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Unidad Genomica

La Unidad Genémica del IIS La Fe es una plataforma consolidada, con mas de 7 afios de
experiencia en analisis genéticos.

Objetivo: poner a disposicion de investigadores y clinicos las nuevas tecnologias
de secuenciacion NGS, Sanger y Arrays; y ademas, participamos en el
asesoramiento cientifico y disefio de experimentos de gendémica.

BUnidadGenéywsica

INSTITUTO DE INVESTIGACION SANITARIA LA FE

La Unidad Gendmica del IIS La Fe esta inscrita en el Registro Autondmico de Centros,
Servicios y Establecimientos Sanitarios de la Comunidad Valenciana expedido por la
Conselleria de Sanitat Universal i Salut Publica de la Generalitat Valenciana, con
numero 40242y tiene autorizadas sus actividades asistenciales de genética.
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Doctor Peset

IS La Fe: Hematologia y Hemoterapia; Biomedicina Molecular, Celular y
Gendmica; Investigacion traslacional en genética; Unidad mixta de investigacion en
Enfermedades Raras, Regeneracion y trasplante cardiaco;, Hemostasia y
trombosis.

Hospital La Fe: Nefrologia, Unidad de Genética, Neurologia, Cardiologia,
Oncologia pediatrica.

Centros de investigacion nacionales e internacionales y empresas

privadas: Imperial College de Londres, Universidad de Murcia, CIPF y Agilent
Genomics.

Hospitales Comunidad Valenciana: Hosp. Dr Peset, Hosp. Gral. Valencia,
Hosp Clinico Valencia, Hosp Gral Alicante, Hosp Elda, Hosp Sagunto, Hosp La
Plana, Hosp Gral Castellon, Hosp. Orihuela, Hosp. La Ribera, Hosp. Gandia.

La Unidad Gendmica es miembro del Comité de Oncologia Pediatrica
de Precisién del Hospital La Fe desde el Enero de 2017 hasta la
actualidad.




SERVICIOS

» Secuenciacion Sanger
» Secuenciacion NGS
» Arrays

» Analisis Bioinformatico



SERVICIOS

> Secuenciacion Sanger:

v Estudios de mutaciones hot spot

v’ Validacién de mutaciones puntuales detectadas por NGS CL
v Estudios familiares
v MLPAs

v PCRs

v’ sec. plasmidos

v sec. fragmentos

CTTCCCCGGGTTGC&CCACAG ACTTGGGGACACGTTTGCGCTCGCTCTTCTGGCC
Gl 270 300

bl

)
The second sample shows a clear reduction of all DNA target sequences of 50% of
the whole region. In case the references were diploid for this region, this sample
contains a heterozygous deletion.

The ion status is 0%, indicating that the copy that was left did not contains
any y . This is a indk fora y




SERVICIOS

» Secuenciacion NGS: DNA seqy RNA seq v DNA seq:

- genes
- paneles de genes

- exomas dirigidos

O o I W N [ -4 [ N 0 e e e
p2I31 p2213  pIi2 piid  pil2Z qild  ql32 q2L2  q21.33  qII3 qZd  qZed q27d1 q28

- exomas completos

529 bp
ggé 14&5‘3'.1““1! i 1-!6,‘93[2“”1! ‘ 146,993‘,3WI$ ‘ 14&9ﬁl|.mh: : 1m|g7mm | 146,097 - 165 bacterias
Sequance - T T _ ge nomas de novo

wgEne ode UnD gfkS62AIn.bam I
e

i

p36.22 p36.dl  p34Z  p322 p3L1 p222 p2L1 pl2 Wiz q212 aZ33  q
67 bp

57,320 bp 557.330 bp. 557.340 bp 557,350 bp. 557,360 bp
| | | | | |

wgEncode UnD gfkK562A1n.bam

ATCTGCTGCAGTGCTCTGAGCCCTA ATTTATTTITTCTTTITCACCG]




PANELES DE GENES

* Panel Trastornos * Panel Ataxias y * Panel
del Paraparesias Miocardiopatias y
Neurodesarrollo Canalopatias
~ 1300 genes ~ 200 genes 2= ~ 148 genes
@ T Bele
4 ) 4 N\
" . Panel de cancer | |*Panelde _
Comprehensive Ciliopatias * Glucogenosis

Renales

EXOMA 3.200 genes EXOMA 6.000 genes EXOMA 22.000 genes



SERVICIOS

» Secuenciacidn NGS: v RNAseq:

expresion diferencial
transcriptoma

| EpsTEmvBarr viRUs nEECTION |

traslocaciones

microRNAs

N
A\
A UGAAC
¥ O
UGEACT)
RUGAAC
\GALZ
RNA-Seq

)
wp LSTATAS




SERVICIOS

> Arrays:

v" DNA: Cariotipo molecular

v" RNA: expresion diferencial y microRNAs.

Gendmicos

——

_l

Expresion de RNA Expresmn de miRNA
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SERVICIOS

Analisis Bioinformaticos:

v/ Expresién génica (RNA seq o Arrays).

v Alineamiento y anotacion de variantes para diagndéstico genético. (] ©
. el
v Ensamblaje de genomas de novo. <) ©
v Deteccioén variacion en numero de copias (CNVs). ® @ @ ®
v" Andlisis funcional y de interactomas. ® <
T Lo Y ‘ . F-)
v' Andlisis de metagenémica. 5 e

v Desarrollo de scripts personalizados para cadatipo de proyecto.  _g. (] (] PY




NGS

EQUIPAMIENTO

NextSeq500
(Illumina)

Bravo Automated
Liquid Handling
(Agilent)

PGM Proton
(Thermo Fisher Sci.)

lon Chef System

(Thermo Fisher Sci.)

SANGER

ABI 3500 x|

(Thermo Fisher Sci.)

Veriti Thermal Cycler

(Thermo Fisher Sci.)




EQUIPAMIENTO

<
O
¢ z
=
¢ o
x
=4 LL
GeneChip® Fluidics Genechip Z
Scanner Stations 450 Hybridization Oven 9
3000 7G (Affymetrix) 645 (Affymetrix) (2} Cluster de cémputo 250
(Affymetrix) nodos; 800 Gb de RAM

Ve

CALIDAD A. NUCLEICOS

Nanodrop 2000c Qubit (Thermo Qiaxcel Advanced Bioanalyzer 4200 Tape
(Affymetrix) Fischer Sci.) (Qiagen) 2100 (Agilent) Station (Agilent)




Direccidn cientifica:

José Vicente Cervera, M.D.,Ph.D.

José Maria Millan, Ph.D.

Coordinacion:
Laia Pedrola, Ph.D.

Analisis NGS:

Majo Aparisi, Ph.D.
Inés Calabria, Ph.D.
Laia Pedrola, Ph.D.
Marina Martinez
Sarah Moreau

Analisis Arrays:
Jorge Sellés

Técnicos especialistas:
Lola Gonzalez

Sarah Moreau

Cristina Cardona

Jose |. Dominguez

Técnico documentalista:
Marc Alfonso

Analisis Bioinformatico:
Joaquin Panadero
Alexander Neef




