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Deteccion amplia de portadores de fibrosis quistica

para
que pueda realizar las pruebas
de deteccion

Las mutaciones CFTR correctas, panétnicasy con utilidad clinica -+«



ldentifique mas portadores de fibrosis
quistica con la

prueba de deteccion mas amplia de
CFvantage para fibrosis quistica

Confie en un panel ampliado de mutaciones con relevancia
clinica para una verdadera deteccion panétnica.

Una deteccion mas eficaz para la poblacion multiétnica actual

Se han identificado méas de 1,900 mutaciones del gen CFTR* . Se ha confirmado que un nimero cada vez mayor
causa la forma clasica de fibrosis quistica. Sin embargo, las 23 mutaciones mas comunes de CFTR recomendadas
por la ACOG/ACMG se basaron en estudios de poblacion judia askenazi en Europa y Norteamérica. CFvantage
anade mas mutaciones validadas, incluidas las derivadas de registros multinacionales, para lograr una mayor
tasa de deteccidn en todas las etnias.’

Pruebas CFvantage para mutaciones con mayor relevancia clinica

* Detecta s6lo las mutaciones en el gen CFTR en las
gue se ha validado que causan fibrosis quistica.

« Incluye las mutaciones frecuentes en el gen CFTR “Cada vez es mas dificil asignar
recomendadas por la ACOG/ACMG .

« La mayoria de las mutaciones se analizan en una base una sola etnia a las personas.
de datos de casi 90,000 genomas de pacientes bien Por consiguiente, es razonable

fenotipados, todos afectados por la fibrosis quistica* ..
° ° q ofrecer pruebas de deteccion

Pruebas CFvantage para mutaciones con mayor relevancia étnica de PO rtadores de fibrosis
* Agrega mutaciones observadas en poblaciones quTstica atodos los pacientes”.
afroamericanas, hispanas y asiatico-americanas
para la deteccion panétnica, segin lo recomendado —ACOG, 20113
por la ACOG?

« Informado por los registros multinacionales adminis-
trados por la US CF Foundation, Johns Hopkins
University y The Hospital for Sick Children*

Ofrezca a sus pacientes la ventaja de una prueba de deteccién de portadores de fibrosis
quistica panétnica validada con la deteccion ampliada de fibrosis quistica CFvantage.

* Elgen CFTR codifica la proteina reguladora de la conductancia transmembrana de la fibrosis quistica.



Vea la evidencia. Confie en la prueba.
Obtenga mas de Quest Diagnostics.

Vea la evidencia: variantes causales Panel de deteccion de FQ y tasas de portadores
clinicamente validadas de ACMG/ACOG vs. CFvantage®®
Las mutaciones analizadas en CFvantage mas
alla de las. 23 varlante§ comunes se derivaron en Grupo racial o Riesgo de ZZ:Zci?én ;:::c(i?én %)
gran medida de un andlisis realizado por Sosnay, étnico portador 5
.. . (%)ACOG  deCFvantage
etal., de la base de datos Clinical and Functional
Translation of CFTR (CFTR2) de la US CF Founda- Judio Askenazi 1/24 94 95
tion’ aSI’ como de datos publicados_1 ......................................................................................
. Blanco no hispano 1/25 88 90
* Representando 39,696 genomas de pacientes e
diagnosticados con FQ. Blanco hispano 1/58 72 88
* Datos recopilados de 24 paises.
Confie en la prueba: identifica a las parejas Afroamericana 1761 64 78
de ma or ries o ......................................................................................
y g . L Estadounidense 1/94 49 53
Sun, et al., observaron que CFvantage identifico un de origen oriental

portador adicional por cada 190 pacientes evaluados

en comparacion con el panel de la ACMG/ACOG.* En comparacion con el panel de la ACMG/ACOG, el

* El estudio compar6 el rendimiento de CFvantage panel ampliado de deteccion de fibrosis quistica
en la primera serie de 11,568 muestras clinicas detecta un mayor porcentaje de mutaciones que
probadas con la forma en que el panel de causan la fibrosis quistica en todas las etnias.>"®

ACMG/ACOG habria funcionado por si solo.
. Latasa de deteccion de portadores correspondiente

fue de 1/34 con el panel de CFvantage y habria
sido de 1/42 si se Eubiera limitado agl pyanel de U CUESDISYE, L EI A DiR
ACMG/ACOG. = 19% de aumento en la deteccion
* 61 de las mutaciones en CFvantage que no .
forman parte de las variantes recomendadas por vs. panel de 23 mutaciones
la  ACMG/ACOG fueron detectadas con una = 1 portador adicional por cada 190 pacientes?

frecuencia mayor que la mitad de las mutaciones

en las variantes basadas en las guias.
 Losresultados apoyan el uso de un panel ampliado

gue también tiene en cuenta maltiples etnias.

Obtenga mas de Quest Diagnostics.

Entregamos mas que un resultado de laboratorio de deteccion de fibrosis quistica:

* Aproveche nuestra vasta experiencia y conocimientos especializados en la deteccion de portadores en general
« Encuentre respuestas con uno de los catdlogos de pruebas genéticas mas completos disponibles en la actualidad
+ Obtenga todas las soluciones de pruebas que necesita para pacientes que estan embarazadas o que planean tener una familia.

Examine con mutaciones respaldadas por una mayor evidencia, para que sus pacientes
puedan tomar decisiones informadas con mayor confianza. CFvantage.
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Nuestro amplio catalogo de pruebas prenatales
es su garantia de tener la prueba correcta para
el paciente correcto en el momento correcto.

CFvantage, deteccién amplia de fibrosis quistica 92068

Para obtener mas informacion, péngase en contacto con su

e representante de ventas de Quest Diagnostics llamando al

+52 (55) 4160.7777 o visite QuestDiagnostics.com.mx

. Las tasas de deteccidn y las estimaciones de riesgo residual se basan en un subconjunto de 78 mutaciones detectables por el panel,5-13 incluyendo las 23

mutaciones recomendadas por la ACMG-ACOGS; actualmente no hay datos exactos disponibles para todas las mutaciones en la deteccién ampliada CFvantage
para la fibrosis quistica.

. Los riesgos se basan en el supuesto de que no hay antecedentes heredofamiliares de fibrosis quistica.
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