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PRESENTACION

Sobre Dreamgenics

» Nuestra historia

Dreamgenics es una empresa biotecnoldgica creada en 2011 con el objetivo de desarrollar herramientas
bioinformaticas que permitieran descifrar la informacion contenida en el ADN. Fruto de este trabajo desarrollamos
nuestro software Genome One, con el cual llevamos a cabo todos nuestros analisis bioinformaticos en la actualidad.
Genome One tiene marcado CE-IVD y esta certificado por AENOR en la norma ISO 13485 de productos sanitarios.
Mas de doce afios de experiencia en el analisis de datos gendmicos y transcriptémicos nos permiten ser en la
actualidad una de las empresas espafiolas de mas prestigio en el campo de la bioinformatica.

El hecho de realizar el analisis de datos proveniente de secuenciacién masiva (NGS) utilizando pipelines 'y
herramientas bioinformaticas de desarrollo propio nos proporciona una importante ventaja competitiva frente a otras
empresas del sector, maximizando la informacidn obtenida y aumentando el rendimiento diagndstico de nuestros
estudios genéticos, donde contamos con mas de 350 exomas dirigidos repartidos en nueve especialidades médicas.

Hasta el momento, hemos invertido mas de 1 millén de euros en innovacién y desarrollo, con el objetivo de estar a la
vanguardia en cada uno de los servicios que ofrecemos. En el ambito de la investigacion clinica, destaca nuestra
participacion en proyectos internacionales relacionados con la leucemia linfocitica crénica y su resistencia al
tratamiento (Era-Net TRANSCAN-2) o la deteccidn precoz de la hipoacusia infantil (Interreg V Sudoe), en el que
participamos junto a otras siete entidades de Espafa, Francia y Portugal.

Actualmente, nuestra amplia cartera de servicios nos permite adaptarnos a las necesidades de cada cliente,
ofreciendo siempre un asesoramiento personalizado a lo largo de todo el proceso y un trato cercano y directo,
buscando en todo momento la maxima satisfaccion por el servicio prestado. Una manera de trabajar que nos ha
reportado la confianza de decenas de clientes en hospitales, centros de investigacion y universidades de ocho
paises diferentes.

Si quieres contactar con nosotros, por favor, utiliza una de las siguiente vias:

info@dreamgenics.com
9850881801613 038 948
www.dreamgenics.com



PRESENTACION

Sistema Integral de Calidad

» Certificaciones ISO

La Calidad es la base sobre la que desarrollamos todo nuestro trabajo. Estamos certificados por AENOR en las
normas ISO 9001:2015, UNE-EN ISO 13485:2018 y UNE-ISO/IEC 27001:2017, lo que nos permite ofrecer a nuestros
clientes productos y servicios que cumplen los estandares de calidad mas exigentes.
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Certificado ISO 9001 Certificado ISO 13485 Certificado ISO 27001

» Software Genome One (CE-IVD)

Somos conscientes del impacto que nuestra actividad puede tener en la salud y la calidad de vida de las personas,
por ello nos esforzamos en ofrecer a todos nuestros clientes una cartera de servicios cada vez mas amplia y
productos mas avanzados. Nuestro software Genome One posee marcado CE-IVD (Numero de Licencia: 7157-PS), lo
que certifica que los analisis que realizamos con él se encuentran entre los mas fiables del mercado.

» Registro sanitario

Dreamgenics esta inscrita como centro de diagndstico en el Registro de Centros, Servicios y Establecimientos
Sanitarios del Principado de Asturias con el nimero C.2.5.6./6466.

» Programas Externos de Calidad

Como complemento a nuestros programas internos de calidad, participamos cada afio en diversos esquemas EQA
de EMQN (European Molecular Genetics Quality Network) y GenQA (Genomics Quality Assessment) para diagnostico
genético y bioinformatica, lo que nos permite realizar la intercomparacion de la calidad de nuestros servicios frente a
otros laboratorios y supone una demostracion de nuestro compromiso con desarrollar todos nuestros procesos con
el maximo nivel de exigencia y bajo estrictos estandares de calidad.

EM N@ Gen\ QA=

The European Molecular Genelics Quality Network Member of UK NEQAS consortium



m PRESENTACION

Investigacion e innovacion

» Proyectos [+D+i

Nuestra Misién como empresa biotecnoldgica es poner al alcance de los clinicos e investigadores soluciones
gendmicas y bioinformaticas que ayuden a descifrar las bases moleculares de las enfermedades. Para conseguirlo,
llevamos a cabo diferentes proyectos I+D+i con el objetivo de desarrollar nuevos productos y servicios que ofrecer a
nuestros clientes.

De la misma manera, participamos junto a hospitales y centros de investigacion en proyectos relacionados con la
salud humana en los que contribuimos poniendo al servicio de los investigadores nuestra experiencia en el analisis
de datos NGS.

Proyectos de Proyectos I+D+i I de inversion en I+D+i
investigacion europeos en los ultimos afos

» Colaboraciones académicas y de investigacion

Tenemos firmados convenios marco de cooperacion educativa para la realizacién de actividades de formacion,
asesoramiento e investigacion con la Universidad Europea de Madrid y con la Universidad CEU San Pablo.

Universidad CE Universidad
Europea MADRID San Pablo

» Colaboracion con asociaciones de pacientes

En Dreamgenics estamos comprometidos con trabajar para mejorar la vida de las personas. Por esta razén, tenemos
firmados acuerdos con varias asociaciones de pacientes para impulsar el diagndstico genético de sus
enfermedades, asi como desarrollar proyectos de investigacién y actividades formativas relacionadas con ellas.



Secuenciacion

Equipamiento 08

+ MGISP-100 (IVD)
+ DNBSEQ™-G400 (IVD)

Whole Genome Sequencing 09
» Descripcidn
» Especificaciones
* Requerimientos de muestra
« Condiciones de secuenciacion

Whole Exome Sequencing 1"

» Descripcion

» Especificaciones

* Requerimientos de muestra

« Condiciones de secuenciacion
+ Agilent SureSelect CRE V4

RNA-seq 14

« Descripcion

» Especificaciones

* Requerimientos de muestra

« Condiciones de secuenciacion



m SECUENCIACION

Equipamiento

» MGISP-100 (IVD)

Plataforma de trabajo automatizada para la preparacion de
librerias de secuenciacion y extraccién de acidos nucleicos,
de manera que elimina gran parte de los procesamientos
manuales repetitivos, aumentando la estabilidad de la
preparacion de las librerias y mejorando la eficiencia general
en el laboratorio.

El control de calidad de las muestras y de las librerias se
realiza con un Bioanalyzer 2100.

» DNBSEQ™-G400 (IVD)

Secuenciador de alto rendimiento con capacidad para
secuenciar dos flow cells independientes al mismo tiempo y
con un output maximo de 1.44Th.

Permite la secuenciacion de muestra de WGS, WES, RNA-Seq,
Single cell RNA-Seq, etc.

SE100 55 Gb >85%

PE100 110 Gb >85% 22 h
FCS 550M

PE150 165 Gb >85% 31h

PE300 180 Gb >80% 98 h

SES50 90 Gb >90% 14 h

SE100 180 Gb >90% 25h
FCL 1.800M PE100 360 Gb >85% 35h

PE150 540 Gb >85% 50 h

PE200 720 Gb >75% 107 h



SECUENCIACION m

Whole Genome Sequencing

» Descripcion

Secuenciacion de genoma completo mediante el uso de la tecnologia DNBSEQ™. Los archivos FASTQ se entregan a
través del servidor de Dreamgenics y estan disponibles para su descarga durante 15 dias. De manera opcional,
ofrecemos la posibilidad de realizar el andlisis bioinformatico de los datos.

QC Muestras QC Librerias QC Secuenciacion

RAW
DATA

PREPARACION DE GENERACION DE SECUENCIACION

LA MUESTRA LIBRERIAS

» Especificaciones

Los parametros de secuenciacidén pueden adaptarse a las preferencias del usuario y a las caracteristicas de su
experimento. Igualmente, tenemos disponible un servicio prioritario para muestras urgentes.

Muestras aceptadas & Calidad del servicio

+ Sangre EDTA 00o » Plataforma MGISP-100 (VD)

+ Saliva (kit Isohelix u Oragene) » Secuenciador DNBSEQ-G400 (VD)
+ gDNA * >85% de bases con Q30

Librerias y Secuenciacion Plazo de entrega
* MGIEasy Fast PCR-FREE FS Library V2.0 - Estimado: 20-30 dias laborables
* MGIEasy Fast FS Library V2.0

+ Longitud de lectura PE150
» Eleccion de cobertura (recomendada 30x)

» Requerimientos de muestra

Podemos realizar la extraccion de ADN de muestras de sangre EDTA y saliva en nuestra plataforma MGISP-100 (CE-
IVD). En el caso de que se envie gDNA se deben cumplir los siguientes requerimientos:

Fast PCR-FREE DIN =7 A260/280=1.8-2.0 =20 ul buffer TE =30 ng/pl 100-900 ng

Fast FS DIN =7 A260/280=1.8-2.0 220 pl buffer TE =30 ng/ul 100-1000 ng



SECUENCIACION

» Condiciones de secuenciacion

Para cada tipo de secuenciacién se pueden elegir diferentes condiciones, en funcion de la libreria utilizada y de la
cobertura media deseada. A continuacién, se muestran los outputs recomendados para una cobertura 30x:

MGIEasy Fast PCR-FREE FS Library V2.0 90 Gb PE150 Humano y animales

MGIEasy Fast FS Library V2.0 90 Gb PE150 Humano y animales

*En el caso de rata y raton, una cobertura 30x supone un output de entre 75-90 Gb.

Secuenciacion con PCR vs PCR-free

Existen dos metodologias para la preparacién de librerias en la secuenciacidon de genoma completo, segun incluyan o
no amplificacién PCR. A pesar de requerir un poco mas de muestra inicial, en comparacién con la secuenciacién con
amplificacién por PCR, la metodologia PCR-free tiene la ventaja de no acumular errores, ademas de que permiten
obtener una mayor uniformidad de cobertura y un mayor rendimiento de deteccion de variantes. Por su parte, las
librerias con amplificacién PCR se utilizan cuando la cantidad de ADN de partida es bajo o estd degradado, como en
las muestras FFPE.



SECUENCIACION

Whole Exome Sequencing

» Descripcion

Secuenciacion de exoma completo mediante el uso de la tecnologia DNBSEQ™ y librerias SureSelect de Agilent. Los
archivos FASTQ se entregan a través del servidor de Dreamgenics y estan disponibles para su descarga durante 15
dias. De manera opcional, ofrecemos la posibilidad de realizar el analisis bioinformatico de los datos.

QC Muestras QC Librerias QC Captura QC Secuenciacion

PREPARACION DE GENERACION DE HIBRIDACION Y

a RAW
LA MUESTRA LIBRERIAS CAPTURA SECUENCIACION DATA

» Especificaciones

Los parametros de secuenciacién pueden adaptarse a las preferencias del usuario y a las caracteristicas de su
experimento. Trabajamos con librerias de Agilent y ofrecemos tres opciones con diferentes caracteristicas.

Muestras aceptadas & Calidad del servicio

« Sangre EDTA EEEN . plataforma MGISP-100 (IVD)

« Saliva (kit Isohelix u Oragene) * Secuenciador DNBSEQ-G400 (VD)
« gDNA + >85% de bases con Q30

Librerias y Secuenciacion Plazo de entrega
» SureSelect Human All Exon V8 « Estimado: 20-30 dias laborables
» SureSelect CRE V4

+ Longitud de lectura PE150
« Eleccidn de cobertura (recomendada >100x)

» Requerimientos de muestra

Podemos realizar la extraccion de ADN de muestras de sangre EDTA y saliva en nuestra plataforma MGISP-100 (CE-
IVD). En el caso de que se envie gDNA se deben cumplir los siguientes requerimientos:

gDNA DIN 27 A260/280=1.8-2.0 220 pl buffer TE 230 ng/pl 2500 ng



SECUENCIACION

» Condiciones de secuenciacion

Para cada tipo de secuenciacién se pueden elegir diferentes condiciones, en funcion de la libreria utilizada y de la
cobertura media deseada. A continuacién, se muestran los outputs recomendados para coberturas on target >100x:

lectura

Human All Exon V8 35.1Mb 12 Gb PE150 >100x

Clinical Research Exome V4 41.1 Mb 14 Gb PE150 >100x

» Agilent SureSelect CRE V4

La nueva sonda SureSelect Clinical Research Exome V4 proporciona una cobertura tedrica completa para las
regiones codificantes de proteinas recogidas en las bases de datos CCDS, GENCODE y RefSeq, asi como una
cobertura casi completa de regiones no codificantes asociadas a enfermedades segin ACMG, ClinVar y HGMD.

SS CRE V4

Regiones codificantes % Cobertura tedrica
CCDS Release 22 100% 99.8% >99.9% 97.6% >99.9%
GENCODE V31 100% 97.2% 99.6% 97.2% 99.6%
RefSeq Release 95 100% 99.7% >99.9% 97.3% 99.7%

Regiones no codificantes

ACMG 73 genes variants >99.9% 43.2% 70.7% 78.0% 78.0%
ClinVar P/LP variants 100% 12.8% 64.5% 98.9% 98.9%
HGMD DM variants* 100% 10.3% 37.8% 53.9% 53.9%

*HGMD non-coding DM variants con frecuencia alélica <0.5%.

Incluye el genoma mitocondrial y SNPs de farmacogenética

La sonda SureSelect CRE V4 incluye en su disefio los 37 genes mitocondriales y mas de 100 SNPs relacionados con
genes involucrados en el metabolismo de farmacos.

SureSelect Clinical Research Exome V4

Cobertura mejorada >6.500 genes asociados a enfermedades
Gen TERT Regidén promotora
Genoma mitocondrial Incluidos los 37 genes mitocondriales

SNPs farmacogenética >100 SNPs en genes como CYP2C19, CYP2D6y TPMT



SECUENCIACION

Cerrando la brecha entre exoma y genoma

La sonda SureSelect CRE V4 amplia la cobertura mas alla de las regiones exdnicas al incluir 41 minigenomas para el
descubrimiento de variantes gendmicas novedosas y complejas en trastornos genéticos raros, como la distrofia
muscular de Duchenne y el sindrome de Marfan. Ademas, proporciona una cobertura genética casi completa, similar
a la obtenida en la secuenciacion de genoma completo, de 40 genes frecuentemente mutados y una cobertura
completa del gen DMD.
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RNA-Seq

» Descripcion

Secuenciacion de ARN mediante el uso de la tecnologia DNBSEQ™. Los archivos FASTQ se entregan a través del
servidor de Dreamgenics y estan disponibles para su descarga durante 15 dias. De manera opcional, ofrecemos la
posibilidad de realizar el andlisis bioinformatico de los datos.

QC Muestras QC Librerias QC Secuenciacion

PREPARACION DE GENERACION DE
LA MUESTRA LIBRERIAS

RAW
DATA

SECUENCIACION

» Especificaciones

Los parametros de secuenciacidén pueden adaptarse a las preferencias del usuario y a las caracteristicas de su
experimento. Igualmente, tenemos disponible un servicio prioritario para muestras urgentes.

Muestras aceptadas & Calidad del servicio

« Total RNA 000 « Plataforma MGISP-100 (VD)

» Total RNA deplecionado « Secuenciador DNBSEQ-G400 (VD)

*  mRNA enriquecido * >90% de bases con Q30 con SE50/SE100

+ >85% de bases con Q30 con PE150

Librerias y Secuenciacion Plazo de entrega
* MGIEasy Fast RNA Library - Estimado: 20-30 dias laborables
* MGIEasy Small RNA Library

* Longitud de lectura SE50, SE100, PE150
+ Cobertura a partir de 20M reads

» Requerimientos de muestra

Las muestras de RNA se deben enviar siempre en hielo seco para asegurar que se mantiene la cadena de frio
durante el transporte. Asi mismo, deben cumplir los siguientes requerimientos de cantidad y calidad:

Total RNA RIN =7 A260/280= 1.8-2.0 =50 pl =20 ng/pul =1 ug
Total RNA depl.* RIN =7 A260/280= 1.8-2.0 215 210 ng/pl 2150 ng
mRNA RIN =7 A260/280=1.8-2.0 =15 pl =10ng/pl =150 ng

*Para la secuenciacion de Total RNA-Seq las muestras deben estar deplecionadas siempre de RNA ribosomal. En el caso de muestras de sangre,
deben estar deplecionadas de RNA ribosomal y mRNA de globinas.



SECUENCIACION

» Condiciones de secuenciacion

Para cada tipo de secuenciacién se pueden elegir diferentes condiciones, en funcion de cudl sea la muestra de
partida y el tipo de moléculas de RNA que se desee estudiar. A continuacion, se muestran los valores recomendados:

MGIEasy Fast RNA Library Total RNA-Seq 60M reads PE150
MGIEasy Fast RNA Library mRNA-Seq 40M reads PE150
MGIEasy Small RNA Library miRNA-Seq 20M reads SES50

Secuenciacion stranded

Llevamos a cabo una secuenciacién stranded con la libreria MGIEasy Fast RNA Library, de esta manera se puede
identificar de cual de las dos cadenas de DNA proviene cada transcrito. La identificacion de la cadena de origen
aumenta el porcentaje de lecturas que se alinean con el transcriptoma y proporciona informacién mas precisa para
estudios sobre la regulacion de la expresion genética y el analisis funcional de los genes.
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BIOINFORMATICA

GenoOmica

» Descripcion

El andlisis de datos provenientes de secuenciacién masiva es un proceso complejo que requiere de un elevado
conocimiento bioinformatico y grandes recursos a nivel de procesamiento y de almacenamiento. Contamos con
software y pipelines propias para el andlisis de los datos NGS procedentes de la secuenciacion de genomas, exomas,
trios de exoma y paneles de genes.

L Funcionales
QC Data & Eliminacién de

Trimming lecturas duplicadas

Poblacionales

ANOTACION EN
g:TVZ\ ALINEAMIENTO UnmianTee BASES DE DATOS
VARIANTES Impacto funcional

in silico

Clinicas

» Especificaciones

Archivos de partida Plazo de entrega

* lllumina: FASTQ, BAMy VCF - Estimado: 15 dias laborables
+ MGI: FASTQ, BAMy VCF
* lon Torrent: VCF

*<10 dias laborables para muestras diagndsticas

» Servicios incluidos

« Control de calidad de las secuencias.

« Alineamiento de lecturas originadas frente a genoma de referencia.

« Deteccion de variantes de alta calidad (SNVs, Indels y CNVs).

 Filtrado de variantes habituales en la poblacién.

« Anotacion de las variantes obtenidas con multiples bases de datos y algoritmos de prediccion.
« Comparacion entre muestras y extraccion de variantes recurrentes.

» Secuenciacion

Ofrecemos la posibilidad de llevar a cabo la preparacion de librerias y la secuenciacién previas al analisis.

Fast PCR-FREE DIN =7 A260/280= 1.8-2.0 220 pl buffer TE 230 ng/ul 100-900 ng
Fast FS DIN =7 A260/280=1.8-2.0 =20 ul buffer TE =30 ng/ul 100-1000 ng
SureSelect DIN =7 A260/280= 1.8-2.0 =20 pl buffer TE =30 ng/ul =500 ng

*En los paneles se realiza un filtrado bioinformatico para el conjunto de genes de interés.



BIOINFORMATICA

» Resultados

Entregamos los resultados a través de nuestra plataforma Genome One Reports. Una plataforma web sencilla e
intuitiva que te aportara las siguientes ventajas:

« Tendrds acceso al andlisis de calidad de las secuencias obtenidas.

« Posibilidad de realizar andlisis multisample.

« Posibilidad de realizar andlisis germinal (sangre) vs somatico (tejido tumoral).

« Podras analizar paneles virtuales, revisando Unicamente las variantes del conjunto de genes de interés.

« Podras configurar filtros de variantes personalizables.

» Posibilidad de utilizar VarSome para la clasificacidon de patogenicidad de variantes siguiendo criterios ACMG.
« Podras crear bases de datos propias generadas mediante revisidon de variantes o recurrencia de analisis.

« Tendras la opcion de generar informes personalizados.

« Los resultados estaran disponibles durante seis meses con posibilidad de ampliar este periodo, si lo deseas.

Listado de andlisis

Andlisis de CNVs / Circos plot Detalle del analisis de CNVs



BIOINFORMATICA

Transcriptomica

» Descripcion

Los andlisis transcriptémicos permiten cuantificar la expresion génica mediante el uso de plataformas NGS. La
interpretacion de los datos procedentes de la secuenciacion del ARN (RNA-Seq) se ha convertido en un servicio
cada vez mas demandado debido a su sensibilidad y precision.

QC Data &
Trimming

CUANTIFICACION DE LA

EXPRESION GENICA

RAW ANALISIS
MAPEADO
DATA FUNCIONAL

Enriquecimiento
Términos GO

ANALISIS DE EXPRESION
DIFERENCIAL

Enriquecimiento
WikiPathways

» Especificaciones

Archivo de partida Plazo de entrega
* FASTQ de lllumina y MGl - Estimado: 15 dias laborables

» Servicios incluidos

- Asesoramiento personalizado, tanto en el disefio experimental como en la interpretacién de resultados.

« Control de calidad, trimming de los adaptadores y filtrado de las secuencias obtenidas en la secuenciacion.

+ Mapeo o alineamiento de las lecturas frente al transcriptoma o al genoma de referencia.

« Cuantificacién de la expresién en la muestra, es decir, el nimero de lecturas que han sido asignadas a cada
transcrito o exén (en caso de que el objetivo sea el estudio de eventos de splicing alternativo).

« Normalizacion de los niveles de expresion entre muestras y andlisis de expresién diferencial entre condiciones.

« Interpretacion bioldgica de los cambios de expresién de los genes mediante el estudio de enriquecimiento de rutas
y ontologias génicas (Términos GO y WikiPathways).

» Secuenciacion

Ofrecemos la posibilidad de llevar a cabo la preparacion de librerias y la secuenciacién previas al andlisis.

Total RNA RIN =7 A260/280= 1.8-2.0 =50 pl =20 ng/pl =1 ug
Total RNA depl.* RIN =7 A260/280=1.8-2.0 215 210 ng/pl 2150 ng
mRNA RIN =7 A260/280=1.8-2.0 =15 210ng/pl 2150 ng

*Para la secuenciacion de Total RNA-Seq las muestras deben estar deplecionadas siempre de RNA ribosomal. En el caso de muestras de sangre,
deben estar deplecionadas de RNA ribosomal y mRNA de globinas.



BIOINFORMATICA

» Resultados

Entregamos los resultados a través de nuestra plataforma Genome One Reports. Una plataforma web sencilla e
intuitiva que te aportara las siguientes ventajas:

« Tendrds acceso al andlisis de calidad de las secuencias obtenidas.

- Andlisis de correlacién de muestras y estudio diferencial de expresion.

« Gréficos PCA plot, Adjusted p-value histogram, MA plot, Volcano plot, Heatmap y Correlation heatmap.

» Enriquecimiento de rutas (GSEA) y términos Gene Ontologies (WikiPathways, GO-MF, GO-CC y GO-BP).

- Todas las tablas y figuras son facilmente exportables, listas para ser utilizadas en publicaciones cientificas.
» Los resultados estaran disponibles durante seis meses con posibilidad de ampliar este periodo, si lo deseas.
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Single cell RNA-seq

» Descripcion

El analisis Single cell RNA-Seq permite analizar el transcriptoma de cada célula de manera individual y puede revelar
procesos bioldgicos y mecanismos moleculares especificos que podrian no ser detectados mediante técnicas de
secuenciacion de ARN a nivel poblacional o de tejido.

Clustering

QC Data QC Data Reduccion de

Dimensiones No Lineal

Analisis de
Expresion Diferencial

RAW NORMALIZACION REDUCCION DE
DATA ALINEAMIENTO Y ESCALADO DIMENSIONALIDAD

Patrones de
Evolucion Celular

Contactos Celulares

» Especificaciones

Archivo de partida Plazo de entrega
» FASTQ de lllumina « Estimado: 15 dias laborables

» Servicios incluidos

- Asesoramiento personalizado, tanto en el disefio experimental como en la interpretacion de resultados.

< Control de calidad de la secuenciaciéon, mapeado y alineamiento de lecturas frente a genoma de referencia.
« Cuantificacion de la expresion génica a nivel de célula Unica.

« Reducciodn de la dimensionalidad de los datos.

« Clustering o division de las células en distintos grupos y subgrupos.

« Analisis de la expresion génica diferencial.

« Estudio del patrén evolutivo o de maduracidn celular (Velocity o Analisis de Trayectorias).

- Estudio de enriquecimiento de ontologias génicas y pathways.

» Opciones disponibles

Ofrecemos dos paquetes de analisis y la posibilidad de realizar un analisis completamente personalizado.

Paquete Estandar Paquete Ampliado

* Principal Component Analysis - Paquete estandar

+ Cell Clustering (2D & 3D) » Trajectory Analysis

» Cluster Evaluation * Top 10 Expressed Genes (Up & Down) in a trajectory
- Differentially Expressed Genes line

- TOP Differentially Expressed Genes * Cell Chat

* RNA Velocity
» Pathways Enrichment (GSEA & GO Terms)
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» Resultados

Entregamos los resultados a través de nuestra plataforma Genome One Reports. Una plataforma web sencilla e
intuitiva que te aportara las siguientes ventajas:

Tendras acceso al andlisis de calidad de las secuencias obtenidas.
Graficos PCA plot, tSNE/UMAP plot, Heatmap, Violin plot, Feature Plot, RNA Velocity, Trajectory Analysis, etc.
Enriquecimiento de rutas y términos Gene Ontologies (WikiPathways, GO-MF, GO-CC y GO-BP).

Todas las tablas y figuras son facilmente exportables, listas para ser utilizadas en publicaciones cientificas.
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Comunicacion célula-célula
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Genome One Easy

» Descripcion

Genome One Easy es un software que permite llevar a cabo la anotacion, filtrado, revisién e interpretacion clinica de
variantes genéticas a partir de archivos VCF provenientes de secuenciadores lllumina, MGl y lon Torrent. Gracias a la
automatizacién de muchos procesos su uso es sencillo e intuitivo, no requiriendo experiencia previa en
bioinformatica por parte del usuario.

Ademads, Genome One Easy tiene marcado CE-1VD y esta certificado por AENOR en la norma UNE-EN ISO
13485:2016.

» Principales caracteristicas

« Permite analizar desde pequefios paneles hasta genomas completos.

« Cuadro de mando para seguimiento de trabajos.

« Mdltiples usuarios por grupo de trabajo.

- Trazabilidad y categorizacién de inputs, andlisis y proyectos.

« Anotacion en bases de datos poblacionales, funcionales, de prediccién de impacto funcional /n silicoy clinicas.
« Amplia posibilidad de personalizacidn del entorno para adaptarse a las preferencias del usuario.

« Generacion de filtros automaticos para agilizar el trabajo diario.

+ Clasificacién ACMG de variantes con VarSome.

« Creacién de bases de datos de recurrencia a tiempo real por tipo de analisis.

« Generacién de informes personalizados con integracion directa de las variantes seleccionadas.

Ty
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BIOINFORMATICA

» Calidad y seguridad de la informacion

Genome One Easy cumple los estandares de calidad mas exigentes, incluyendo la certificaciéon de AENOR en la
norma UNE-ISO/IEC 27001:2017, estandar internacional que permite el aseguramiento, la confidencialidad y la
integridad de los datos y de la informacién:

* Marcado CE-IVD

+ Cumplimiento del RGPD
+ 1SO 9001:2015

+ UNE-ENISO 13485:2018
«  UNE-ISO/IEC 27001:2017

» Opciones disponibles

Ofrecemos diferentes licencias en funcidn del nimero de analisis realizados con posibilidad de facturacién mensual
0 anual, ademas de una opcidn de licencia bajo la modalidad de pago por uso.

Licencia por n° de analisis Licencia de pago por uso

« =50 analisis/mes » Precios individuales segun el tipo de analisis:
« 51-100 andlisis/mes o Paneles de genes

« 101-200 analisis/mes o Exomas

+ Andlisis ilimitados o Genomas

Ambas opciones incluyen en el precio un paquete de servicios y el usuario tiene la posibilidad de contratar de
manera separada otros servicios adicionales en funcion de sus necesidades:

Incluido en el precio Opciones con coste adicional

« Prueba gratuita de 5 andlisis valida durante 7 dias « Usuarios extra

+ Hasta 5 usuarios + Uso de VarSome

« Anotacion en todas las bases de datos publicas « Asistencia técnica Premium por teléfono
utilizadas por Dreamgenics + Almacenamiento adicional

- Asistencia técnica por email con respuesta en 24 «  Formacién adicional

horas laborables
« 3 horas de formacion inicial
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DG Preventive 27

« Descripcion

+ Disefio

+ Especificaciones

+ Calidad del servicio

* DG Preventive Cardio

+ DG Preventive Cancer

+ DG Preventive Essential
+ DG Preventive Premium

Exomas dirigidos 32

« Descripcion

» Especificaciones

» Calidad del servicio

+ Caracteristicas del servicio

DG Exome® y DG Clinical Exome® 34

« Descripcion

» Especificaciones

« Exoma en trio

+ Calidad del servicio
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DG Preventive

» Descripcion
Los estudios genéticos preventivos permiten identificar personas con una predisposicidn genética, que les hace
tener un mayor riesgo de padecer una enfermedad hereditaria, antes de la aparicidn de los primeros sintomas.

Estas pruebas son especialmente Utiles cuando la persona tiene antecedentes familiares de una enfermedad en
particular y existe un método de intervencion disponible para prevenir la aparicion de dicha enfermedad o para
minimizar su gravedad.

» Disefo

Los test DG Preventive han sido desarrollados a partir de las recomendaciones del American College of Medical
Genetics and Genomics (ACMG) y otras sociedades cientificas, como la Sociedad Espafiola de Fertilidad (SEF), la
Sociedad Espafiola de Oncologia Médica (SEOM) y la American Heart Association (AHA).

» Especificaciones

Muestras aceptadas Plazo de entrega

+ Sangre EDTA » =25 dias laborables
+ Saliva (kit Isohelix u Oragene)

+ gDNA

Caracteristicas técnicas

« Secuenciacion de Exoma Completo

 Libreria Agilent SureSelect Human All Exon V8 o CRE V4

» Plataforma DNBSEQ-G400 (CE-IVD)

« Cobertura media de 100-150x para las regiones gendmicas codificantes de mas de 20.000 genes
« Analisis bioinformatico utilizando nuestro software Genome One (CE-IVD)

 Clasificacion de variantes segun criterios ACMG

« Seinforman variantes Patogénicas y Probablemente Patogénicas

« Incluye consultas de asesoramiento genético pre y post analisis

» Calidad del servicio

Todas las etapas del proceso se realizan con equipos y software con marcado CE-IVD.

CE-IVD CE-IVD CE-IVD
MGISP100 DNBSEQ-G400 Software Genome One

PREPARACION DE ANALISIS INTERPRETACION

SECUENCIACION

LIBRERIAS BIOINFORMATICO E INFORME
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» DG Preventive Cardio

Analiza 124 genes asociados a 34 enfermedades cardiovasculares hereditarias, por tanto, su realizacién esta
especialmente indicada en aquellas personas que tengan historial familiar de enfermedad cardiovascular.

Este test esta dirigido a:

» Personas con historial familiar de enfermedad cardiovascular hereditaria.
« Personas sanas que estén preocupadas por el cuidado de su salud y la de sus familiares.
« Cualquier persona que desee conocer el riego de transmitir a sus hijos una enfermedad genética.

Aortopatias

Canalopatias

Miocardiopatias

Miocardiopatia
metabolica

Factores de riesgo

Otras patologias con
afectacion cardiaca

Aneurisma de aorta tordcica familiar
Sindrome de tortuosidad arterial
Sindrome de Loeys-Dietz

Sindrome de Marfan

Aracnodactilia contractural congénita
Sindrome de Ehlers-Danlos tipo vascular
Sindrome de Shprintzen-Goldberg

Cutis laxa

Fibrilacion atrial familiar

Fibrilacion auricular familiar

Fibrilacion ventricular paroxismal familiar
Sindrome de Brugada

Sindrome de QT largo

Sindrome de QT corto

Taquicardia ventricular polimérfica
catecolaminérgica

Trastorno familiar de la conduccién cardiaca

Miocardiopatia dilatada
Miocardiopatia hipertréfica
Miocardiopatia arritmogénica
Miocardiopatia restrictiva
Miocardiopatia no compactada

Enfermedad de Danon

Enfermedad de Fabry

Enfermedad de Pompe

Amiloidosis hereditaria mediada por transtiretina

Hemocromatosis hereditaria
Hipercolesterolemia familiar

Enfermedad por almacenamiento de ésteres de
colesterol

Enfermedad tromboembdlica

Sindrome de comunicacién interauricular con
defecto de conduccion

Telangiectasia hemorragica hereditaria
Displasia de valvula cardiaca

Distrofia muscular Emery-Dreifuss
Enfermedad de la valvula adrtica

ACTAZ2, COL3AT, EFEMP2, ELN, FBN1, FBN2,
LOX, MFAP5, MYH11, MYLK, PRKG1,SKI,
SLC2A10, SMAD2, SMAD3, TGFB2, TGFB3,
TGFBRI1, TGFBR2

AKAPY, ANK2, CACNATC, CACNBZ2, CALM],
CALM2, CALM3, CASQ2, DPP6, GJAS5,GPDIL,
HCN4, KCND3, KCNET, KCNEZ2, KCNE3,
KCNA5, KCNJ2, KCNJ5, KCNQ1T,MYL4,
NPPA,RYR2, SCN1B, SCN2B, SCN3B, SCN4B,
SCN5A, SNTA1, TECRL, TRDN, TRPM4

ABCCY, ACTCT, ACTNZ, ALPK3, BAG3, CAV3,
CSRP3, CRYAB, DES, DMD, DSCZ, DSGZ, DSP,
DTNa, FKTN, FLNC, JPHZ, JUP, LAMA4, LDB3,
LMNA, MIBT, MYBPC3, MYH6, MYH7, MYLZ,
MYL3, MYLKZ, MYOZ2, MYPN, NEXN,PLN,
PKPZ, PPCS,PRDM16, PRKAGZ, PSENT, RAFT,
RBMZ20, SGCD, TCAP, TMEMA42, TPM1, TTN,
TNNCT, TNNTZ, TNNI3, VCL

LAMP2, GLA, GAA, TTR

ABCG5, ABCG8, APOB, F2, F5, F9, HFE, LDLR,
LDLRAPT, LIPA, PCSK9

ACVRLT, EMD, ENG, FHLT, FLNA, GDF2,
NKX2-5, NOTCH1, SMAD4
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» DG Preventive Cancer

Estudia 88 genes accionables relacionados con diferentes tipos de cancer hereditario como son el cancer
colorrectal, gastrico, ginecoldgico, préstata, renal, piel, retinoblastoma, tumores enddcrinos y sindromes de

predisposicidn a cancer.

Este test estd pensado para:

« Personas con historial familiar de cancer hereditario.
« Personas sanas que estén preocupadas por el cuidado de su salud y la de sus familiares.

Cancer colorrectal

Cancer gastrico

Cancer de mama

Cancer genitourinario

Cancer de piel
Retinoblastoma

Tumores
neuroendocrinos

Sindromes de
predisposicion

Sindrome de Lynch

Cancer colorrectal

Poliposis adenomatosa
Sindrome de poliposis serrada
Sindrome de poliposis juvenil

Adenocarcinoma de es6fago
Cancer gastrico difuso hereditario
Tumor estromal gastrointestinal familiar

Cancer de mama y ovario hereditario

Cancer de prdstata hereditario

Carcinoma papilar de células renales familiar
Carcinoma de células renales
Leiomiomatosis y cancer renal

Melanoma cutaneo
Retinoblastoma

Neoplasia endocrina mdltiple

Cancer tiroideo no medular
Feocromocitoma-paranganglioma hereditario
Hiperparatiroidismo-sindrome de tumor de
mandibula

Adenoma hipofisiario

Sindrome de Birt-Hogg-Dube
Sindrome de Cowden

Sindrome de Gorlin

Sindrome de hamartoma PTEN
Sindrome de Peutz-Jeghers
Sindrome de predisposicién a tumor
Oligodoncia-sindrome de predisposicion al
cancer

Sindrome de rotura de Nijmegen
Sindrome de von Hippel-Lindau
Sindrome Li-Fraumeni

Tumor de Wilms

Xeroderma pigmentosa

Complejo esclerosis tuberosa
Neurofibromatosis

Complejo de Carney

APC, BMPRI1A, EPCAM, GREM1, MLH1, MLHS,
MSHZ2, MSH3, MSH6, MUTYH, NTHL1, PMST,
PMS2, POLDT, POLE, RPS20, SMAD4, TGFBR2

CDHT1, PRSST, SPINKT

ATM, BARDT, BRCA1, BRCAZ, BRIPT, PALBZ,
RAD51, RADS1C, RAD51D

FH, HOXB13, MET

CDK4, CDKNZA, MITF

RBT

AIP, CDC73, CDKN2A, HABP2, MAX, MENT,
RET, SDHA, SDHAF2, SDHB, SDHC, SDHD,
TMEM127

AKT1, AXIN2, BAP1, CHEK2, CTRY, DDB3M,
DICERT, ENG, ERCC1, ERCC2, ERCC3, ERCC4,
ERCCS5, FLCN, KIT, NBN, NF1, NF2, PDGFRA,
PIK3CA, POLH, PRKARTA, PTCH1, PTCH2,
PTEN, SEC23B, SMARCA4, SMARCB], STKT],
SUFU, TP53, TSC1, TSC2, USF3, VHL, WTT,
XPA, XPC
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» DG Preventive Essential

Analiza los 81 genes accionables cuyo estudio estd recomendado por la ACMG en su Ultima actualizacion de Junio de
2023 (v3.2) y que estan relacionados con 37 enfermedades de elevada incidencia, la mayoria de ellas enfermedades

cardiovasculares y cancer.

Este test estd pensado para:

« Personas con historial familiar de enfermedad cardiovascular hereditaria.
« Personas con historial familiar de cancer hereditario.
« Personas sanas que estén preocupadas por el cuidado de su salud y la de sus familiares.

Cancer

Cardiovascular

Errores innatos del
metabolismo

Otros

Sindrome de Lynch

Poliposis adenomatosa familiar

Sindrome de poliposis juvenil

Poliposis asociada a MUTYH

Cancer de mama y ovario hereditario
Retinoblastoma

Neoplasia endocrina multiple 1

Cancer familiar tiroideo familiar/Neoplasia
endocrina mdltiple 2
Feocromocitoma-paranganglioma hereditario
Sindrome de hamartoma PTEN

Sindrome de Peutz-Jeghers

Sindrome de von Hippel-Lindau

Sindrome Li-Fraumeni

Tumor de Wilms

Complejo esclerosis tuberosa
Neurofibromatosis Tipo 2

Aortopatias

Sindrome de Ehlers-Danlos tipo vascular
Sindrome de Brugada

Sindrome de QT largo tipos 1y 2
Sindrome de QT largo tipos 14-16
Taquicardia ventricular polimorfica
catecolaminérgica

Miocardiopatia arritmogénica
Miocardiopatia dilatada
Miocardiopatia hipertréfica
Hipercolesterolemia familiar

Deficiencia de biotinidasa

Enfermedad de Fabry

Deficiencia de ornitina transcarbamilasa
Enfermedad de almacenamiento del glicégeno
Il (Enfermedad de Pompe)

Hemocromatosis hereditaria
Telangiectasia hemorragica hereditaria
Diabetes del adulto de inicio juvenil
Amaurosis congénita de Leber/Retinitis
pigmentosa 20

Enfermedad de Wilson

Hipertermia maligna

Amiloidosis hereditaria mediada por
transtiretina

APC, BMPRI1A, BRCA1, BRCAZ, MAX, MENT,
MLH1, MSHZ, MSH6, MUTYH, NFZPALB2,
PMS2, PTEN, RB1, RET, SDHAFZ, SDHB,
SDHC, SDHD, SMAD4, STK11, TMEM127,
TP53, TSC1, TSCZ2, VHL, WTT

ACTC1, ACTA2, APOB, BAG3, CALM1, CALM2,
CALM3, CASQ2, COL3A1, DES, DSC2, DSG2,
DSP, FBN1, FLNC, KCNH2, KCNQT, LAMA4,
LDLR, MYBPC3, MYH7, MYHT1, MYL2, MYL3,
PCSK9, PKP2, PRKAG2, RBM20, RYR2, SCN5A,
SMAD3, TGFBR], TGFBR2, TMEM43, TNNCI,
TNNI3, TNNT2, TPM1, TRDN, TTN

APOB, BTD, GAA, GLA, LDLR, OTC, PCSK9

ACVRL1, ATP7B, CACNATS, ENG, HFE, HNFTA,
RPE65, RYRT, TTR
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» DG Preventive Premium

DG Preventive Premium analiza 334 genes englobando los estudios preventivos de cancer y cardiologia, ademas de
estudiar el estatus de portador de 143 enfermedades de herencia autosémica recesiva o ligadas al cromosoma X.

34 enfermedades cardiovasculares hereditarias

35 tipos de cancer hereditario

143 enfermedades de herencia autosdmica recesiva o ligadas al cromosoma X

A quién esta dirigido
DG Preventive Premiun test estd pensado para:

» Personas con historial familiar de enfermedad cardiovascular hereditaria.

« Personas con historial familiar de cancer hereditario.

- Personas sanas que estén preocupadas por el cuidado de su salud y la de sus familiares.

- Cualquier persona que desee conocer el riego de transmitir a sus hijos una enfermedad genética.

34 enfermedades ABCCY, ABCG5, ABCG8, ACTAZ, ACTCT, ACTN2, ACVRL1, AKAPY, ALPK3, ANK2, APOB,

cardiovasculares hereditarias  BAG3, CACNATC, CACNB2, CALM1, CALMZ2, CALM3, CASQ2, CAV3, COL3AT, CRYAB,
CSRP3, DES, DMD, DPP6, DSC2, DSG2, DSP, DTNA, EFEMP2, ELN, EMD, ENG, F2, F5, FS,
FBN1, FBN2, FHL1, FKTN, FLNA, FLNC, GAA, GDF2, GJA5, GLA, GPDIL, HCN4, HFE, JPH2,
JUP, KCNAS, KCND3, KCNET, KCNE2, KCNE3, KCNH2, KCNJ2, KCNJ5, KCNQT, LAMA4,
LAMP2, LDB3, LDLR, LDLRAP], LIPA, LMNA, LOX, MFAP5, MIB1, MYBPC3, MYH11, MYH6,
MYH7, MYL2, MYL3, MYL4, MYLK, MYLK2, MYOZ2, MYPN, NEXN, NKX2-5, NOTCH1, NPPA,
PCSK9, PKP2, PLN, PPCS, PRDM16, PRKAG2, PRKG1, PSENT, RAF1, RBM20, RYR2, SCN1B,
SCN2B, SCN3B, SCN4B, SCN5A, SGCD, SKI, SLC2A10, SMAD2, SMAD3, SMAD4, SNTAT,
TCAP, TECRL, TGFB2, TGFB3, TGFBR1, TGFBR2, TMEMA43, TNNCT, TNNI3, TNNTZ2, TPM1,
TRDN, TRPM4, TTN, TTR, VCL

35 tipos de cancer hereditario A/P, AKT1, APC, ATM, AXINZ, BAPT, BARDT, BMPR1A, BRCAT, BRCAZ2, BRIP1, CDC73, CDH]1,
CDK4, CDKN1B, CDKN2A, CHEKZ, CTR9, DDBZ2, DICERT, ENG, EPCAM, ERCCT, ERCC?Z,
ERCCS3, ERCC4, ERCCS5, FH, FLCN, GREM1, HABPZ, HOXB13, KIT, MAX, MEN1, MET, MITF,
MLHT, MLH3, MSHZ, MSH3, MSH6, MUTYH, NBN, NF1, NFZ, NTHLT, PALBZ, PDGFRA,
PIK3CA, PMST, PMSZ, POLD1, POLE, POLH, PRKARTA, PRSST, PTCH1, PTCHZ, PTEN, RADS]T,
RAD51C, RAD5TD, RB1, RET, RPS20, SDHA, SDHAF2, SDHB, SDHC, SDHD, SEC23B, SMAD4,
SMARCA4, SMARCBT, SPINKT, STKT1, SUFU, TGFBR2, TMEM127, TP53, TSC1, TSCZ, USF3,
VHL, XPA, XPC, WT1

143 enfermedades de herencia ABCA3, ABCA4, ABCC8, ABCD1, ACADM, ACADVL, ACAT1, ADA, AFF2, AGA, AGXT, AHIT,

autosomica recesivao ligadas A/RE, ALDOB, ALPL, ANOT0, AR, ARSA, ARX, ASL, ASPA, ASS1, ATP7B, BBS1, BBS2,

al cromosoma X BCKDHB, BLM, BTD, CAPN3, CBS, CC2D2A, CCDC88C, CEP290, CFTR, CHRNE, CLCNI1,
CLRN1, CNGB3, COL4A3, COL4A4, COL4A5, COL7AT, CPT2, CRB1, CYPTIAT, CYP21AZ2,
CYP27A1, CYP27B1, DCLREIC, DHCR7, DHDDS, DLD, DMD, DYNC2H1, ELP1, ERCC2, EVC2,
F8, F9, FAH, FANCA, FANCC, FKRP, FKTN, FMO3, G6PCT1, G6PD, GAA, GALNS, GALT, GBAT,
GBET, GJB2, GLA, GNPTAB, GNRHR, GRIP1, HBA1, HBA2, HBB, HEXA, HGSNAT, HPST,
HPS3, IDUA, IL2RG, LT1CAM, LRP2, MCCC2, MCOLNT, MCPH1, MECP2, MEFV, MID1, MLCT,
MMACHC, MMUT, MVK, MYO7A, NAGA, NAGLU, NEB, NPHST, NROB1, OCAZ, OTC, OTOF,
PAH, PCDH15, PKHD1, PLP1, PMM2, POLG, PRF1, RARS2, RNASEHZ2B, RPE65, RPGR, RST,
SAG, SCO2, SERPINAT, SGSH, SLC19A3, SLC26A2, SLC26A4, SLC37A4, SLC6A8, SMPD],
SPG7, TF, TMEMZ216, TMPRSS3, TNXB, TSHR, TYR, USH2A, XPA, XPC
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Exomas dirigidos

» Descripcion

Ofrecemos una cartera de mas de 350 exomas dirigidos repartidos en nueve especialidades médicas. Todos los
genes incluidos en cada uno de ellos son clinicamente muy relevantes y han sido seleccionados a partir de la
informacion contenida en bases de datos de referencia como OMIM, GeneReviews, Orphanet, ClinVar y HPO, y en la
bibliografia cientifica mas reciente.

Especialidad N° exomas dirigidos N° estudios otras técnicas

Cardiologia 27

Neurologia 61 10
Oncologia 41

Endocrinologia 18

Hematologia 41 7
Pediatria 53

Metabolopatias 54 2

Oftalmologia 43 1

Otorrinolaringologia 15 1

*Puedes encontrar el listado de genes incluidos en cada uno de los estudios en www.dreamgenics.com.

» Especificaciones

Muestras aceptadas Plazo de entrega

» Sangre EDTA « =30 dias laborables
+ Saliva (kit Isohelix u Oragene)

+ gDNA

» Calidad del servicio

Todas las etapas del proceso se realizan con equipos y software con marcado CE-IVD.

CE-IVD CE-IVD CE-IVD
MGISP100 DNBSEQ-G400 Software Genome One

PREPARACION DE

ANALISIS INTERPRETACION

SECUENCIACION

LIBRERIAS

BIOINFORMATICO E INFORME
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» Caracteristicas del servicio

Descripcion

Asesoramiento Apoyo previo al andlisis para la eleccion del mejor abordaje diagndstico para cada paciente
y apoyo post andlisis para la correcta interpretacion diagndstica de los resultados.

Genes + Seincluyen los genes asociados o potencialmente asociados, con suficiente evidencia
cientifica, al desarrollo de la enfermedad a estudiar.

» Exomas dirigidos actualizados de forma periddica para incluir las Ultimas asociaciones
fenotipo-genotipo publicadas.

Técnica + Libreria Agilent SureSelect Human All Exon V8 o CRE V4.
* Secuenciador DNBSEQ-G400 (CE-IVD).

Cobertura *  299% para las regiones codificantes de todos los genes incluidos en las diferentes
aproximaciones diagnosticas.

¢ Cobertura media100x-150x.

Especificidad =99% para todas las variantes reportadas. Las variantes Patogénicas y Probable
Patogénicas con baja cobertura y/o heterocigosidad no bien definida son validadas
mediante secuenciacién Sanger.

Anadlisis de datos Analisis bioinformatico utilizando nuestro software Genome One (CE-1VD).

CNVs Utilizamos un algoritmo de identificacion propio. Las CNVs identificadas con una
clasificacion Patogénica o Probablemente Patogénica podran ser validadas mediante MLPA
u otra técnica molecular bajo peticién.

Informes « Concluyentes y con recomendaciones clinicas especificas en cada caso.

» Interpretacion de variantes basada en evidencia clinica y de acuerdo a bases de datos
publicas y de referencia.

+ Se reportan las variantes Patogénicas y Probablemente Patogénicas segun la
clasificacidon del American College of Medical Genetics and Genomics (ACMG).

+ Las variantes de Significado Clinico Incierto (VOUS) se reportan Unicamente en aquellos
casos en los que puedan explicar total o parcialmente la clinica del paciente.

+ Las variantes Benignas y Probablemente Benignas estaran disponibles bajo peticion’.

Estudios complementarios Nuestros exomas dirigidos pueden completarse con técnicas adicionales para aumentar el
potencial diagndstico de los mismos.

Reanalisis Posibilidad de reanalisis y ampliacion del numero de genes estudiados ante nuevas
evidencias clinicas y/o cientificas.

Para recibir el listado completo escribir un email a genetica@dreamgenics.com.
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DG Exome® y DG Clinical Exome®

» Descripcion

Ofrecemos estudios de Exoma Completo y Exoma Clinico para todas las especialidades. Estos estudios estan
indicados en los siguientes casos:

« Enfermedad genética sin diagnosticar mediante pruebas genéticas previas.

« Fenotipo clinico heterogéneo y complejo que hace sospechar de varias enfermedades genéticas.
« Fenotipo clinico que no corresponde con ninguna enfermedad genética conocida.

« Ausencia de un panel de genes especifico.

» Especificaciones

Muestras aceptadas Plazo de entrega

+ Sangre EDTA « =30 dias laborables

+ Saliva (kit Isohelix u Oragene) * <35 dias laborables para Exoma en trio
+ gDNA

Caracteristicas técnicas

« Secuenciacién de Exoma Completo

» Libreria Agilent SureSelect Human All Exon V8 o CRE V4

» Plataforma DNBSEQ-G400 (CE-IVD)

« Cobertura media de 100-150x para las regiones gendémicas codificantes de mas de 20.000 genes
« Andlisis bioinformatico utilizando nuestro software Genome One (CE-IVD)

« Clasificacion de variantes segun criterios ACMG

« Incluye consultas de asesoramiento genético pre y post analisis

» Exoma en trio

Ofrecemos la posibilidad de realizar el estudio genético en el paciente y sus progenitores en casos complejos.
Esta estrategia aumenta el rendimiento diagndstico en comparacion con el estudio del paciente de manera aislada.

» Calidad del servicio

Todas las etapas del proceso se realizan con equipos y software con marcado CE-IVD.

CE-IVD CE-IVD CE-IVD
MGISP100 DNBSEQ-G400 Software Genome One

ANALISIS INTERPRETACION

PREPARACION DE
LIBRERIAS

SECUENCIACION

BIOINFORMATICO E INFORME




Investigacion

PCR cuantitativa 36

« QuantStudio 5
» Validacién de resultados NGS

Analisis multiplexados de proteinas 37

 Luminex MAGPIX®
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PCR cuantitativa

» QuantStudio 5

Sistema de PCR en tiempo real. La reaccién en cadena de la
polimerasa (PCR) en tiempo real se utiliza para la deteccion 'y
cuantificacién especificas y sensibles de acidos nucleicos
diana a través de diferentes ensayos que emplean quimicas
SYBR Greeny TagMan.

Aplicacion Descripcion

Analisis de expresion génica Mediante las quimicas SYBR Green y TagMan podemos realizar analisis de
(mRNA) expresion génica, la cual tiene una gran variedad de aplicaciones en diferentes
campos de investigacion como, por ejemplo:

« Inmunologia

« Oncologia

* Inmuno-oncologia
« Virologia

« Neurologia

Analisis de miRNA Utilizamos los ensayos TagMan MicroRNA para cuantificar y validar diferentes
tipos de RNA de pequefio tamafo.

Genotipado La investigacidn de la variacion genética y la identificacion de genotipos tiene
diferentes aplicaciones:

» |dentificacion de SNPs
» Analisis de CNVs
- Farmacogenética

» Validacion de resultados NGS

Ofrecemos la posibilidad de validar los resultados de expresién diferencial de RNAs y miRNAs obtenidos en
secuenciacion NGS. De esta manera, ponemos a disposicion de nuestros clientes un flujo de trabajo completo para el
andlisis de la expresion génica, desde la secuenciacion de las muestras hasta la validacion final.

DNBSEQ-G400 Genome One QuantStudio 5

ANALISIS

MUESTRAS SECUENCIACION VALIDACION

BIOINFORMATICO
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Analisis multiplexado de proteinas

» Luminex MAGPIX®

Sistema para el andlisis cuantitativo y multiplexado de hasta
50 proteinas en un mismo pocillo de muestra.

Su tecnologia XMAP® se basa en la utilizacidn de beads con
diferente concentracién de fluorocromos en su interior. A
estos beads se les puede fijar en su superficie diferentes
moléculas: antigenos, anticuerpos, sondas, etc.

Caracteristicas del servicio

Aplicaciones « Inmunologia e inflamacién
« Metabolismo/Endocrinologia
« Cancer

» Cardiovascular

« Sefalizacién celular

* Neurociencia

« Toxicologia

* Veterinaria y salud animal

Ejemplo de analitos sCD40L, EGF, Eotaxin, FGF-2, FIt-3 ligand, Fractalkine, G-CSF, GM-CSF, GROq,
IFNa2, IFNy, IL-1a, IL-1B, IL-1ra, IL-2, IL-3, IL-4, IL-5, IL-6, IL-7, IL-8, IL-9, IL-10,
IL-12 (p40), IL-12 (p70), IL-13, IL-15, IL-17A, IL-17E/IL-25, IL-17F, IL-18, IL-22, IL-
27, 1P-10, MCP-1, MCP-3, M-CSF, MDC (CCL22), MIG, MIP-1a, MIP-1B, PDGF-AA,
PDGF-AB/BB, RANTES, TGFa, TNFa, TNFB, VEGF-A

Tipo de muestra « Todos los paneles estan validados para suero/plasma y sobrenadante celular
« Algunos paneles también estan validados para lisado de tejido y orina

Volumen 25 ul por medida

NuUmero maximo de muestras 38 muestras analizadas por duplicado en placas de 96 pocillos
por analisis

Precisién CV: <5-20% en funcion de la proteina

Plazo de entrega 15 dias laborables

*Los paneles MILLIPLEX® disponibles se pueden consultar en la pagina web de Merck.
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