SISTEMAS
GENOMICOS

ASCIRES

SG ARRAYS

Desde 2012 analizamos muestras enviadas desde todos los continentes, con
las cuales elaboramos nuestra propia base de datos de variantes que ya
incluye miles de entradas, reflejando la diversidad genémica poblacional.

Amplia experiencia en estudios de consanguinidad, identificando los
genes incluidos en frandes regiones de pérdida de heterocigosidad
(LOH) e identificando las enfermedades recesivas asociadas.

Eficiencia diagnéstica similar a la reportada en la literatura cientifica.
Laboratorio con la certificacién del European Molecular Genetics

Quality Network (EMQN) para el andlisis constitucional mediante
microarrays.

Alta resolucién en la deteccién de pérdidas, ganancias y LOHs cromosémicas




Aplicaciones de los arrays al diagnéstico pre- y postnatal

e Desde 2010, los arrays representan |la primera opcién en el diagnéstico de enfermedades consti-
tucionales que incluyen fenotipos como discapacidad intelectual, autismo o malformaciones con-
génitas.

* Permite detectar ganancias y pérdidas de material genético con una alta resolucién y con un
cardcter pangendmico.

Los beneficios en términos de seguridad ?enética, sensibilidad y reproducibilidad del andlisis
mediante cariotipo molecular se basan en la alta resolucién para detectar alteraciones genéticas.

* La eficiencia diagnéstica en estudios para este tipo de enfermedades se incrementa en un
15%-20% respecto al cariotipo convencional ya que aumenta en mds de 100 veces la resolucién e
incluye la deteccién de translocaciones cripticas no equilibradas, pérdidas de heterocigosidad y
pueJe detectar también mosaicismos con un limite del 20%. Aunque el coste bruto de un cariotipo
molecular o gendmico es superior a la técnica convencional de cariotipo, la aplicacién de Fos
arrays como primera opcién de andlisis en estudios prenatales y constitucionales, especialmente
en los casos de malformaciones congénitas, discapacidad intelectual y autismo, es claramente
rentable debido a su mayor eficiencia 'y a que evita la realizacién de un nimero de pruebas clini-
cas complementarias que incrementan el coste final del diagnésticoz#

» Aunque los CGH-arrays se han utilizado tradicionalmente en el diagndéstico constitucional de
variantes del nimero de copias, en la actualidad se implementan arrays basados en SNPs que
pueden competir en resolucién y que estén orientados a completar el diagndstico afiadiendo la
deteccidén de nuevos reordenamientos genéticos como la tripleidia o las regiones de disomia
uniparental (UPD)S.

o La aplicacién de los microarrays al estudio de muestras prenatales (restos abortivos, vellosidades
coriales y liquido amnidtico) también presenta una capacidad de identificacién de alteraciones
muy superior a la del cariotipo convencional, especialmente en aquellos fetos con anomalias eco-
grdficas®”. Los microarrays de Ultima generacién orientados a este tipo de diagnéstico reducen los
hallazgos de variantes de significado incierto y aumentan la resolucién en aquellas regiones
gendmicas asociadas a enfermedades conocidas reduciendo la incertidumbre de los hallazgos no
esperados y, por lo tanto, los tiempos de respuesta en el diagndstico.
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Nuestros Arrays

Disponemos de dos plataformas de arrays para el disgnéstico prenatal y constitucional.

Principales caracteristicas de las diferentes plataformas

REFERENCIA

CASA SISTEMAS N° DE TIPO DE RESOLUCION DETECTA DETECTAUPDY  DETECTA
COMERCIAL ARRAY GENOMICOS ~ SONDAS SONDAS MEDIA CNVs CONSANGUINIDAD MOSAICOS
> SurePrint G3 180K
8 . LV0998 180.000 CNV 50-65 Kb v >30%
E £ (constitucional)
BT SurePrint G3 180K v2138 180.000  CNV+SNPs 50-65 Kb v v >30%
< 93 CGH+SNP
(constitucional)
CytoScan HD
(e LV3489 2.700.000 CNV-+SNPs 10-25Kb v v >20%
- constitucional)
x g
<
%o CytoSean750K \z490  750.000  CNV-+SNPs 50-65Kb v v >20%
E’E (constitucional)
[}
< f, LV3491 166.000 CNV+SNPs >100 kb en 396 v v >20%
o . regiones patolégicas
o Ptima g>500 Eb en r%sto !

(prenatal) del genoma

Recuerde: Algunos de nuestros arrays permiten que el peticionario realice el andlisis de la muestra a través del programa
de andlisis de acceso libre desde la p&gina web del fabricante. Consultenos.

Affymetrix®

é




Estudios prenatales

* Caracterizacién de reordenamientos en muestras prenatales con el array especifico CytoScan
Optima.
¢ Indicacién: anomalias ecogrdficas, cribado bioqufmico del primer trimestre con riesgo intermedio

o alto, NIPT con posib|e qneup|oio||'<1 o resultado no conc|uyente.
o Aplicacién: deteccién de aneuploidias de todos los cromosomas, reordenamientos desequilibra-

dos, sindromes de microdelecién /duplicacién y disomia uniparental.

Tipo de muestra Envio Resultados
Biopsia corial, liquido Trdnsito méximo 4 dias. 5 dias laborables. Segun
amnidtico o restos abortivos. (en envios superiores a 72h, criterios de calidad de la
refrigerar la muestra de 4-8°C). muestra.

+
Sangre materna.

* El protocolo de trabajo incluye el cultivo celulary un estudio previo mediante QF-PCR de la mues-
tra fetal y materna para descartar aneuploidias frecuentes y contaminacién materna.

Array OPTIMA prenatal
- Aneuploidias resto de cromosomas,

QF-PCR: contaminacién
Aneuploidias 13,18, 21, X e Y, triploidia, sindromes de
contaminacidn materna. microde|ecio’n/o|up|icotoio’n, disomia
Prenatal Uniparenta|.
invasivo - Sensible para la deteccién de
(VC, LA, RA) et mosaicismos y
P contaminacién materna.

Inversiones, translocaciones equi|ibrctdas,
cromosomas marcadores.
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Estudios postnatales

Se aplican a la caracterizacién de reordenamientos en pacientes con discapacidad intelectual,

autismo o malformaciones congénitas.
Permite la determinacién del grado de consanguinidad e identificacién de genes candidatos en

patologias recesivas.

Facultativo solicitante

Sistemas Gendmicos

Datos clini
R e Solicitud de

estudio online

Antecedentes y envio de
familiares muestra
Descripcién

fenotipica

Procesamiento Estudio de arrays
de muestra - CytoScan HD
Preferentemente (Affymetrix)
50”%(9 - CytoScan 750
peritérica (Atfymetrix)
(conozea las il
caracteristicas - 180K (Agilent)
e ) 180K +SNPs
(Agilent)

Envio de
resultados
a través de
plataforma
online

30 dfas.

Nuestros especialistas podrén contactar con Usted para valorar la alternativa que mejor se ajusta a su caso particular

Ejemplo de informe
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Alteraciones detectadas por los
arrays disponibles en Sistemas Genémicos

Aneuploidias
(trisomia/monosomia)
Triploidia (69XXX /
Translocaciones
desequilibradas

Anillos cromosémicos con
desbalance

Mosaicismo de cualquier
cromosoma

Disomia uniparental
(UPD) de cualquier
cromosoma

Enfermedades
asociadas a varias
regiones genémicas
Autismo

CROMOSOMA 1

Monosomia 1p36
Delecién 1p34.2-p34.3
Delecién 1p31.3-p32.2
Microdelecién 1g21.1
Microduplicacién 1921.1
Delecién 1q24-q25

Van der Woude
(delecién 1932.2-q32.3)
Delecién 1941-q42.12
Delecién 1943-q44

CROMOSOMA 2

Blefarofimosis, ptosis y
epicantus inverso
ququidqctﬂia—retraso
mental

Feingold
Hipotonia-cistinuria
Holoprosencefalia 2
Holoprosencefalia 6
Malformacién de mano
hendida - pie hendido 5
Nefronoftosis 1

Delecién 2p15-plé.1
Delecién 2p14-pl15
Delecién 2p12-pll.2
Delecién 2q13
Mowat-Wilson
Microdelecién 2g23.1
Microduplicacién 2¢23.1
Delecién 2g31.1-q31.2
Delecién 2q32-33.1

Anoftalmia sindrémica 3
Blefarofimosis, ptosis y
epicantus inverso
Dandy-Walker
Malformacién de mano
hendida - pie hendido 4
Delecién intersticial
3p25

Delecién 3p21.31
Delecién 3pil.2-pl2.1
Delecién 3q13.31
Delecién 3g22.1-q25.2
Delecién 3q27.3
Microdelecién 3g29
Microduplicacién 329

Wolf-Hirschhorn (4p-)

Axenfeld Rieger
Delecién 421
Delecién 4g21.3
Microdelecién 431
Delecién 4q34.1-935.2

CROMOSOMA 5

Cri du Chat
Cornelia de Lange
Sotos

Duplicacién 5p13
Delecién 5q14.3-q15

Microdelecién
5435.2-q35.3

Microduplicacién
5q35.2-935.3

Diapetes neonatal
transitoria (UPDé
paterna

Displasia cleidocraneal
Displasia mesomélica,
tipo Savariayan
Prader-Willi asociado al
cromosoma 6

Delecién 6p25
Microdelecién 6ql1-ql4
Delecién 6913-q14
Delecién 6914.1-q15
Delecién 69161
Microdelecién6q24-925
Delecién 6925

Delecién 6925.2-925.3

CROMOSOMA 7
Silver-Russell (UPD7
materna

Cefalopolisindactilia de
Greig

Ho\oprosencefa\iq 3
Malformacién de mano
hendida - pie hendido 1
Saethre-Chotzen
Williams-Beuren
Dup\icacién 7p22.1]
Delecién7pl14.]
Delecién 7q11.23
Dup\icacio’n 7q11.23
Delecién 7q21.3
Delecién 7922.2-922.3
Delecién 7933-q35

CROMOSOMA 8

Trisomia 8 en mosaico
CHARGE

Cromosoma 8
recombinante

Langer Giedion o
Trico-rino-faléngico de
tipo 2

Delecién 8p23.1
Duplicacién 8p23.1
Delecion 8p21
Duplicacién 8912
Delecién 8g21.11
Delecién 8q22.1
Delecién 8q22.2

CROMOSOMA 9

Holoprosencefelia 7
Kleefstra

Ufia-rétula
Microdelecién 9p
Delecién 9p24.3
asociada a disgenesia
gonadal 46 XY

Delecién 9p13.3-pl3.]
Delecién 9922.3
Delecién 9931.1-q31.3

DiGeorge tipo 2
Hipoparatiroidismo,
sordera y enfermedad
renal

Enfermedad de
Hirschprung
Malformacién
split-hand /foot 3
Delecién 10922-q23
Microdelecién 10926

CROMOSOMA 11

Beckwith-Wiedemann
(UPDT1 paterna)

Silver-Russell GUPDH
materna/duplicacion
11p15)

Jacobsen
Potocki-Shaffer
WAGR

WAGRO
Microdelecién
homocigota 11p15-pl4
Aniridia

Delecién 11p13
Delecién 11913.1

CROMOSOMA 12

Noonan
Pallister-Killian
Delecién 12q13.11
Duplicacién 12q13
Delecién 12q14
Delecidn 12q24.31

CROMOSOMA 13

Patau (trisomia 13)
Holoprosencefalia 5

Microdelecién terminal
13934

Kagami-Ogata (UPD14
paterna)

Temp|e (UPDM materna)
Anoftalmia sindrémica é
Delecién 14q12-q22.1
Delecién 14q32.2
Delecién 14q32.33

CROMOSOMA 15

Angelman

Prader-Willi

Hernia diafragmatica
congénita

Delecién 15q11.2
Duplicacién 15q11-q13
Delecién 15913.2-q13.3
Delecién 15q13.3
Delecién 15q14
Delecién 15g21.1-g21.2
Microdelecién 15q24

Microduplicacién 1524
Delecion 15q24.1
Delecién 15q24.3- q25.2
Delecién 1526
Delecién 15g26.1

CROMOSOMA 16

Alfa talasemia y retraso

mental ligado al
cromosoma 16
Enfermedad renal
poliquistica infantil
severa con esclerosis
tuberosa
Rubinstein-Taybi
Microdelecién 16p13.3
Duplicacién recurrente
16p13.11

Microdelecién recurrente

16p13.11
Microdelecién
16p11.2-p12.2
Microduplicacién
16p11.2-p12.2
Delecién 16p12.]
Townes-Brocks
Delecién 16q12-q13
Microdelecién 16g22.1

Microduplicacién 16g22.1

Delecion 16924.1
Delecion 16924.3

CROMOSOMA 17

Charcot-Marie-Tooth
tipo 1A

Displasia campomélica
Koolen-De Vries
Miller-Dieker
Neuropatia hereditaria
con susceptibilidad a la
pardlisis por presién
Potocki-Lupski
Smith-Magenis
Microdelecién 17p13.3
Microduplicacién 17p13.3
Delecién 17p13.1
Microdelecién 17q11.2
Microduplicacién 17q11.2
Microdelecién 17q12
Microduplicacién 17q12
Microdelecién 17921.31
Microduplicacién
172131

Delecién 17q22-q23.2
Microdelecién

17923.1-q23.2
Microduplicacién
17923.1-q23.2

Delecién 17¢23.2
Microdelecién
17q24.2-024.3
Microduplicacién
17924.2-q24.3

CROMOSOMA 18

Edwards (trisomia 18)
Delecisn 18p

Delecién 18q

Atresia aural congénita
Holoprosencefelia 4
Inversién pericéntrica del

cromosoma 18
Pitt—Hopkins
Delecién 18q12.3

CROMOSOMA 19

Duplicacién terminal
19p13.3

Microdelecién 19p13.13
Microduplicacién
19p13.13

Delecisn 19p13.2
Delecién 19p13.12
Delecién 19p13.11
Duplicacién 19912-q13.2
Delecién 1991311
Delecién 19913.2

CROMOSOMA 20

Alagille 1

Delecién 20p13
Delecién 20p12.3
Delecién 20q13.33

Pseudohipoparqtiroidism
o (UPD20 paterna)

CROMOSOMA 21

Down (trisomia 21)
Holoprosencefalia 1
Delecién 2122

Cat-Eye

DiGeorge
Opitz-GBBB
Velocardiofacial
Duplicacién 22q1
Microdelecién distal
22ql1.2

Microdelecién 22q13.3

Turner (monosomia X)
Triple X (XXX)
Klinefelter (XXY)

Jacob (XYY)

Cambio de sexo 46,XY 1
Delecién genes
contig?uos de ictiosis
complicada ligada al X
Distrofia muscular de

Duchenne (por delecién
del gen DMD)

Duplicacién MECP2

Displasia mesomélica de
Langer

Talla baja idopdtica
Discondrosteosis de
Leri-Weill

Retraso mental ligado al
X con
panhipopituitarismo
Retraso mental
sindrémico ligado al X
tipo Turner
Microdelecién Xp21
Microdelecién Xp11.3
Duplicacién
Xpl1.23-p11.22

Delecién Xqll.l
Microdelecién Xq28
Duplicacién Xq28

Nota: Algunas de las enfermedades ademds de por deleciones o duplicaciones, pueden ser causadas por mutaciones puntuales en la
secuencia de ADN. Los arrays no permiten la deteccién de este tipo de alteraciones. Consulte nuestro catélogo de estudios de secuencia-

cién Sanger y NGS.



Informacidén de interés

Para una correcta interpretacién de las variantes detectadas en los estudios de cariotipo molecu-
lar mediante microarrays es muy importante conocer la informacién relativa al motivo de estudio
asf como los datos clinicos mds relevantes del paciente.

o Liquido amnidtico (10-20 ml) y sangre materna en EDTA (3 ml).
» Vellosidad corial y sangre materna en EDTA (3 ml).
* Restos abortivos en fresco, congelados o parafinados.”

+ Sangre de ambos progenitores en EDTA (3 ml) si se solicita estudio de estos
(suplemento).

" El tiempo de respuesta es mayor en estas muestras, consultar condiciones en muestras parafinadas.

* Sangre periférica en EDTA (3 ml).
+ Sangre de ambos progenitores en EDTA (3 ml) si se solicita estudio de estos (suplemento).

 ADN (consultar caracteristicas).

Solicitud de estudio

¢ Consultar las instrucciones de envio, disponibles en nuestra web.

* Registro de muestras y descarga de formulario de peticién a través de la
plataforma online.
* Envio de muestra junto con formulario de peticién y consentimiento informado a:

Sistemas Gendmicos

Unidad de Citogenémica

Servicio de Arrays

Parque Tecnolégico de Valencia

Ronda G. Marconi 6

46980 Paterna, Valencia, Espaiia

Telf.: (+34) 961366 150 - Fax: (+34) 961 366 151
www.sistemasgenomicos.com



Sistemas Genémicos (Grupo ASCIR

ES) SG ARRAYS

Sistemas Genémicos (Grupo ASCIRES) es una organizacién lider en el andlisis de
ADN y ARN en Espafia, siendo la Gnica a nivel nacional que cubre todo el ciclo de
vidadelserhumano,desdelosgametoshastaeldeceso.Pioneraenla
secuenciacién masivay en la utilizacién de tecnologia de este tipo, su misidén es
poner al servicio de la sociedad la investigacién genética. Sistemas Genémicos
(Grupo ASCIRES) colabora en distintos proyectos a medida de I+D+i, con el
objetivo de ofrecer esa nueva investigacién a la industria y a la sociedad. El activo
mds importante son los més de 100 profesionales que integran la organizacién, ya
que cuentan con una amplia experiencia en el campo Ee la bilogfa molecular,
bicinformdtica, medicina y genética.

Sistemas Genémicos (Grupo ASCIRES) constituye la divisién de genética del
Grupo Biomédico ASCIRES, centra su actividad en diagnéstico y tratamiento,
reinvirtiendo anualmente una media del 20% de los beneficios en I+D+i, lo que
permite estar a la vanguardia en incorporacién de tecnologia y los Gltimos avances
cientificos. Todo ello con un equipo de 700 personas trabajando en medicina
personalizada que comparten sefias de identidad: vocacién por el paciente,
pasién por la innovacién tecnolégica y humanizacién del tratamiento

Apertura divisién biomédica

Participacién en el mayor proyecto de secuenciacién de
genomas realizado en Espafia “International Tomato Genome
Sequencing Project”

Inauguracién IVGEN (Instituto Valenciano de Genética)

| 2006
Certificacién 1ISO9001 para unidades de secuenciacién
NelileSg

Creacién de Sistemas Gendmicos
Fusién con el Institut de Genética Médica i Molecular (IGEM)
Nueva sede en el Parque Tecnolégico de Valencia

Certificacién ISO9001 para la unidad de diagnéstico genético
preimplantacién

LIFE: Concesién de proyecto LIFE: Desafio integral al céncer de
mama

VENOMICS: Aprobacién proyecto FP7 de secuenciacién
masiva de toxinas para el desarrollo de nuevos farmacos
basados en sustancias venenosas

Lanzamiento de GeneSystems, una innovadora herramienta
de andlisis e interpretacién de datos masivos

Obtencién certificado CLIA-USA

Registro del primer producto con marcado CE para
diagnéstico (Kits de secuenciacién masiva)

Certificacién 1S013485 para la fabricacién de productos
sanitarios para diagndstico in vitro

Concesion 3 proyectos H2020: GOODBERRY, DESIREE y
LIOBIOPSENS

Nace ASCIRES, grupo biomédico

Acreditacién 1SO15189 en el drea de diagnéstico genético
preimplantacién

FRAILOMIC: Aplicacién de biomarcadores para determinar los
factores de fragilidad

Obtencién de la licencia de fabricantes de producto sanitario
(Kits de secuenciacién masiva) otorgado por la AEMPS

Creacién de la primera patente, resultado del proyecto LIFE
Obtencién sello Pyme Innovadora

Amﬁhacio’n de la licencia de fabricantes de producto sanitario
(software de andlisis bioinformatico) otorgado por la AEMPS

Registro del sofware GeneSystems con marcado CE para
producto sanitario

Parque Tecnolégico de Valencia

SISTEMAS
GENOMICOS

ASCIRES

Tel: (

ACREDITACION / CERTIFICACION PARTIC

ENAG ENAC |

Ronda G. Marconi, 6 « 46980 Paterna. Valencia, Espafia

+34) 961 366 150 o Fax: (+34) 961 366 151

infoesistemasgenomicos.com
www.sistemasgenomicos.com

000
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Informacién vélida en el momento de impresién: Septiembre 2017



