GeneSystems®

S SISTEMAS GENOMICOS

GENOMICA
AL ALCANCE
DE TU MANO

Plataforma integral para la
gestidon y analisis de datos de NGS



En la rutina de laboratorio

¢ Plataforma cloud-based: no requiere instalacién
de software.

e Subida y descarga de resultados rapida y
sencilla.

¢ Analisis bioinformatico de resultados a partir de
FASTQ, BAM y VCF.

¢ Informe exhaustivo del proceso de cémputo.

e Optimizacion de recursos: soporte en la prepara-
cién de los pools de librerias no equimolares previa a
la secuenciacion.

e Visualizacion de los resultados de computo
mediante la aplicacién correspondiente.

En investigacidén

® Paneles de genes, exoma o genoma mitocondrial:
Visualizacion e interaccion con los resultados

obtenidos mediante NGS.

e Anotacién de las variantes frente a las
principales bases de datos publicas y privadas.

¢ \/ersatilidad de filtrado.

e Analisis simultaneo de trios o familias.

Miles de analisis ’

Miles de variantes AN
analizadas N

En diagnoéstico

e Plataforma y pipeline Bioinformatico CE-IVD como
clase C de acuerdo a la nueva IVDR. 1ISO13485 para el
disefio de software bioinformatico para estudios de
NGS.

¢ |[dentificacidon de SNVs e indels, CNVs, SVs, elemen-
tos Alu y variantes en el genoma mitocondrial.

e Optimizacién del tiempo de analisis: Estudio simulta-
neo de trios o familias.

e Anotacién completa para la clasificacion de variantes:

- Variant DB (base de datos propia de variantes clasificadas).
- Bases de datos de referencia publicas y privadas (ClinVar,

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

impacto estructural proteico, conservacion evolutiva y
splicing.

- Indicadores de patogenicidad vinculados a articulos
cientificos.

¢ |GV integrado para analizar el entorno genémico de
manera grafica.

¢ Posibilidades de filtrado extensas, incluyendo
la generacion de paneles de genes virtuales a
partir de términos HPO.

¢ Clasificacion automatica de las variantes en funcién
de las recomendaciones del ACMG.

e Sistema de priorizacién de variantes con la integra-
cién del fenotipo (términos HPO) y patogenicidad (guias
ACMGQG).

¢ Informes de resultados genéticos personalizables.
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CARACTERISTICAS DE GENESYSTEMS®

Infraestructura integral para el andlisis secundario de datos provenientes de distintas plataformas de NGS.
Automatizacion de todo el proceso de analisis del dato.

Analisis bioinformatico agil: datos genéticos y clinicos a partir de pipelines de disefo propio y bases de datos
actualizadas.



CASOS DE USO GENESYSTEMS®

DIAGNOSTICO GENETICO




e Aplicacion para la preparacion de pools equilibrados entre librerias generadas mediante
distintos GeneSGKit®.

e Permite optimizar al maximo los recursos del laboratorio en los procesos de secuenciacion.

e Aplicacién para la subida de archivos rapida y eficiente disefada para la configuracion del
tipo de computo bioinformatico.

e |aherramienta esta optimizada para ejecutar el proceso de computo a partir de FASTQ, BAM
y VCF.

e Ofrece una conexién directa con los sistemas de cdmputo bioinformatico en cloud y con las
aplicaciones especificas de cada tipo de estudio.

G-BitSpace

e Descarga de ficheros y resultados




Analisis de datos de NGS de ADN nuclear y genoma mitocondrial

Visualizacién por proyectos y muestras asociadas.
Informacién basica del tipo de analisis, estatus y fecha de creacion.

Posibilidad de generar filtros personalizados y guardarlos por grupo. Permite también guardar el
algoritmo diagndstico aplicado en cada caso.

Anotacion de la informacion de bases de datos de referencia como ClinVar, HGMD, gnomAD, OMIM,
etc.

Customizacion para la visualizacion de resultados mediante desplegables ocultables.

Anotacién en transcritos de referencia segun el consorcio MANE, incluyendo la seleccion de transcri-
tos considerados clinicamente relevantes por el equipo clinico de Sistemas Gendmicos - Synlab.
Ademas, anotacion de la informacion minima del resto de transcritos de cada variante.

Visualizacion de CNVs, translocaciones, inversiones y elementos ALU.
Visualizacion grafica del contexto genémico de la variante.

Graficos para visualizar de forma rapida y sencilla las frecuencias alélicas poblacionales, significado
clinico de la variante segun las bases de datos vy literatura asociada.

Priorizacion personalizada de variantes a partir de listados de genes asociados a una patologia y/o
términos HPO.

Posibilidad de clasificar variantes y guardar clasificaciones para futuros analisis.

Visual de coberturas informativa, incluyendo porcentaje de region cubierta, exones incluidos y
excluidos del andlisis.

OBTEN LA MAXIMA INFORMACION DE DATOS

PROCEDENTES DE PLATAFORMAS NGS: ﬁﬁﬁ SOPORTE
ESPECIALIZADO EN
PANEL DE GENES
=XoMA f?ﬁ TODO EL PROCESO

GENOMA MITOCONDRIAL



Caracterlisticas Técnicas

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

e |dentificacién de SNVs e indels, CNVs, SVs, elementos ALU y variantes en genoma mitocondrial.

e Inclusién de regiones codificantes y no codificantes capturadas asi como regiones flanqueantes
intronicas y UTR (20 pb downstream 'y upstream).

e Cribado de CNVs empleando repositotios de controles inter-run, maximizando la fiabilidad del
resultado.

e Optimizacién del tiempo de analisis: Estudio simultaneo de trios o familias.

e Anotacion completa para la clasificacion de variantes: Variant DB, bases de datos de referencia,
predictores in silico, articulos cientificos, etc.

e |GV integrado para analizar el contexto genémico de las variantes.

e Posibilidades de filtrado extensas, incluyendo la posibilidad de generar paneles de genes virtuales
a partir de términos HPO.

e C(Clasificacion automatica de las variantes en funcion de las recomendaciones del ACMG.

e Sistema de priorizacion de variantes con la integracion del fenotipo (términos HPO) y patogenici-
dad (guias ACMG)

e Actualizacién constante de bases de datos genéticas y clinicas para la anotacion de variantes,
garantizando precision y fiabilidad en el andlisis terciario.

¢ Informes de resultados genéticos personalizables

WORKFLOW DIAGNOSTICO con GeneBytes X

INPUT GeneBytes X ANALISIS DE CALIDAD FILTRADO DE VARIANTES OUPUT GeneBytes X

© BBDD poblacionales
© BBDD clinicas

o e Variant DB =
N o Fenotipo-genotipo
k i E * Guias ACMG
* Bibliografia
GeneBytes X e Consecuencia =
© Herencia
© Algoritmos in silico
CHECKPOINTS VARIANTE/S INFORME
FASTQ, BAM, VCF COBERTURAS CANDIDATAS % CLINICO

INFORMES BIOINFORMATICOS

ANALISIS BIOINFORMATICO ANALISIS, PRIORIZACION E INTERPRETACION DE VARIANTES



G-NIPT

e Laaplicacién G-NIPT permite detectar aneuploidias en todos los cromosomas y microde-
leciones de hasta 6 Mb en el feto a partir de una muestra de sangre materna mediante
secuenciacion de genoma completo a baja cobertura.

e Proceso de computo integrado para la deteccién de aneuploidias con marcado CE-IVD
como clase C de acuerdo a la nueva IVDR para todos los cromosomas y microdeleciones
hasta 6 Mb.

e G-NIPT dispone de una interfaz intuitiva y optimizada para los datos generados a partir
de NIPT-GeneSGKit®y esta disefiada para ser manajeda sin conocimientos de bioinforma-
tica.

¢ Entrega de resultados con informacién detallada de:
o Porcentaje de fraccion fetal
o Riesgo de aneuplodia para todos los cromosomas
o Riesgo de presencia de microdelecciones
o Resultados en formato grafico y tabla

e Modelos de informe personalizables.

SCREENING DE ANEUPLOIDIAS con G-NIPT

INPUT G-NIPT ANALISIS DE CALIDAD OUPUT G-NIPT
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BRECANRISK

e Test no invasivo de estratificaciéon de poblacion general identificando mujeres de alto
riesgo a desarrollar un cancer de mama mediante un algoritmo que incluye modificadores
de riesgo genético, historia familiar, densidad mamaria y otros factores y antecedentes.

¢ Introduccion de los datos del paciente de manera rapida y sencilla.
e Proceso de computo del algoritmo integrado y automatizado. @

e Entrega de resultados con informacion detallada.

o Riesgo total de desarrollar cancer de mama segun Brecanrisk.

> Riesgo fenotipico.

> Riesgo genotipico.

o Riesgo de desarrollar cancer de mama a los 5 afios basado en la edad.
o Riesgo vital de desarrollar cancer de mama.

o Descripcion de metodologia.

MODELOS DE INFORME PERSONALIZABLES

ESPECIALIDAD / MODULO G-POOL WOK X GeneBytes X G-NIPT BRECANRISK

PANELES/EXOMA/MT X X X

SCREENING PRENATAL X X X

BRECANRISK X




LA CALIDAD ES NUESTRO COMPROMISO CON LA SOCIEDAD

Nuestra solidez y fiabilidad quedan avaladas por diversos programas de acreditacion y certificacion nacionales e
internacionales. De igual manera, la participacién continua en programas de evaluacion externa de la calidad
garantiza el excelente desemperio de nuestro personal, equipos y ensayos.

Los servicios de diagndstico que ofrecemos estan respaldados por la certificacion ISO 9001 y acreditacion ISO
15189 propia de los laboratorios clinicos. Ademas, disponemos de la acreditacion ISO 17025 que nos permite
garantizar la maxima fiabilidad de nuestros ensayos agroalimentarios.

ISO 9001 - ISO 17025 - ISO 15189

Como fabricantes de producto sanitario para diagnostico in vitro estamos orgullosos de contar con nuestros kits
GeneSGKit® basados en tecnologia de resecuenciacion dirigida y de nuestro software GeneSystems®, herramien-
ta para el computo y andlisis de datos siendo, ademas, productos sanitarios con marcado CE-IVD que clasifican
como Clase C conforme al Reglamento (UE) 2017/746.

Nuestro compromiso ambiental contempla todas las actividades desarrolladas en nuestras instalaciones y con la
garantia de la certificacion ISO 14001.
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Preconception Focus Genepg)fig 2019
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2019 o ® y A
Publicacion de puntos de corte para FISH 2020
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2020 ® ‘ Sars-Cov-2
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SISTEMAS
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SOLICITE INFORMACION

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



