
HITOS

GENÓMICA
AL ALCANCE
DE TU MANO

Plataforma integral para la
gestión y análisis de datos de NGS
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En la rutina de laboratorio

• Plataforma cloud-based: no requiere instalación
de software.

• Subida y descarga de resultados rápida y
sencilla.

• Análisis bioinformático de resultados a partir de
FASTQ, BAM y VCF.

• Informe exhaustivo del proceso de cómputo.

• Optimización de recursos: soporte en la prepara-
ción de los pools de librerías no equimolares previa a 
la secuenciación.

• Visualización de los resultados de cómputo
mediante la aplicación correspondiente.

En investigación

• Paneles de genes, exoma o genoma mitocondrial:
Visualización e interacción con los resultados
obtenidos mediante NGS.

• Anotación de las variantes frente a las
principales bases de datos públicas y privadas.

• Versatilidad de �ltrado.

• Análisis simultáneo de tríos o familias.

En diagnóstico

• Plataforma y pipeline Bioinformatico CE-IVD como 
clase C de acuerdo a la nueva IVDR. ISO13485 para el 
diseño de software bioinformático para estudios de 
NGS.

• Identi�cación de SNVs e indels, CNVs, SVs, elemen-
tos Alu y variantes en el genoma mitocondrial.

• Optimización del tiempo de análisis: Estudio simultá-
neo de tríos o familias.

• Anotación completa para la clasi�cación de variantes:

- Variant DB (base de datos propia de variantes clasi�cadas).
- Bases de datos de referencia públicas y privadas (ClinVar, 

HGMD, OMIM, Ensembl...).
- Predictores in silico basados en estabilidad aminoacídica, 

impacto estructural proteico, conservación evolutiva y 

splicing.
- Indicadores de patogenicidad vinculados a artículos 

cientí�cos.

• IGV integrado para analizar el entorno genómico de 
manera grá�ca.

• Posibilidades de �ltrado extensas, incluyendo
la generación de paneles de genes virtuales a
partir de términos HPO.

• Clasi�cación automática de las variantes en función 
de las recomendaciones del ACMG.

• Sistema de priorización de variantes con la integra-
ción del fenotipo (términos HPO) y patogenicidad (guias 
ACMG).

• Informes de resultados genéticos personalizables.

APLICACIONES DE GENESYSTEMS©

Miles de análisis + de 200 entidades

Miles de variantes 
analizadas

+ de 4.700
enfermedades



 

GeneSGKit® Con�gura
tu análisis

Visualización
de los resultados

Sube los datos
a la nube privada

Pipeline
bioinformático

Informe 
personalizado 

(opcional)

Sube los datos 
genómicos a la 
nube privada de

Sistemas Genómicos

Visualización
de los resultados

Envía tus
muestras a

Sistemas Genómicos

Informe
personalizado

(opcional)

DRYLAB

SERVICIO

PRODUCTO

Pipeline
bioinformático

Con�gura 
tu análisis

Visualización
de los resultados

Informe
personalizado

(opcional)

CARACTERÍSTICAS DE GENESYSTEMS©

Infraestructura integral para el análisis secundario de datos provenientes de distintas plataformas de NGS.

Automatización de todo el proceso de análisis del dato.

Análisis bioinformático ágil: datos genéticos y clínicos a partir de pipelines de diseño propio y bases de datos 
actualizadas.

FLUJOS DE TRABAJO



CASOS DE USO GENESYSTEMS©

WOK X

GeneBytes

G-Pool

BRECARISK

G-BitSpace

G-NIPT

WOK XG-Pool G-BitSpace

DIAGNÓSTICO GENÉTICO

GENÉTICA REPRODUCTIVA Y CITOGENÉTICA



WOK X

• Aplicación para la subida de archivos rápida y e�ciente diseñada para la con�guración del 
tipo de cómputo bioinformático.

• La herramienta está optimizada para ejecutar el proceso de cómputo a partir de FASTQ, BAM 
y VCF.

• Ofrece una conexión directa con los sistemas de cómputo bioinformático en cloud y con las 
aplicaciones especí�cas de cada tipo de estudio.

G-Pool
• Aplicación para la preparación de pools equilibrados entre librerías generadas mediante   

distintos GeneSGKit®.

• Permite optimizar al máximo los recursos del laboratorio en los procesos de secuenciación.

G-BitSpace

• Descarga de �cheros y resultados
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GeneBytes X

Inicio
Visualización por proyectos y muestras asociadas.
Información básica del tipo de análisis, estatus y fecha de creación. 

Filtros
Posibilidad de generar �ltros personalizados y guardarlos por grupo. Permite también guardar el 
algoritmo diagnóstico aplicado en cada caso. 

Bases de datos
Anotación de la información de bases de datos de referencia como ClinVar, HGMD, gnomAD, OMIM, 
etc.

Visualización
Customización para la visualización de resultados mediante desplegables ocultables.

Transcritos
Anotación en transcritos de referencia según el consorcio MANE, incluyendo la selección de transcri-
tos considerados clínicamente relevantes por el equipo clínico de Sistemas Genómicos - Synlab. 
Además, anotación de la información mínima del resto de transcritos de cada variante.

Variantes estructurales
Visualización de CNVs, translocaciones, inversiones y elementos ALU.

IGV
Visualización grá�ca del contexto genómico de la variante.

Grá�cos
Grá�cos para visualizar de forma rápida y sencilla las frecuencias alélicas poblacionales, signi�cado 
clínico de la variante según las bases de datos y literatura asociada.

Paneles de genes virtuales
Priorización personalizada de variantes a partir de listados de genes asociados a una patología y/o 
términos HPO.

Variant DB
Posibilidad de clasi�car variantes y guardar clasi�caciones para futuros análisis.

Coberturas
Visual de coberturas informativa, incluyendo porcentaje de región cubierta, exones incluidos y 
excluidos del análisis.

Análisis de datos de NGS de ADN nuclear y genoma mitocondrial

OBTÉN LA MÁXIMA INFORMACIÓN DE DATOS
PROCEDENTES DE PLATAFORMAS NGS:

PANEL DE GENES
EXOMA

GENOMA MITOCONDRIAL

SOPORTE 
ESPECIALIZADO EN 
TODO EL PROCESO



Caracterlisticas Técnicas

• Plataforma y pipeline bioinformático con marcado CE-IVD como clase C de acuerdo a la nueva 
IVDR.

• Identi�cación de SNVs e indels, CNVs, SVs, elementos ALU y variantes en genoma mitocondrial. 

• Inclusión de regiones codi�cantes y no codi�cantes capturadas así como regiones �anqueantes 
intrónicas y UTR (20 pb downstream y upstream).

• Cribado de CNVs empleando repositotios de controles inter-run, maximizando la �abilidad del 
resultado.

• Optimización del tiempo de análisis: Estudio simultáneo de tríos o familias.

• Anotación completa para la clasi�cación de variantes: Variant DB, bases de datos de referencia, 
predictores in silico, artículos cientí�cos, etc.

• IGV integrado para analizar el contexto genómico de las variantes.

• Posibilidades de �ltrado extensas, incluyendo la posibilidad de generar paneles de genes virtuales  
a partir de términos HPO.

• Clasi�cación automática de las variantes en función de las recomendaciones del ACMG.

• Sistema de priorización de variantes con la integración del fenotipo (términos HPO) y patogenici-
dad (guías ACMG)

• Actualización constante de bases de datos genéticas y clínicas para la anotación de variantes, 
garantizando precisión y �abilidad en el análisis terciario.

• Informes de resultados genéticos personalizables 

INPUT GeneBytes X ANÁLISIS DE CALIDAD OUPUT GeneBytes X

FASTQ, BAM, VCF

CHECKPOINTS

COBERTURAS

INFORMES BIOINFORMÁTICOS

INFORME

CLÍNICO

WORKFLOW DIAGNÓSTICO con GeneBytes X

GeneBytes X

ANÁLISIS BIOINFORMÁTICO ANÁLISIS, PRIORIZACIÓN E INTERPRETACIÓN DE VARIANTES

FILTRADO DE VARIANTES

• BBDD poblacionales
• BBDD clínicas
• Variant DB
• Fenotipo-genotipo 
• Guías ACMG
• Bibliografía
• Consecuencia
• Herencia
• Algoritmos in silico

VARIANTE/S

CANDIDATAS

GeneBytes X



INPUT G-NIPT ANÁLISIS DE CALIDAD OUPUT G-NIPT

FASTQ
FRACCIÓN FETAL

MÉTRICAS POR CROMOSOMA
INFORME

AUTOMÁTICORIESGO DE ANEUPLOIDÍAS

G-NIPT

• La aplicación G-NIPT permite detectar aneuploidías en todos los cromosomas y microde-
leciones de hasta 6 Mb en el feto a partir de una muestra de sangre materna mediante 
secuenciación de genoma completo a baja cobertura.

• Proceso de cómputo integrado para la detección de aneuploidías con marcado CE-IVD 
como clase C de acuerdo a la nueva IVDR para todos los cromosomas y microdeleciones 
hasta 6 Mb.

• G-NIPT dispone de una interfaz intuitiva y optimizada para los datos generados a partir 
de NIPT-GeneSGKit® y está diseñada para ser manajeda sin conocimientos de bioinformá-
tica.

• Entrega de resultados con información detallada de:

◦ Porcentaje de fracción fetal
◦ Riesgo de aneuplodia para todos los cromosomas
◦ Riesgo de presencia de microdelecciones
◦ Resultados en formato grá�co y tabla

• Modelos de informe personalizables.

SCREENING DE ANEUPLOIDÍAS con G-NIPT

WOK X

ANÁLISIS BIOINFORMÁTICO DESCARGA DE INFORMES



• Test no invasivo de estrati�cación de población general identi�cando mujeres de alto 
riesgo a desarrollar un cáncer de mama mediante un algoritmo que incluye modi�cadores 
de riesgo genético, historia familiar, densidad mamaria y otros factores y antecedentes.

• Introducción de los datos del paciente de manera rápida y sencilla.

• Proceso de cómputo del algoritmo integrado y automatizado.

• Entrega de resultados con información detallada.

◦ Riesgo total de desarrollar cáncer de mama según Brecanrisk.
◦ Riesgo fenotípico.
◦ Riesgo genotípico.
◦ Riesgo de desarrollar cáncer de mama a los 5 años basado en la edad.
◦ Riesgo vital de desarrollar cáncer de mama.
◦ Descripción de metodología.

BRECANRISK

MODELOS DE INFORME PERSONALIZABLES

GeneBytes XG-POOL

X X X

X X X

X

G-NIPT BRECANRISKWOK XESPECIALIDAD / MÓDULO

PANELES/EXOMA/MT

SCREENING PRENATAL

BRECANRISK



CALIDAD
LA CALIDAD ES NUESTRO COMPROMISO CON LA SOCIEDAD

Nuestra solidez y �abilidad quedan avaladas por diversos programas de acreditación y certi�cación nacionales e 
internacionales. De igual manera, la participación continua en programas de evaluación externa de la calidad 
garantiza el excelente desempeño de nuestro personal, equipos y ensayos.

Los servicios de diagnóstico que ofrecemos están respaldados por la certi�cación ISO 9001 y acreditación ISO 
15189 propia de los laboratorios clínicos. Además, disponemos de la acreditación ISO 17025 que nos permite 
garantizar la máxima �abilidad de nuestros ensayos agroalimentarios.

ISO 9001 · ISO 17025  · ISO 15189

Como fabricantes de producto sanitario para diagnóstico in vitro estamos orgullosos de contar con nuestros kits 
GeneSGKit® basados en tecnología de resecuenciación dirigida y de nuestro software GeneSystems©, herramien-
ta para el cómputo y análisis de datos siendo, además, productos sanitarios con marcado CE-IVD que clasi�can 
como Clase C conforme al Reglamento (UE) 2017/746.

Nuestro compromiso ambiental contempla todas las actividades desarrolladas en nuestras instalaciones y con la 
garantía de la certi�cación ISO 14001.  
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HITOS

2003
Apertura división biomédica 

2005
Participación en el mayor proyecto de secuenciación 

de genomas realizado en España “International Tomato 
Genome Sequencing Project”

2006
Inauguración IVGEN (Instituto Valenciano de Genética)

2006
Certi�cación ISO9001 para unidades de 

secuenciación Sanger

2011
VENOMICS: Aprobación proyecto FP7 de secuenciación 

masiva de toxinas para el desarrollo de nuevos fármacos 
basados en sustancias venenosas

 2014
Lanzamiento de GeneSystems, una innovadora herramienta 

de análisis e interpretación de datos masivos

2014
Obtención certi�cado CLIA-USA

2014
Registro del primer producto con marcado CE 

para diagnóstico (Kits de secuenciación masiva)

2015
Certi�cación ISO13485 para la fabricación 

de productos sanitarios para diagnóstico in vitro

2015
Preconception Genepro�le

2018
Preconception Focus Genepro�le

2019
Publicación de puntos de corte para FISH

 automatizado en espermatozoides

2020
Preconception Optimized Genepro�le

2016
Concesión 3 proyectos H2020: GOODBERRY, 

DESIREE y LIQBIOPSENS

1998
Creación de Sistemas Genómicos

2005
Fusión con el Institut de Genètica Mèdica i Molecular (IGEM)

2006
Nueva sede en el  Parque Tecnológico de Valencia

2006
Certi�cación ISO9001 para la unidad de diagnóstico 
genético preimplantación

2011
LIFE: Concesión de proyecto LIFE: Desafío integral 
al cáncer de mama

2012
Acreditación ISO15189 en el área de diagnóstico 
genético preimplantación

2013
FRAILOMIC: Aprobación proyecto FP7 para la aplicación 
de biomarcadores para determinar los factores de fragilidad

2014
Obtención de la licencia de fabricantes de producto sanitario 
(Kits de secuenciación masiva) otorgado por la AEMPS

2014
Creación de la primera patente, resultado del proyecto LIFE

2015
Obtención sello Pyme Innovadora

2015
Ampliación de la licencia de fabricantes de producto sanitario (software de análisis 
bioinformático) otorgado por la AEMPS

2015
Servicio de biopsia Láser

2020
Kits y servicios de detección de
 Sars-Cov-2

2016
Registro del software GeneSystems© con marcado CE para producto 
sanitario

2018
Primer curso de especialización universitaria en biopsia embrionaria

2019
Creación y Lanzamiento de GeneBytes

2021
Preconception Universal Genepro�le

2022
Creación y lanzamiento de HubExome Plus Panel GeneSGKits

2024
Lanzamiento de GeneBytes X 

2024
Lanzamiento de WOK X

2017
Ampliación del rango del SG BabyTest:

Lanzamiento de la versión avanzada



HITOS

SOLICITE INFORMACIÓN
Tel (+34) 961 366 150
info@sistemasgenomicos.com
www.sistemasgenomicos.com


