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Servidor lllumina
DRAGEN" para
Instrumentos

de secuenciacion
NextSeq 550Dx

Simplificacion de la
configuracion de las pruebas
diagnosticas de NGS

« Facil integracion de la aplicacién de anadlisis
de secuenciacién de nueva generacion (NGS,
next-generation sequencing) de DRAGEN conforme
al Reglamento sobre los productos sanitarios para
diagndstico in vitro (IVDR, In Vitro Diagnostic Medical
Devices Regulation) con NextSeq 550Dx Instruments

» Flujo de trabajo intuitivo que incorpora la reconocida
preparacion de librerias de lllumina DNA Prep with
Enrichment Dx

« Andlisis eficiente y generacion de archivos con
tecnologia ORA que proporciona una compresion
de archivos FASTQ hasta 5 veces sin pérdidas
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DRAGEN SERVER FOR NEXTSEQ 550DX INSTRUMENTS

Analisis de NGS para
laboratorios de diagnostico

La secuenciacién de nueva generacion (NGS, next-
generation sequencing) es indispensable para realizar
pruebas diagnosticas completas, como el cribado de
recién nacidos, las pruebas de enfermedades genéticas
y las pruebas oncoldgicas. Los protocolos de NGS de
diagndstico deben cumplir las normativas disefiadas
para garantizar el maximo nivel de atencién y proteger

a los pacientes. lllumina DRAGEN Server for NextSeq
550Dx Instruments, con consumibles conformes al IVDR,
simplifica la configuracion de las pruebas diagndsticas
con un flujo de trabajo de secuenciacion selectiva en
tres pasos que incluye la preparacion de librerfas con
lllumina DNA Prep with Enrichment Dx, la secuenciacion
en el instrumento NextSeq 550Dx y el analisis de datos
secundarios acelerado por el intuitivo software DRAGEN
(figura 1).

DRAGEN Server for NextSeq 550Dx Instruments esta
disefiado para optimizar las operaciones de NGS para los
laboratorios de diagnostico con una gestion integrada
de experimentos y un tratamiento eficiente de archivos
mediante la tecnologia Original Read Archive (ORA).

La interfaz de lllumina Run Manager permite a los
usuarios configurar facilmente experimentos y gestionar
operaciones en NextSeq 550Dx Instrument. Ademas,

el servidor ofrece una aplicacion de analisis secundario
para lllumina DNA Prep with Enrichment Dx que cumple
con el Reglamento sobre los productos sanitarios para
diagndstico in vitro (IVDR) 2017/746 de la Union Europea
(UE) y ofrece llamadas de variantes de alta precision.

Preparacion de librerias >

Secuenciacion

lllumina DNA Prep with
Enrichment Dx

NextSeq 550Dx Instrument
en modo DIV con
cartucho de reactivos
para NextSeq 550Dx

DRAGEN Server for instrumentos NextSeq 550Dx

se puede incorporar facilmente en los instrumentos
NextSeq 550Dx existentes o, en determinados paises,
adquirirse como un paquete con los nuevos instrumentos
NextSeq 550Dx.

NextSeq 550Dx Instrument

NextSeq 550Dx Instrument es un potente sistema de
secuenciacion de sobremesa creado para satisfacer

las necesidades de los laboratorios clinicos (figura 2).
NextSeq 550Dx Instrument es un sistema de diagndstico
in vitro (DIV) regulado por la FDA 'y con certificacion CE
que permite a los laboratorios de diagndstico desarrollar
y realizar ensayos de DIV de NGS que abarcan desde
paneles selectivos hasta exomas completos.

Figura 2: NextSeq 550Dx Instrument: NextSeq 550Dx
Instrument ofrece resultados de alta calidad tanto para
aplicaciones clinicas como de investigacion.

> Andlisis

Aplicacion DRAGEN for lllumina
DNA Prep With Enrichment Dx en
[llumina DRAGEN Server for
NextSeq 550Dx Instruments

Figura 1: Anélisis por NGS conforme al IVDR de muestras en DRAGEN Server for NextSeq 550Dx Instruments: El flujo de trabajo de
secuenciacion selectiva incluye la preparacion de librerias de muestras extraidas con el flujo de trabajo de NGS de lllumina DNA Prep
with Enrichment Dx, la secuenciacion en NextSeq 550Dx Instrument y el analisis preciso conforme al IVDR realizado en DRAGEN Server

for NextSeq 550Dx Instrument.
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NextSeq 550Dx Instrument proporciona una
funcionalidad de doble arranque que incluye un modo
de diagndstico, o modo Dx, y un modo de investigacion.
Estos dos modos ofrecen flexibilidad para el desarrollo
de pruebas de DIV y pruebas desarrolladas en el
laboratorio (LDT, laboratory developed tests), asi como
para la investigacion clinica en un Unico instrumento.

Funcionamiento y analisis intuitivos

DRAGEN Server for NextSeq 550Dx Instruments

es un componente opcional para NextSeq 550Dx
Instrument. lllumina Run Manager es el sistema operativo
totalmente integrado en DRAGEN Server for NextSeq
550Dx Instruments. La interfaz intuitiva permite a los
usuarios gestionar y ejecutar flujos de trabajo de NGS
de diagndstico bloqueados y validados en modo Dx

en NextSeq 550Dx Instrument. Los flujos de trabajo se
pueden configurar en el instrumento de forma directa o
remota. Tras el experimento de secuenciacion, lllumina
Run Manager inicia automaticamente el andlisis de datos
secundario especifico de la aplicacion configurado

con el médulo de analisis durante la configuracion

del experimento (figura 3).

lllumina DNA Prep with
Enrichment Dx

Las librerias preparadas con lllumina DNA Prep with
Enrichment Dx Kit se pueden analizar en un flujo

de trabajo sencillo y optimizado en DRAGEN Server
for NextSeq 550Dx Instruments. lllumina DNA Prep
with Enrichment Dx Kit es una solucién rapida de
preparacion y enriquecimiento de librerias que ofrece

—Dx

NextSeq 550Dx
Instrument

lllumina Run Manager

NextSeq 550Dx Instruments

una solucion regulada por la FDA 'y compatible con el
IVDR 2017/746 de la UE con un rendimiento demostrado
en todas las plataformas de secuenciacion de DIV de
lllumina. lllumina DNA Prep with Enrichment Dx cuenta
con la innovadora tecnologia de tagmentacion en bolas,
que usa transposomas vinculados por bolas para una
reaccion de tagmentacion muy uniforme. Es compatible
con el analisis de muestras de ADN gendmico (ADNg)
de tejidos humanos, incluido el ADNg extraido de sangre
completa o de tejidos fijados en formol y embebidos

en parafina (FFPE, formalin-fixed, paraffin-embedded).
lllumina DNA Prep with Enrichment Dx es compatible
con paneles de enriquecimiento fijos y personalizados
disponibles de Illumina o proveedores externos,

lo que permite a los laboratorios clinicos afiadir la
secuenciacion selectiva a su oferta de aplicaciones de

diagndstico de NGS.

Analisis eficiente

El software DRAGEN proporciona a los laboratorios la
eficiencia y la precision de andlisis que necesitan para
su andlisis de NGS. La eficiencia de los algoritmos de
analisis de DRAGEN se ha demostrado con dos récords
mundiales de velocidad en cuanto al andlisis de datos
gendmicos."? El software DRAGEN también incluye la
tecnologia ORA que proporciona una compresion de
archivos FASTQ de 5 veces sin pérdidas para ayudar

a los laboratorios a abordar las importantes demandas
de almacenamiento y energia de los grandes archivos de
datos de pacientes de NGS. La compresion sin pérdidas
de DRAGEN ORA es considerablemente rapida y tarda
aproximadamente 8 minutos en comprimir archivos
FASTQ de 70 GB, sin perder la integridad del archivo
(figura 4).

44

Rendimiento
del analisis

DRAGEN Server for

lllumina DNA Prep with
Enrichment Dx App

Figura 3: lllumina Run Manager proporciona una configuracion intuitiva del experimento e inicia automaticamente el andlisis de datos
secundario utilizando la aplicacion seleccionada durante la configuracién del experimento.
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Figura 4: Flujo de trabajo de DRAGEN for Illumina DNA Prep with Enrichment Dx App: El analisis se puede configurar en Illumina
Run Manager para que comience automaticamente una vez finalizado el experimento de secuenciacion. El flujo de trabajo admite la
generacion de archivos VCF con llamadores de variantes somaticas o germinales. La compresion ORA excepcionalmente eficiente

puede generar archivos FASTQ.ORA hasta 5 veces mas pequefios.

a. Los archivos gVCF no se generan con la llamada de variantes somaticas.

La tecnologia de array de puertas ldgicas programables
en campo (FPGA) de gran capacidad de configuracion
utilizada para aplicaciones DRAGEN permite
implementaciones ultraeficientes optimizadas con
aceleracion por hardware de algoritmos de analisis
gendmico, como la conversion de archivos de

llamada de bases (BCL), asignaciones, alineaciones,
clasificaciones, marcado de duplicados y llamada de
variantes de haplotipo.

DRAGEN for Illlumina DNA Prep
with Enrichment Dx App

DRAGEN for lllumina DNA Prep with Enrichment Dx App
en DRAGEN Server for NextSeq 550Dx Instrument
ofrece una llamada de variantes excepcionalmente
precisa tanto para variantes germinales como
somaticas (figura 4).

Tabla 1: Llamada de variantes en modo Dx

En lo que respecta a la evaluacion del rendimiento,

se adquirieron muestras de ADN gendmico (ADNg)

de sangre completa del Coriell Institute (n.° de catdlogo
NA24631, NA24385, NA12877 y NA12878) y se
prepararon con lllumina DNA Prep with Enrichment Dx
(n.° de catdlogo 20051354).

Los resultados de DRAGEN for lllumina DNA Prep with
Enrichment Dx App se compararon con los resultados
obtenidos con Burrows-Wheeler Aligner (BWA, v.0.7.17)2
y Genome Analysis Toolkit (GATK, v.4.3.0)* (tabla 1).

Los datos muestran que DRAGEN for Illumina DNA Prep
with Enrichment Dx App produce datos de secuenciacion
de alta calidad y deteccidén sensible de variantes que
superan los analisis BWA-GATK establecidos.

SNV Indel
o ) Precision Retirada
Proceso Precision Retirada F1 . . Indel F1
de indel de indel
BWA-GATK 97,36 % 93,95 % 9562 % 65,29 % 79,83 % 71,78 %
Aplicacién lllumina DNA o o o o o o
Prep with Enrichment Dx 99,14 % 95,85 % 97,46 % 90,12 % 85,43 % 87,70 %
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Garantia y servicio de asistencia

lllumina se compromete a proporcionar un servicio y
una asistencia al cliente excelentes en cuanto a todos
nuestros productos. Su comercial local coordinara la
instalacion de su DRAGEN Server for NextSeq 550Dx
Instrument con el equipo de servicio y asistencia

de Illumina. El equipo de servicio y asistencia le
proporcionara orientacion sobre los requisitos in situ
antes de la instalacion para asegurarse de que no se
produzcan retrasos durante la entrega e instalacion
de su sistema.

Después de la entrega de su DRAGEN Server for
NextSeq 550Dx Instruments, un ingeniero de lllumina
trabajara con usted para asegurarse de que el
instrumento funcione segun lo esperado. Una vez que
el sistema esté en funcionamiento, el equipo de servicio
y asistencia de lllumina programara la formacion en
funcion de su disponibilidad y necesidades.

Al adquirir cada sistema, DRAGEN Server for NextSeq
550Dx Instruments incluye una garantia integral

de 12 meses que cubre el hardware, los accesorios

y los paquetes de opciones instalados. La garantia
estandar incluye:

« Piezas para reparacién, mano de obra
y desplazamientos

« Objetivo de tiempo de respuesta in situ de 5 dias
laborables

« Sustitucién de reactivos debido a fallos del instrumento
« Actualizaciones del hardware y el software
« Servicio de asistencia para las aplicaciones

« Acceso por teléfono y por correo electrénico al servicio
de asistencia técnica 8 horas al dia, de lunes a viernes

Resumen

DRAGEN Server for NextSeq 550Dx Instruments
proporciona tecnologia de vanguardia para ensayos

de NGS de DIV selectivos y, con la aplicacion lllumina
DNA Prep for Enrichment Dx, permite a los laboratorios
clinicos cumplir los altos estandares del IVDR en
beneficio de la atencidn al paciente. NextSeq 550Dx
Instrument aporta al laboratorio clinico capacidades
de NGS de alta productividad reguladas por la FDA 'y
con certificacion CE para trabajar con aplicaciones de
investigacion y diagndstico. DRAGEN Server for NextSeq
550Dx Instruments, con consumibles conformes al
IVDR, simplifica la implementacion del andlisis de datos

Para uso diagndstico in vitro. No disponible en todos los paises ni regiones

de NGS en aplicaciones de DIV. La aplicacion DRAGEN
for lllumina DNA Prep with Enrichment Dx en DRAGEN
Server for NextSeq 550Dx Instruments permite un
analisis secundario preciso, eficiente y optimizado

de los datos de NGS.

NextSeq 550Dx Instrument y DRAGEN Server for
NextSeq 550Dx Instruments forman parte de una
creciente linea de productos y soluciones de NGS para
DIV de Illumina. A medida que se sigan desarrollando
ensayos de DIV adicionales, también se ampliara la
oferta de aplicaciones compatibles en DRAGEN Server
for NextSeq 550Dx Instruments.

Datos para realizar pedidos

Producto N.° de catalogo

DRAGEN Server for NextSeq 550Dx

20086130
Instruments

NextSeq S50Dx Instrument 20005715

Informacion adicional
DRAGEN Server for NextSeq 550Dx Instruments

Reglamento sobre los productos sanitarios para
diagnéstico in vitro 2017/746 (UE)

NextSeq 550Dx Instrument
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Declaraciones de uso previsto

lllumina DNA Prep with Enrichment Dx
(DIV con certificacién CE)

lllumina DNA Prep with Enrichment Dx Kit es un juego
de reactivos y consumibles usados para preparar
librerfas de muestras a partir de ADN gendémico
derivado de células y tejidos humanos para desarrollar
ensayos de diagndstico in vitro. Para la preparacion
de librerias especificas para regiones de interés
gendmicas concretas se requieren paneles de sonda
proporcionados por el usuario. Las librerias de muestras
generadas estan concebidas para usarse en sistemas
de secuenciacion de lllumina. lllumina DNA Prep with
Enrichment Dx incluye software para la configuracion,

supervision y analisis de experimentos de secuenciacion.

lllumina DNA Prep with Enrichment Dx
(Estados Unidos)

lllumina DNA Prep with Enrichment Dx es un juego

de reactivos y consumibles usados para preparar
librerfas de muestras a partir de ADN extraido de
sangre completa periférica y de tejido fijado en

formol y embebido en parafina. Para la preparacion

de librerias especificas para regiones de interés
gendmicas concretas se requieren paneles de sonda
proporcionados por el usuario. Las librerias de muestras
generadas estan concebidas para usarse en sistemas
de secuenciacion de lllumina.

iHlumina

1800 809 4566 (llamada gratuita, EE. UU.) | Tel.: +1 858 202 4566
techsupport@illumina.com | www.illumina.com

NextSeq 550Dx Instrument
(Estados Unidos)

NextSeq 550Dx Instrument esta concebido para

la secuenciacion selectiva de librerias de ADN a

partir de ADN gendmico humano extraido de sangre
completa periférica o de tejido fijado en formol y
embebido en parafina (FFPE), cuando se usa para
ensayos de diagndstico in vitro (DIV) que se realizan
en el instrumento. NextSeq 550Dx Instrument no esta
indicado para la secuenciacion del genoma completo ni
de novo. NextSeq 550Dx Instrument se debe usar con
un software de andlisis y reactivos de DIV registrados
y catalogados, autorizados o aprobados.

NextSeq 550Dx Instrument
(Unidn Europea/otros)

NextSeq 550Dx Instrument esta concebido para la
secuenciacion selectiva de librerfas de ADN a partir de
ADN gendémico humano extraido de sangre completa
periférica o de tejido fijado en formol y embebido

en parafina (FFPE), cuando se usa para ensayos

de diagndstico in vitro (DIV) que se realizan en el

instrumento.
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