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BeadChip HumanCore-24 v1.2 de Infinium®

Matriz personalizable para realizar estudios de cribado y genotipado a gran escala rentables

Descripcion general

Los BeadChips HumanCore-24 v1.2 de Infinium personalizables
ofrecen una forma econdmica de realizary respaldar grandes estudios
genéticos, especialmente aquellos de genotipado a gran escala.
Desarrollados en colaboracion con varias importantes instituciones de
investigacion, los BeadChips HumanCore-24 contienen mas de

240 000 polimorfismos de nucledtido unico (SNP) marcadores del
genoma completo con una gran cantidad de informacion y mas de

20 000 marcadores de elevado valor, incluidas las insercionesy
deleciones (indels) y el contenido actualizado centrado en el exoma
(Tabla 5y Tabla 6). El BeadChip HumanCore-24+ v1.2 de Infinium
cuenta con la capacidad afadida de incluir hasta 300 000 marcadores
semipersonalizados. Aparte de para realizar rentables estudios de
genotipado a gran escala, los BeadChips HumanCore-24 se pueden
utilizar para obtener de forma rapida y sencilla conjuntos de datos de
muestras de referencia en diversas aplicaciones sucesivas. Entre
dichas aplicaciones se incluyen estudios de variantes comunes, ADN
mitocondrial (ADNmt), ascendencia, confirmacion de sexo, pérdida de
variante y estudios de deteccion de insercionesy deleciones. Los
BeadChips HumanCore-24 v1.2 de Infinium se basan en el fiable
ensayo Infinium. Al usarlos reconocidos sistemasiScan™ o HiScan™,
el software de andlisis integrado y el ensayo de cribado analitico
ultrarrapido (HTS) de Infinium, este BeadChip de 24 muestras de alta
densidad (Figura 1) combina asequibilidad con un procesamiento de
muestras de alto rendimiento para ofrecerinformacion de alta calidad
del genoma completo.
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Figura 1: BeadChip HumanCore-24 v1.2 de Infinium.El BeadChip HumanCore-
24 v1.2 de Infinium permite el genotipado de marcadores con informacion de
distintas poblaciones, lo que ofrece datos de alta calidad que pueden utilizarse en
una amplia gama de aplicaciones sucesivas.

Para uso exclusivo en investigacion. Prohibido su uso en procedimientos de diagndstico.

Flujo de trabajo de gran productividad

El BeadChip HumanCore-24 v1.2 de Infinium emplea el formato
extremadamente flexible Infinium HTS de 24 muestras para procesar
con una gran productividad miles de muestras a la semana con fines
de investigacion y cribado de variantes de poblaciones a gran escala.
El formato Infinium HTS también ofrece un flujo de trabajo rapido de
tres dias que permite a los proveedores de servicios de genotipado y
alos investigadores clinicos recopilar datos y haceravanzar sus
estudios rapidamente (Figura 2).

Laintegracion opcional del sistema lllumina de gestion de
informacion en laboratorio (LIMS, Laboratory Information
Management System) en el flujo de trabajo ofrece una gran
eficiencia de laboratorio gracias a sus funciones de automatizacion,
el seguimiento de los procesosy el seguimiento de los datos de
control de calidad (CC). El servicio de asesoria lllumina ArrayLab
ofrece soluciones personalizadas a laboratorios de genotipado de
gran productividad que desean mejorar su eficiencia y la excelencia
operativa global.

Ensayos sélidos y de gran calidad

El BeadChip HumanCore-24 v1.2 de Infinium emplea el proceso
quimico demostrado de los ensayos Infinium para brindar los mismos
datos reproduciblesy de gran calidad (Tabla 1) que han ofrecido las
matrices de genotipado de lllumina durante mas de una década. La
linea de productos Infinium ofrece indices de llamada elevados y una
gran reproducibilidad de numerosos tipos de muestras, entre ellos, de
saliva, de sangre, de tumores solidos, congeladas frescas e hisopos
bucales (Tabla 2-4). Ademas, la elevada relacién sefial/ruido de las
llamadas de genotipado individuales del ensayo Infinium brinda a los
investigadores acceso a unas llamadas de variantes con nimero de
copia (CNV, delinglés “Copy Number Variant”) a nivel genémico con
una separacion media de las sondas de ~9,5 kb.
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Amplificacion

B El ADN se amplifica

Dia1 mediante PCR y se incuba
durante la noche.

Punto de detencion
de seguridad*

Q Fragmentacién

EI ADN se somete a una
fragmentacion enziméatica.

Dia 2 e Precipitacion y

Y resuspensién

EI ADN se precipita por
alcohol y se resuspende.

@ Hibridacion

Las muestras se hibridan
en el BeadChip.

Punto de detencién

de seguridad*

e Extension y tincion

~  Las muestras se someten a
una extensiéon enzimatica de
base y a una tincién
fluorescente.

Dia 3 Q Adquisicion de
Imagenes

Los BeadChips se

digitalizan con el sistema

iScan.

0 Analisis y genotipado

El software de lllumina
* lllumina recomienda detenerse  realiza el analisis y las

en este punto y, de ser necesario, llamadas de genotipo de

reanudar el flujo de trabajo al dia f t St
siguiente. orma automatica.

Figura2: Flujo de trabajo de Infinium HTS.EI formato de Infinium HTS brinda un
flujo de trabajo rapido de tres dias con un tiempo de participacion activa minimo.

Para uso exclusivo en investigacion. Prohibido su uso en procedimientos de diagndstico.

Tabla 1: Informacién del producto

Caracteristica Descripcion

Especie Humana

Numero total de marcadores 305 445

Capacidad para tipos de bolas

) 300000
personalizados
Numero de muestras por

24

BeadChip muestras
Cantidad necesaria de ADN 200ng
de entrada
Proceso quimico del ensayo  Infinium HTS

Compatibilidad con

. Sistema iScan o HiScan
instrumentos

Rendimiento de las muestras®  ~2304 muestras/semana

Tiempo de exploracion por SistemaiScan Sistema HiScan
muestra 2,5min 2,0min
Rendimiento de los datos ~ Valor® Especmc?mones del
producto
indice de llamada 99,70 % >99 % de media
Reproducibilidad 99,99 % >99,9 %
Desviacion de log R 0,09 <0,30°
Separacion
- Media Mediana 90.° %°
Separacion (kb)
9,5 5,8 21,7

a. Para el célculo se da por sentado el uso de un sistema iScan, un
AutolLoader 2.x, dos robots Tecan durante una semana laboral de cinco
dias.

b. Valores derivados del genotipado de 333 muestras de referencia HapMap.

c. Valor esperado para proyectos tipicos con protocolos estandares de
lllumina. Se excluyen las muestras tumorales y las muestras que se hayan
preparado sin seguir los protocolos estandares de lllumina.

d. Se excluyen los marcadores del cromosoma Y en muestras femeninas.

Tabla 2: Precision de la atribucion de 1000G? en distintos
umbrales de MAF

i Precisién de atribucion
Poblacién®
MAF =5 % MAF =1 % MAF 1-5 %

AFR 0,90 0,84 0,76
AMR 0,94 0,89 0,79
EAS 0,92 0,85 0,66
EUR 0,94 0,89 0,76
SAS 0,92 0,86 0,70

a. En comparacion con la fase 3, version 5 del proyecto 1000 Genomes
(1000G). www.1000genomes.org. Acceso: julio de 2016.

b. Consulte la pagina www.1000genomes.org/category/frequently-asked-
questions/population.

Abreviaturas: MAF (frecuencia de alelos menor); AFR (africana); AMR
(americana mixta); EAS (asiatica oriental); EUR (europea); SAS (asiatica
meridional).
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Tabla 3: LD r? > 0,80 de 1000G? a distintos umbrales de MAF

Tabla 6: Contenido de gran valor

N.°de
Poblacién de 1000G® Selzitacill = L Contenido Aplicacién en investigacion/Nota
MAF =5 % MAF =1 % marcadores
AFR 0.27 0.16 Sﬁgﬁzgggzgaﬁy 5904 Metabolismo y eliminacién del farmaco
AMR 0,55 0,38
| fenoti
EAS 0,65 0,53 Saenngisl’r?:oseno o 255 Fenotipos sanguineos
- 00! o4 GenesCOSMIC* 137811 Mutaci sticas del c4
SAS 057 0.42 utaciones sométicas del cancer
5 X
a. En comparacion con la fase 3, version 5 del proyecto 1000 Genomes GenesCVS GO 37104 Enfermedades cardiovasculares
(1000G). www.1000genomes.org. Acceso: julio de 2016. Base de datos de
b. Consulte la pagina www.1000genomes.org/category/frequently-asked- variantes 235945  Variacion gendmica estructural
questions/population. gendmicas®
Abreviaturas: LD (desequilibrio de ligamiento); AFR (africana); AMR (@americana eQTLS 0438 Locus genémicos que regulan los niveles de
mixta); EAS (asidtica oriental); EUR (europea); SAS (asiatica meridional). expresion del ARNm
SNP dactilares® 127 Identificacién humana
Tabla 4: LD promedio r? de 1000G? en distintos umbrales de Genes del HLAZ 0 Defensa frente a las enfermedades, rechazos
MAF de trasplantes y trastornos autoinmunitarios
Poblacién® Cobertura de LD (mediar) MHC ampliado®® 1430 Defensa frente a las enfermedades, rechazos
oblacion MAF > 5 % MAF =1 % de trasplantesy trastornos autoinmunitarios
AFR 0,45 0,28 Genes KIR2 7 Trastornos autoinmunitarios y defensa frente
AMR 0.70 0.50 alas enfermedades
SNP Ascendencia neandertal y migracion de las
EAS 0,76 0,62 dertales’® 352 blaci h yme
EUR 073 057 neandertales poblaciones humanas
. . Catalogo GWAS Marcadores de estudios publicados de
SAS 0.71 0,54 del NHGRI™ o158 asociacion del genoma completo
a. En comparacion con la fase 3, version 5 del 1000 Genomes Project UTR3' d Red traducidas 3’ d
(1000G). www.1000genomes.org. Acceso: julio de 2016. 126 8541 eglor?es notraducidas ' de genes
b. Consulte la pagina www.1000genomes.org/category/frequently-asked- RefSeq conocidos
questions/population. UTRS' de RefSeq 3691 Regiones no traducidas 5' de genes
Abreviaturas: LD (desequilibrio de ligamiento); MAF (frecuencia de alelos conocidos - -
menor); AFR (africana); AMR (americana mixta); EAS (asidtica oriental); EUR Todas las UTR de 11890 TOdasllas regiones no traducidas de genes
(europea); SAS (asiatica meridional). RefSeq conocidos
RefSeq 154358  Todoslos genes conocidos
Tabla 5: Informacion sobre los marcadores RefSeq +/- 10kb 177 866 Todos los genes conocidos y las regiones de
Categorias de marcadores N.° de marcadores regulacion
Marcadores exénicos? 41 698 Promotores 6345 2 kb de subida de todos los genes conocidos
Marcadores intronicos® 120 454 RefSeq para abarcar las regiones promotoras
Marcadores sin sentida® 0833 Regiones de union 5305 Variantes en zonas de union en todos los
v " P o 6707 RefSeq genomas conocidos
arcadores con cambio €6 sentido a. El MHC ampliado es una regién de ~8 Mb.
Marcadores sinénimos® 5430
) . Abreviaturas: ADME: absorcion, distribucion, metabolizacion y eliminacion;
Marcadores mitocondriales® 161 ' ’ ’

- - . APOE: apolipoproteina E; COSMIC: catalog of somatic mutations in cancer
Inserciones y deleciones 12312 (catélogo de mutaciones somaéticas en el céncer); GO CVS: gene ontology
Cromosomas sexuales® X Y PAR/homdlogo annotation of the cardiovascular system (anotacion ontoldgica de genes del

8100 2004 152 sistema cardiovascular); eQTL: expression quantitative trait loci (locus

a. RefSeq - NCBI Reference Sequence Database.
www.nchi.nlm.nih.gov/refseq. Acceso: septiembre de 2016.

b. En comparacién con el examinador de genoma de la Universidad de
California, Santa Cruz (UCSC). genome.ucsd.edu. Acceso: agosto de
2014.

c. NCBI Genome Reference Consortium, Version GRCh37.
www.nchi.nlm.nih.gov/grc/human. Acceso: julio de 2016.

Abreviaturas: Indel (insercidn/delecion); PAR (region pseudoautosdmica).

Para uso exclusivo en investigacion. Prohibido su uso en procedimientos de diagnostico.

gendmicos cuantitativos de la expresion); HLA: human leukocyte antigen
(antigeno leucocitario humano); KIR: killer cell immunoglobulin-like receptor
(receptor inmunoglobulinoide de linfocito citolitico); MHC: major
histocompatibility complex (complejo principal de histocompatibilidad); NHGRI:
national human genome research institute (instituto nacional de investigacion
del genoma humano); GWAS: genome-wide association study (asociacion de
genoma completo); UTR: untranslated region (region no traducida); RefSeq:
reference sequence (secuencia de referencia).
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Datos para realizar pedidos

Kit HumanCore-24 v1.2 de Infinium N.° de catadlogo
48 muestras 20024566
288 muestras 20024567
1152 muestras 20024568
Kit HumanCore-24+ v1.2 de Infinium?* N.° de catalogo
48 muestras 20024569
288 muestras 20024660
1152 muestras 20024661

a. Permite la adicién de contenido personalizado.

Informacion adicional

Para obtener mas informacion sobre el BeadChip HumanCore-24
v1.2 de Infinium, asf como sobre otros servicios y productos de
genotipado de lllumina, visite www.illumina.com/genotyping
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