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Infinium H3Africa Consortium Array v2

Visao geral

O Infinium H3Africa Consortium Array v2 (Figura 1,
Tabela 1) é um array avangado de genotipagem para
identificar associagcdes genéticas com tragos comuns
e raros entre populagdes africanas. Especificamente
projetada pelo H3Africa Consortium, o array aproveita
o conteudo do Illumina Omni2.5-8 e do Omni5-4
BeadChips, além do conteudo personalizado
selecionado pelo consdércio com base nos dados

de sequenciamento de genoma completo (WGS).

O conteudo personalizado foi selecionado incluindo
polimorfismos de nucleotideo Unico (SNPs, single
nucleotide polymorphisms) especificos solicitados
por projetos do H3Africa Consortium, SNPs dentro da
regido do MHC, SNPs de cromossomo X e mitocOndria
e SNPs de interesse clinico ou farmacogendmico.

Os SNPs personalizados restantes foram selecionados
para melhorar a cobertura, a precisdo da imputagao

e 0 enriquecimento em variantes novas, mas comuns,
em populagdes africanas com base em dados

de sequenciamento.

Conteudo selecionado pelo
consorcio

O H3Africa Consortium selecionou aproximadamente
10.000 variantes relevantes para doencas especificas
de interesse, incluindo variantes conhecidas por
estarem associadas a doenga renal, diabetes,

doenca falciforme, doencgas cardiometabdlicas e
suscetibilidade a doengas infecciosas. Variantes
adicionais do PharmGKB,"? do catdlogo do estudo

de associagdo genébmica ampla (GWAS, genome-
wide association study) NHGRI-EBI,® ClinVar,* e do
banco de dados COSMICS também foram identificadas
e selecionadas pelo consdrcio. Para o PharmGKB e
para o catadlogo do GWAS, 4.000 e 24.000 variantes,
respectivamente, que ocorrem com uma frequéncia
de alelos menores (MAF) =z 0,01 em pelo menos uma
das populagdes africanas foram selecionadas para
inclusdo. Para o ClinVar, o consoércio restringiu sua
selecao a 27.000 SNPs com MAF = 0,05 em pelo
menos uma das populagdes africanas. Para variantes
no banco de dados COSMIC, o consoércio reteve
20.000 variantes que foram substituicdes,
caracterizadas como patogénicas no banco de

dados e mostraram MAF = 0,05 em pelo menos uma
das populagdes africanas. Uma parte dessa lista ja
estava presente no conteudo fixo e os 60.000 SNPs
restantes foram adicionados como um componente
do conteuldo personalizado. Para otimizar a inferéncia
de ancestralidade, o consércio identificou um

painel consistindo em cerca de 2.000 variantes

de marcadores informativos de ancestralidade

(AIMs, ancestry-informative markers) mitocondriais,
cromossomos Y e com base africana cuidadosamente
escolhidos (Tabela 2, Tabela 3).

Figura 1: Infinium H3Africa Consortium Array v2

O BeadChip de oito amostras inclui variagdo comum de
SNP e cerca de 10 mil variantes relevantes para doengas
de interesse em populagdes africanas.

Tabela 1: Especificagdes do produto

Recurso Descrigao
Espécie Humana
Numero total de marcadores 2.271.503
N° de amostras por BeadChip | 8

Requisito de dados de DNA 200 ng
Quimica do ensaio LCG Infinium

Suporte do instrumento

iScan™ System

Rendimento da amostra

~1.728 amostras por semana

Tempo de leitura por
BeadChip

35 min
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Tabela 2: Informagdes da categoria do marcador

Categorias de marcadores?

Numero de marcadores

Marcadores exdnicos® 88.785
Marcadores intrénicos® 1.074.881
Marcadores nonsense® 313
Marcadores missense® 23.548
Marcadores sindnimos® 21.654
Marcadores mitocondriais® 234
Inser¢des/dele¢des? 318
X Y

Cromossomos sexuais®

36.347 2.528

a0 oW

. Numero de marcadores calculados a partir do manifesto do consoércio.
. RefSeq: Banco de dados de sequéncias de referéncia do NCBI.®

Em comparagado com o UCSC Genome Browser.”

. NCBI Genome Reference Consortium, versdao GRCh37.8

Amostras de referéncia
do Infinium H3Africa Array

Dados de WGS de aproximadamente 3.480
individuos de 17 paises africanos foram utilizados
no desenvolvimento do array. A cobertura do
sequenciamento para essas amostras variou de 4x
a 30x. Incluido nesta coorte, o H3Africa Consortium
contribuiu com cerca de 350 amostras para
sequenciamento no Baylor College of Medicine para
gerar dados de alta cobertura e preencher algumas
das lacunas em populagdes ou paises ausentes.

O projeto TrypanoGen do H3Africa tinha dados
adicionais de sequéncia de cobertura média para
118 amostras que contribuiram para o projeto.

Tabela 3: Conteudo de alto valor

. Numero de L .
Conteudo N Aplicacao/observagdes
Variantes com
- significancia clinica
ggbeégugg geerﬁgt('ﬁg do 5.201 conhecida identificadas
a partir de amostras do
WGS e do WES
2
Genes ADME*“ do CPIC 3.258 Metabolismo e excrecao
Genes ADME? de do medicamento
b ) (incluindo regides
nucleo e estendidos 24168 regulatorias)
+ CPIC £ 10 kb
Marcadores informativos
AlMs 2.563 da ancestralidade
Variantes ClinVar* 8.590
Patogénico de acordo
com o Clinvar* 85
Provavelmente
patogénico de acordo 24 Relagdes entre variagao,
com o Clinvar* fendtipos e saude
humana
Benigno de acordo
com o Clinvar* 4.679
Provavelmente
benigno de acordo 4.097
com o Clinvar*
G COSMICS 81.841 Mutagdes somaticas
enes no : no cancer
Loci gendmicos que
eQTLs" 8.219 regulam a expressédo
de mRNA
Resultados do WES e
Exoma do gnomAD 65.982 WGS de individuos ndo
relacionados
Genes HLA" 1164 Defesa contra doengcas,
rejei¢cao de transplantes,
MHC estendido™ 24.41 disturbios autoimunes
Catdlogo do Marcadores publicados
NHGRI-EBI GWAS? 44.344 1 15 GWAS
Variagdo genética
humana associada
= Lo com respostas a
ﬁg%tﬁgrargénganotlpo 1.846 medicamentos, variantes
que afetam um fendtipo,
com ou sem informagdes
sobre medicamentos
Anotacao do Variantes que afetam a
medicamento 1.729 resposta ao medicamento,
no PharmGKB' a dose, o metabolismo etc
no PharmGKER' analise in vitro e funcional

a. Numero de marcadores para cada categoria sujeitos a alterag&o.
b. O MHC estendido é uma regiédo de 8 Mb.

ACMG, American College of Medical Genetics; ADME, absorgao, distribuigao,
metabolismo, excregdo; COSMIC, catdlogo de mutagdes somaticas no
cancer; eQTL, locais de tragos quantitativos de expressdo; gnomAD, Genome
Aggregation Database; HLA, antigeno leucocitario humano; MHC, complexo
de histocompatibilidade principal; NHGRI, National Human Genome Research
Institute; PharmGKB, Pharmacogenomics Knowledgebase.
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Saiba mais >

Entre em contato com seu representante de vendas local
para saber mais sobre o Infinium H3Africa Consortium
Array v2:

América do Norte: 800.809.4566
Europa, Oriente Médio e Africa: +44-1799-534000

Outras regides:
www.illumina.com/company/contact-us.html

H3Africa Consortium: https://h3africa.org/

Informagdes para pedido

Produto N.° do catdlogo

Infinium H3Africa Consortium Array v2
(48 samples) 15056943

Infinium H3Africa Consortium Array v2
(96 samples) 15056944

Infinium H3Africa Consortium Array v2
(384 samples) 15056945

iHHlumina

+1(800) 809-45686, ligagao gratuita (EUA) | tel. +1 (858) 202-4566
techsupport@illumina.com \ www.illumina.com

© 2025 lllumina, Inc. Todos os direitos reservados. Todas as marcas comerciais
pertencem a lllumina, Inc. ou aos respectivos proprietarios. Para obter informagdes
especificas sobre marcas comerciais, consulte www.illumina.com/company/legal.html.
M-GL-03384 PTB v1.0
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