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Infinium"™
CytoSNP-850K
v1.4 BeadChip

Cobertura completa de genes
relevantes para citogenomica
para aplicaciones generales

y de investigacion oncoldgica

« Incorpora datos de la comunidad citogendmica
internacional y documentacion revisada por expertos.

e Incluye aproximadamente 850 000 SNP con una
redundancia multiplicada por 15 y mayor cobertura
para 3262 genes sensibles a la dosificacion.

« Ofrece relaciones sefial/ruido altas usando sondas de
SNP largas de 50 meros para una gran especificidad
de los objetivos.

« Proporciona datos reproducibles con una amplia gama
de tipos de muestras, incluidas muestras FFPE.
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Introduccion

Se sabe que las variaciones en el niumero y la estructura
de los genes inciden en la presentacion de un fenotipo.
En el caso de los estudios relacionados con el cancer

y las enfermedades genéticas, resulta esencial crear
perfiles precisos de las anomalfas cromosoémicas,

como las duplicaciones, deleciones, reorganizaciones
desequilibradas y los acontecimientos de carencia

de heterocigosis de copia neutral (AOH, Absence Of
Heterozygosity). Infinium CytoSNP-850K v1.4 BeadChip
(figura 1) usa el proceso quimico probado de ensayo de
Infinium para ofrecer la sensibilidad y amplia cobertura
necesarias para comprender el efecto de estas
variantes genéticas.

Infinium CytoSNP-850K v1.4 BeadChip incluye informacién
sobre genes relevantes desde el punto de vista
citogenético procedente de la comunidad internacional
para aplicaciones generales y de investigacion oncolégica.
La lista de genes cuenta con el contenido actualizado

de la International Collaboration for Clinical Genomics
(ICCG, Colaboracién internacional para la gendmica
clinica)'y del Cancer Cytogenetics Microarray Consortium
(CCMC, Consorcio de micromatrices de la citogenética

del céncer)?, que proporciona una visién completa de

la actividad citogendmica.

Infinium CytoSNP-850K v1.4 BeadChip ofrece un
rendimiento sélido en todo tipo de muestras, incluso las

de tejidos fijados en formol y embebidos en parafina (FFEP,
Formalin-Fixed, Paraffin-Embedded). Las array procesadas
se pueden leer con iScan™ System o NextSeq™ 550 System
con una alta reproducibilidad (tabla 1). Para conseguir
andlisis de datos excepcionales, CytoSNP-850K BeadChip
es compatible con el software BlueFuse™ Multi.

Cobertura incluida

Infinium CytoSNP-850K v1.4 BeadChip contiene
aproximadamente 850 000 polimorfismos de nucledtido
unico (SNP, Single Nucleotide Polymorphisms) de todo

el genoma seleccionados de forma empirica (tabla 2

y tabla 3). Esta alta densidad de los SNP permite un andlisis
de alta resolucion para descubrir anomalias cromosomicas
significativas. El disefio inteligente, basado en las Ultimas
actualizaciones de la documentacion revisada por expertos,
proporciona una mejor cobertura para los 3262 genes

de relevancia conocida en aplicaciones generales y de
investigacion oncoldgica.

Para conseguir una mayor sensibilidad, Infinium CytoSNP-
850K v1.4 BeadChip se beneficia de la tecnologia probada
de los ensayos de Infinium. El uso de sondas de SNP

de 50 meros promueve una alta especificidad por
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Figura 1: Infinium CytoSNP-850K v1.4 BeadChip: Infinium
CytoSNP-850K v1.4 BeadChip (8 samples) proporciona
genes relevantes desde el punto de vista citogendmico para
estudios generales y relacionados con el cancer procedentes
de la International Collaboration for Clinical Genomics (ICCG)
y del Cancer Cytogenetics Microarray Consortium (CCMC).

la secuencia objetivo. Esto facilita la identificacién mejorada
de mosaicos de bajo nivel® y una estimacion precisa del
valor critico para las variantes en el nimero de copias

(CNV, copy-number variants) y la carencia de heterocigosis.
La elevada redundancia de bolas de 15 veces aumenta

la relacion sefial/ruido, lo que facilita la identificacién

de llamadas de CNV y de AOH con gran fiabilidad.

Resulta posible hacer llamadas de CNV precisas con tan
solo 10 sondas consecutivas, lo que demuestra el elevado
nivel de rendimiento del ensayo de Infinium.

Software de analisis potente

El software BlueFuse Multi emplea algoritmos optimizados
y validados para detectar la AOH y los cambios en el
numero de copias de forma automatica, lo que permite
realizar analisis de citogenética molecular rapidos

y precisos. El software ofrece una anotacién de datos
genomicos amplia, una base de datos centralizada con el
historial de los resultados de casos e informes exhaustivos
de variantes identificadas para facilitar la interpretacion
de los datos. La intuitiva interfaz del software BlueFuse
Multi, desarrollada en colaboracién con la comunidad de
gendmica clinica, proporciona un marco integrado para el
analisis de datos que pueden emplearse en aplicaciones
de citogenética molecular.
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Tabla 1: Informacién de producto de Infinium
CytoSNP-850K BeadChip

Caracteristica Descripcion
Especie Humana
N.° de muestras 8

por BeadChip

Cantidad necesaria 200 ng

de aporte de ADN

Proceso quimico

del ensayo Infinium HD Super

Duplicados de SNP 15%

N.° de SNP para

valorar las CNV 10

Compatibilidad con iScan NextSeq 550
instrumentos System System

N.° total de

marcadores 848 902 848 902
Productividad

de muestras 960 128

por semana

Tiempo de lectura ) )

por muestra 5 min 5 min
Rendimiento iScan NextSeq 550 E:Sigﬁgglggl_
de los datos System System producto
indice de llamada 99,89 % 99,90 % >98 %
Reproducibilidad 99,99 % 99,99 % >99 %
Desviacion de log R 0,0929 0,1035 <0,20

Tabla 2: Cobertura de Infinium CytoSNP-850K v1.4
BeadChip

Distancia entre sondas Prgir:tzcrj]icoi:e
Separacién de la sonda de la regién objetivo Aprox. 1kb
Resolucién de la regién objetivo Aprox. 10 kb
Sgggrrgicci;’m de la sonda de la cadena Aprox. 5 kb
Separacion total de la sonda Aprox. 1,8 kb
Resolucién efectiva total Aprox. 18 kb
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Tabla 3: Informacién del marcador de Infinium
CytoSNP-850K v1.4 BeadChip?

N.° de marcadores

1 b
Categorias de marcadores (iScan System)

N.° total de marcadores 848 902
Genes RefSeq 467 422
RefSeq +/- 10 kb 541515
Genes ADME 15153
ADME +/-10 kb 18 590
Genes COSMIC 418131
Marcadores de HLA 5145
Genes HLA 276
Genes GO 137 873
Regiones exdmicas 68 801
Regiones promotoras 26 814
Marcadores de cromosoma X 29 894
Marcadores de cromosoma Y 197
Marcadores PAR/homodlogos 728

a. Los valores se obtienen del archivo de manifiesto del ensayo. Las variaciones
se deben a diferentes archivos de productos/documentos necesarios para
procesar el BeadChip para cada instrumento.

b. En comparacidn con la version del genoma de referencia hg19 del genoma
humano.

Abreviaturas: ADME, adsorcion, distribucion, metabolismo, excrecion; COSMIC,

catdlogo de mutaciones somaéticas en el cancer; MHC, complejo principal

de histocompatibilidad; HLA, antigeno leucocitario humano; PAR, regién

pseudoautosomica.

Informacién adicional
Citogendmica
Infinium CytoSNP-850K v1.4 BeadChip

Software BlueFuse Multi
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https://www.illumina.com/techniques/popular-applications/cytogenomics.html
https://www.illumina.com/products/by-type/clinical-research-products/infinium-cytosnp-850k.html
https://www.illumina.com/clinical/clinical_informatics/bluefuse.html

INFINIUM CYTOSNP-850K V1.4 BEADCHIP

Datos para realizar pedidos

N.° de

Producto catélogo
Infinium CytoSNP-850K v1.4 BeadChip Kit 20103480
(8 samples)

Infinium CytoSNP-850K v1.4 BeadChip Kit

(16 samples) 20103481
Infinium CytoSNP-850K v1.4 BeadChip Kit

(48 samples) 20103482
Infinium CytoSNP-850K v1.4 BeadChip Kit 20103483

(96 samples)
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