Informe Anticipando
Genomas Neonatales
en la medicina del futuro

La informacion gendmica permite Esto favorece el diagndstico Una actuacion temprana durante
identificar alteraciones precoz, la prevencion y la los primeros dias de vida puede
genéticas asociadas a adopcion  de  intervenciones modificar de forma sustancial la
enfermedades antes de que terapéuticas mas precisas evolucion y el pronédstico de las
aparezcan los sintomas enfermedades genéticas

Potenciando el cribado neonatal

Cribado neonatal convencioanal Cribado genomico neonatal
Deteccion de 50-60 enfermedades Amplia el nimero de enfermedades
(errores congénitos del metabolismo y otras genéticas detectadas
enfermedades hereditarias) (de especial relevancia para patologias de

inicio temprano y enfermedades raras)
Analiza principalmente metabolitos y
hormonas Analiza alteraciones en los genes asociados

a enfermedad y arespuesta a farmacos
Conocido como “prueba del talon”

< Estrategias complementarias >

La rapidez y efectividad clinica del cribado convencional sumadas a la precision y el alcance del
estudio gendmico representan el verdadero camino hacia la medicina de precision neonatal

[ ——

e Otras aplicaciones
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Diagnéstico precoz Prediccion de riesgo Identificacion de variantes
de enfermedades de enfermedades farmacogendémicos
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