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SECUENCIACION MASIVA - NGS

La secuenciacion masiva (NGS) es la tecnologia de analisis
mas avanzada de secuenciacion. Permite en un solo test
analizar un gen, varios genes (paneles) o el exoma completo
en un tiempo y coste reducidos.

APLICACIONES DE NGS

PANELES DE GENES PARA TODAS LAS AREAS
MEDICAS
Los paneles NGS de CGC Genetics consisten en la

secuenciacion simultanea de multiples genes asociados
con una enfermedad o fenotipo particular.

Ofrecemos mas de 200 paneles para todas las especialidades médicas. Todos los paneles NGS disponibles en CGC
Genetics son disefiados por nuestro equipo y actualizados regularmente para incluir genes adicionales, dando lugar a
una elevada tasa de diagndstico.

La lista completa y versiones actualizadas de nuestros paneles esta disponible en www.cgcgenetics.com.

DISEASE EXOME BY CGC GENETICS (Exoma clinico)

El genoma humano contiene 20.000 genes, de los cuales sélo una fraccion se sabe que estan relacionados con
una enfermedad o fenotipo clinico. El Disease Exome es el panel de secuenciacién mas completo disponible en la
actualidad, incluyendo >6000 genes clinicamente relevantes. Esta herramienta de diagnédstico esta disponible para
médicos, con aplicacion en pacientes con un fenotipo incierto, inespecifico o complejo.

El Disease Exome tiene una profundidad media de cobertura de >100X con >95% de las regiones diana cubiertas.

SECUENCIACION COMPLETA DEL EXOMA — WES

La secuenciaciéon completa del exoma (WES) implica la secuenciacion de todas las regiones genédmicas codificantes,
es decir, los exones. El objetivo de la secuenciaciéon WES es buscar

variantes genéticas a lo largo de los 20.000 genes que constituyen el L -
; - ; Indicaciones Clinicas
genoma. Las variantes pueden ser detectadas bien en genes relacionados

con la historia clinica del paciente o bien en genes cuya relacion con la * Historia clinica y familiar
enfermedad no haya sido aun descrita. + Sintomatologia

Para una analisis y clasificacion de variantes mas eficiente, CGC Genetics = . — - —
recomienda WES Trio, es decir, realizar WES en el paciente y en sus Diagnéstico genético dirigido
progenitores. « Andlisis de un sélo gen

De este modo, los progenitores pueden utilizarse como referencia para < * Paneles de genes

descartar variantes benignas, o establecer el origen de cada variante en Exome Sequencing

relacion a ellos, haciendo del WES un método diagndstico efectivo. La
secuenciacion del exoma completo tiene una cobertura de profundidad  *Disease Exome by CGC Genetics
media de 100X, con mas de 90% de las regiones codificantes cubiertas. (Exoma Clinico)



SECUENCIACION DE NUEVA GENERACION (NGS)

ESTUDIO DEL ADN MITOCONDRIAL

En la secuenciacion del exoma sélo se analiza el ADN nuclear, excluyendo el ADN mitocondrial. El genoma mitocondrial
contiene 37 genes implicados en las diferentes enfermedades mitocondriales.

CGC Genetics ofrece un panel para la deteccion de las enfermedades mitocondriales, que incluye el andlisis de la

secuenciacion completa de todo el genoma mitocondrial.

DESCRIPCION TECNICA

1> PREPARACION DE LA MUESTRA

El ADN es extraido de la muestra
recibida.

55 CONFIRMACION DE VARIANTES

En CGC Genetics todas las potenciales mutaciones/
variantes detectadas por NGS son confirmadas
mediante secuenciacion Sanger. El uso de dos
metodologias diferentes para la deteccion de
mutaciones potencialmente patoldgicas permite la
obtencién de un diagndstico clinico muy robusto,

2 > PREPARACION DE LA LIBRERIA DE NGS Y
ENRIQUECIMIENTO DE LAS DIANAS

>

La preparacion de la biblioteca con una
estrategia de enriquecimiento de secuencias
dianas avanzada que permite un flujo de Y
trabajo optimizado y reducir plazos de
respuesta.

3» ALINEAMIENTO E IDENTIFICACION DE VARIANTES
La secuencia resultante esta perfectamente
alineada con el genoma, y las variantes son

identificadas mediante un potente programa
bioinformatico.

elimindndose al mismo tiempo los posibles
artefactos y falsos positivos.

«

g 6> INTEGRACION CLINICA E INFORME
g Los resultados de secuenciacién son analizados

4 > ANALISIS DE DATOS

Las variantes encontradas

por NGS son analizadas para
identificar aquellas patoldgicas
o potencialmente patoldgicas.
La clasificacion de las variantes
esta de acuerdo con las
recomendaciones de ACMG*

e interpretados por nuestros expertos altamente
cualificados y su integracidn clinica hecha por nuestros
genetistas clinicos.

! Richards S et al., Standards and guidelines for the interpretation of sequence variants: a joint consensus recommendation of the
American College of Medical Genetics and Genomics and the Association for Molecular Pathology. Genetics in Medicine. 2015,
17(5):405-24. DOI: 10.1038/gim.2015.30.
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