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illumina

BeadChip PsychArray-24 v1.2 de Infinium®

Evalle las variantes genéticas asociadas a trastornos psiquiatricos comunes con la

demostrada tecnologia de matriz de Infinium.

Descripcion general

El BeadChip PsychArray-24 v1.2 de Infinium es una matriz rentable y
de alta densidad, que se ha desarrollado en colaboracion con el
Consorcio de Gendémica Psiquia’trica1 y varias instituciones de
investigacion lideres para la realizacion de estudios genéticos a gran
escala sobre el riesgo y la predisposicion psiquiatrica. El contenido
del BeadChip PsychArray-24 v1.2 de Infinium incluye unos

271 000 polimorfismos de nucledtido unico (SNP) marcadores
demostrados que se encuentran en el BeadChip Core-24 de
Infinium, unos 277 000 marcadores del BeadChip Exome-24 de
Infiniumy unos 50 000 marcadores asociados a trastornos
psiquiatricos comunes. Estos marcadores incluyen variantes
genéticas asociadas a la investigacion de trastornos psiquiatricos
comunes tales como:

®  Esquizofrenia

®  Trastorno bipolar

® Trastornos del espectro autista

®  Trastorno de déficit de atencién con hiperactividad
®  Trastorno depresivo mayor

®  Trastorno obsesivo compulsivo

®  Anorexia nerviosa

®  Sindrome de Tourette
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Figura 1: El BeadChip PsychArray-24 v1.2 de Infinium: El BeadChip PsychArray-
24 v1.2 de Infinium es una matriz exhaustiva que proporciona una cobertura
excelente de los marcadores pertinentes seleccionados por el consorcio
asociados a trastornos psiquiatricos comunes.

Para admitir otros requisitos de investigacion, el BeadChip
PsychArray-24+v1.2 de Infinium se puede personalizar para
incorporar hasta 60 000 tipos de bolas personalizados.

La combinacién de los marcadores psiquiatricamente significativos
poco frecuentes, los SNP marcadoresy el contenido de exoma
hacen del BeadChip PsychArray-24 v1.2 de Infinium el punto de
partida idoneo para los estudios gendmicos en tomo a las
enfermedades psiquiatricas.

Flujo de trabajo de gran productividad

El BeadChip PsychArray-24 v1.2 de Infinium emplea el formato
altamente 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 genotipadoy
alosinvestigadores clinicos recopilar datos y haceravanzar sus
estudios rapidamente (figura 2).

Laintegracion opcional del sistema lllumina de gestion de
informacién 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 PsychArray-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.
Lalinea 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 soélidos, muestras recientes
inmediatamente congeladas e hisopos bucales. Es compatible con el
kit de control de calidad Infinium FFPE Yy el kit de restauracion de ADN
Infinium HD FFPE, lo que permite el genotipado de muestras fijadas
en formol y embebidas en parafina (FFPE). Ademas, la elevada
relacion sefal/ruido de las llamadas de genotipado individuales del
ensayo Infinium brinda a los investigadores acceso a unas llamadas
de variantes con ndmero de copia (CNV, Copy Number Variant) a
nivel genomico con una separacion media de las sondas de

~4,90 kb.

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


https://www.illumina.com/content/dam/illumina-marketing/documents/products/datasheets/datasheet_FFPE_DNA_restoration.pdf
https://www.illumina.com/content/dam/illumina-marketing/documents/products/datasheets/datasheet_FFPE_DNA_restoration.pdf
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Amplificacién

El ADN se amplifica
mediante PCR y se incuba
durante la noche.

Dia 1

Punto de detencién
de seguridad*®

Q Fragmentacion

El ADN se somete a una
fragmentacion enzimatica.

Dia 2 e Precipitacion y

Y1 resuspension

El ADN se precipita por
alcohol y se resuspende.

@ Hioridacion

Las muestras se hibridan
en el BeadChip.

Punto de detencién

de seguridad*

e Extension y tincién

| Las muestras se someten a
una extension 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 realiza
el andlisis y las llamadas de
genotipo de forma
automatica.

* lllumina recomienda
detenerse en este puntoy,
de ser necesario, reanudar
el flujo de trabajo al dia
siguiente.

Figura 2: El flujo de trabajo de Infinium HTS: El formato de Infinium HTS brinda un
flujo de trabajo rapido de tres dias con un tiempo de participacion activa minimo.

Tabla 1: Informacién del producto

Caracteristica Descripcion

Especie Humana

Numero total de marcadores 593 260

Capacidad para tipos de bolas

) 60 000
personalizados
Numero de muestras por
BeadChip 24 muestras
Requisito de cantidad de ADN

2

de entrada 00ng
Quimica del ensayo Infinium HTS

Compatibilidad con

) Sistema iScan o HiScan
instrumentos

Rendimiento de lasmuestras®  ~2304 muestras/semana

Tiempo de exploracion por SistemaiScan Sistema HiScan
muestra 2,5min 2.0 min
Rendimiento de los datos Valor® Especificaciones del
producto
indice de llamada 99,8 % >99 % de media
Reproducibilidad 99,99 % >99,9 %
Desviacion de log R 0,12 <0,30°
Separacion
. Media Mediana 90.° %°
Separacion (kb)
4,90 1,75 13,23

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 324 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.

Tabla 2: LD r? = 0,80 de 1000G# a distintos umbrales de MAF

» Coberturade LD (r* = 0,80)
Poblacién de 1000G®
MAF =5 % MAF =1 %

AFR 0,47 0,31
AMR 0,71 0,53
EAS 0,77 0,64
EUR 0,75 0,60
SAS 0,72 0,56

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: LD (desequilibrio de ligamiento); AFR (africana); AMR (americana
mixta); EAS (asiatica oriental); EUR (europea); SAS (asiatica meridional).

Para uso exclusivo en investigacion. Prohibido su uso en procedimientos de diagndstico.
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Tabla 3: LD promedio r?> de 1000G? en distintos umbrales de
MAF

Datos para realizar pedidos

Kit PsychArray-24 v1.2 de Infinium N.° de catalogo

» Coberturade LD (mediar?)
Poblacién®
MAF = 5 % MAF =1 %

AFR 0,29 0,18
AMR 0,67 0,40
EAS 0,66 0,54
EUR 0,63 0,49
SAS 0,58 0,44

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

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

Abreviaturas: LD (desequilibrio de ligamiento); MAF (frecuencia de alelos
menor); AFR (africana); AMR (americana mixta); EAS (asidtica oriental);
EUR (europea); SAS (asiatica meridional).

Tabla 4: Informacién sobre los marcadores

Categorias de marcadores N.° de marcadores

Marcadores exénicos® 282 097
Marcadores intrénicos® 167 352
Marcadores sin sentido® 25901
Marcadores con cambio de sentido® 219764
Marcadores sinénimos” 14 896
Marcadores mitocondriales® 359
Insercionesy deleciones® 12445
Cromosomas sexuales’® X M PAR/homélogo
14.139 1965 257

a. RefSeq: Base de datos de secuencias de referencia del NCBI.
www.ncbi.nim.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.ncbi.nlm.nih.gov/grc/human. Acceso: julio de 2016.

Abreviaturas: Indel (insercion/delecién); PAR (region pseudoautosdémica).

48 muestras 20015238
288 muestras 20015239
1152 muestras 20015240
Kit PsychArray-24+ v1.2 de Infinium? N.° de catalogo
48 muestras 20015241
288 muestras 20015242
1152 muestras 20015243

a. Permite la adicién de contenido personalizado.

Informacién adicional

Para obtener mas informacion sobre el BeadChip PsychArray-24

v1.2 de Infinium, asi como sobre otros servicios y productos de

genotipado de lllumina, visite www.illumina.com/genotyping.
Referencias

1. Consorcio de Gendmica Psiquidtrica. www.med.unc.edu/pgc.

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