs1801020 C T C/C No presenta alelos de interés.
F13*** rs5985 G T GIG No presenta alelos de interés.
Serpina A10 rs2232698 C T C/C No presenta alelos de interés.
Serpina C1 rs121909548 G T G/IG No presenta alelos de interés.

* Alelo de interés: alelo de la variante analizada para el que existen evidencias cientificas sélidas de su implicacién en la alteraciéon
del valor del riesgo de padecer eventos tromboembdlicos.

** No aplica. El gen ABO se evalla segun el haplotipo definido por las cuatro variantes.

***E| alelo menos frecuente (T) es considerado protector.
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Evaluacion del riesgo de padecer eventos tromboembdlicos venosos:

De acuerdo con la informacion clinica y genética facilitada, el riesgo actual de su paciente de
padecer un evento trombético es 0,39.

La siguiente grafica muestra para el paciente las siguientes columnas:

- Columna de color verde oscuro/sélida: combinacion de las variantes genéticas del paciente con
sus caracteristicas clinicas actuales.

- Columnas de color verde claro/punteadas: disminucion del nivel de riesgo al eliminar/modificar
alguna caracteristica clinica que reduce el factor de riesgo.

- Columnas de color rojo/lineas diagonales: aumento del nivel de riesgo al afadir/modificar alguna
caracteristica clinica que aumenta el factor de riesgo.

Las lineas negras permiten la comparacién entre el riesgo del paciente versus el riesgo de una
heterocigosis del FV Leiden combinada con las mismas caracteristicas clinicas del paciente.

Las lineas negras discontinuas permiten la comparacion entre el riesgo del paciente versus el riesgo de
referencia de una persona con las mismas caracteristicas clinicas pero sin variantes genéticas. Esto
permite evidenciar el peso de la genética en el riesgo del paciente.
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La grafica siguiente muestra la evolucion del riesgo de padecer eventos tromboembdlicos venosos de su
paciente.
e Se han considerado unicamente los factores genéticos y, si existe, la historia familiar. La
presencia de otros factores clinico-ambientales modificara esta evolucion.
o A efectos comparativos, se muestra también la evolucién del riesgo para los portadores de FV
Leiden en heterocigosis y para una persona de referencia sin factores de riesgo genético. Si esta
presente en el paciente, se incluye la historia familiar.
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Interpretacion fenotipica:

El paciente no presenta ninguna de las variantes de riesgo o proteccion analizadas en el test.
Recomendaciones / consideraciones globales:

En funcién de los datos clinicos aportados y el resultado del perfil genético, se establecen las siguientes
recomendaciones y consideraciones:

e Perder peso (IMC alto)

Barcelona, a 6 de junio de 2019

Dr. José Manuel Soria Fernandez
Responsable del Equipo de Diagnéstico Genético
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Descripcioén del servicio Thrombo inCode

El servicio Thrombo inCode consta de:

- el resultado del analisis genético de la muestra del paciente en el test.

- un algoritmo para la estimacion del riesgo de padecer eventos tromboembdlicos venosos.

- unas recomendaciones personalizadas derivadas del analisis de los resultados genéticos y los

datos clinicos facilitados por el prescriptor.

Dicho algoritmo utiliza la informacién genética y los parametros clinicos proporcionados por el prescriptor
del servicio: edad, sexo, IMC, tabaquismo, presencia de diabetes tipo Il y la historia familiar de trombosis.
En mujeres también incorpora otras situaciones de riesgo cémo el embarazo o el tratamiento con
anticonceptivos hormonales. El algoritmo pondera los diferentes factores de riesgo y la combinacion
entre ellos, a partir de informacion publicada y de meta-analisis realizados, y ofrece un valor de riesgo de
padecer eventos trombdticos global.
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