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Equipamiento

MGISP-100 (IVD)

Plataforma de trabajo automatizada para la preparacion de
librerias de secuenciacién y extraccion 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 (VD)

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

Permite la secuenciacién de muestras 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

SE50 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
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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

GENERACION DE

PREPARACION DE

RAW

SECUENCIACION DATA

LIBRERIAS

LA MUESTRA

Especificaciones

Muestras aceptadas o Calidad del servicio

» Sangre EDTA 00 » Plataforma MGISP-100 (IVD)

» Saliva (kit Isohelix u Oragene) » Secuenciador DNBSEQ-G400 (IVD)
» 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
» Eleccidon de cobertura (recomendada 30x)

Requerimientos de muestra

Fast PCR-FREE DIN =7 A260/280=1.8-2.0 220 ul 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

Condiciones de secuenciacion

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 ratdn, una cobertura 30x supone un output de entre 75-90 Gb.
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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 Secuenciacién

PREPARACION DE GENERACION DE HIBRIDACION Y : RAW
LA MUESTRA LIBRERIAS CAPTURA SECUENCIACION DATA
Especificaciones
Muestras aceptadas & Calidad del servicio
» Sangre EDTA 00o » Plataforma MGISP-100 (IVD)
» Saliva (kit Isohelix u Oragene) » Secuenciador DNBSEQ-G400 (IVD)
» gDNA » >85% de bases con Q30
Librerias y Secuenciacion Plazo de entrega
» SureSelect Human All Exon V8 » Estimado: 10-15 dias laborables

» SureSelect CRE V4
» Longitud de lectura PE150
» Eleccidon de cobertura (recomendada >100x)

N

Requerimientos de muestra

gDNA DIN =7 A260/280= 1.8-2.0 =20 ul buffer TE =30 ng/ul =500 ng

Condiciones de secuenciacion

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

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

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

La nueva sonda SureSelect Clinical Research Exome V4 proporciona una cobertura teérica 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

CCDS Release 22 100%

GENCODE V31 100%

RefSeq Release 95 100%
Regiones no codificantes

ACMG 73 genes variants >99.9%

ClinVar P/LP variants 100%

HGMD DM variants* 100%

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

Cerrando la brecha entre exoma y genoma

99.8%

97.2%

99.7%

43.2%

12.8%

10.3%

% Cobertura tedrica

>99.9%

99.6%

>99.9%

70.7%

64.5%

37.8%

97.6% >99.9%
97.2% 99.6%
97.3% 99.7%
78.0% 78.0%
98.9% 98.9%
53.9% 53.9%

La sonda SureSelect CRE V4 amplia la cobertura mas allad de las regiones exodnicas 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 secuenciacidon de genoma completo, de 40 genes frecuentemente mutados y una cobertura

completa del gen DMD.
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RNA-Seq

Descripcion

Secuenciacién 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

RAW
DATA

PREPARACION DE GENERACION DE

LA MUESTRA LIBRERIAS SECUENCIACION

Especificaciones

Muestras aceptadas Calidad del servicio

» Total RNA » Plataforma MGISP-100 (VD)

» Total RNA deplecionado » Secuenciador DNBSEQ-G400 (IVD)

» 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: 10-15 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=1.8-2.0 225 yl =20 ng/pl =500 ng
Total RNA depl.* RIN =7 A260/280=1.8-2.0 =15 yl =20 ng/pl =300 ng
mRNA RIN =7 A260/280=1.8-2.0 =15 pl =20ng/pl =300 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.
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Condiciones de secuenciacion

Para cada tipo de secuenciacion se pueden elegir diferentes condiciones, en funcién 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 SES0

Secuenciacion Stranded

Llevamos a cabo una secuenciacion stranded con la libreria MGIEasy Fast RNA Library, de esta manera se puede
identificar de cudl 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 regulacidn de la expresion genética y el andlisis funcional de los genes.
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Informacion y presupuestos
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