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SG PRECONCEPTION fecun

- Salud genética, aliada en planificacion familiar -

SG Preconception es la gama de estudios genéticos de Sistemas Gendmicos (Grupo ASCIRES) disefiada para
establecer el estatus de portador o no portador de futuros progenitores en enfermedades hereditarias de cardcter

recesivo y ligadas al cromosoma X.

SG Preconception es una herramienta clave para la toma de decisiones entre las diferentes opciones reproductivas,

introduciendo el concepto de anticipacién en medicina reproductiva.

La gama de SG Preconception estd compuesta por:

- SG Preconception: - SG Preconception fecun:
« 345 enfermedades hereditarias. + 363 enfermedades hereditarias.
+ 320 genes. + 299 genes.
« 32.749 mutaciones causales. « 7.400 mutaciones causales.

#Salud reproductiva



SG Preconception fecun?

Cualquier pareja, fértil o infértil Programas de donaciéon de gametos*
Que inicia su proyecto reproductivo y En este caso se estudia a los donantes
desea conocer el riesgo genético de para minimizar el riesgo genético de
transmitir alguna de las enfermedades transmitir alguna de las enfermedades

hereditarias incluidas en el panel. incluidas en el panel*.

* Contemplado por la Ley para asegurar al méximo la salud de la descendencia generada.

SG Preconception focun?

- 363 enfermedades hereditarias (332 autosémicas recesivas y 31 ligadas al cromosoma X).
299 genes.

- 7.400 mutaciones causales.

Las enfermedades incluidas en el panel han sido elegidas en base a criterios clinicos y recomendaciones de
sociedades cientificas internacionales:

« Prevalencia en la poblacién general (>1/100.000 nacimientos).

«Incidencia de casos en urgencias pedidtricas.

« Enfermedades que causan muerte intradtero y neonatal con mayor frecuencia.

« Enfermedades incluidas en los estudios neonatales ampliados (cribado genético, neonatal,

“prueba del talén”).

En todos los casos se analizan mutaciones causales conocidas en genes concretos, que estdn identificados como
causantes de una enfermedad en particular.




Las enfermedades genéticas no se pueden curar, pero se pueden PREVENIR.

SG Preconception focuy

SG Preconception ﬂow)y detecta mutaciones de forma rdpida y precisa gracias a la técnica Next Generation
Sequencing (NGS), concretamente la modalidad de resecuenciacién dirigida. Permite conocer la secuencia de uno o
mads genomas de forma simultdnea e identificar mutaciones comparando todo o parte del genoma de un paciente
con el genoma de referencia. Adicionalmente, el sindrome del cromosoma X-frdgil se estudia mediante técnica

complementaria (TP-PCR).

Nuestros expertos realizan un estudio dirigido, interrogando posiciones concretas del genoma donde existen

mutaciones descritas (HGMD®, ClinVar) como patogénicas.

Las mutaciones pueden estar situadas en diferentes regiones del gen; SG Preconception focwy incluye mutaciones

descritas en regiones reguladoras, exones, intrones, zonas intermedias exén-intrén y regiones flanqueantes.

Elementos Regién Region
reguladores flanqueante flanqueante
Exén 1 Intrén | Exén 2 Intrén i Exon 3
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Inicio de AATAA

transcripcion



& | SGPRECONCEPTION

SITUACION I: pareja con deseo reproductivo

PROTOCOLO DE TRABAJO

- Muestra de sangre de ambos progenitores.

0 10-15ml en tubo EDTA a temperatura ambiente (21°C).

o La muestra debe llegar a Sistemas Gendmicos en un plazo mdximo de 5 dias desde su extraccion.
- Andlisis del ADN mediante NGS.
- Andlisis bioinformdatico con algoritmos propios.

- Visualizacién del informe mediante GeneSystems®.
La informacién genética de los dos futuros progenitores se cruza para cada gen estudiado mediante un software

especifico de disefio propio, y se establece el riesgo genético en funcion del estatus de portador/a de mutaciones en el

mismo gen, o en genes del cromosoma X en el caso de las mujeres.

ENFERMEDAD RECESIVA
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Sana estricta Portadores Afecta
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ENFERMEDADES RECESIVAS LIGADAS AL CROMOSOMA X

MUJER PORTADORA

50% portadoras 50% sanas 50% 50%
asinfomdticas esfrictas sanos afectos



PROTOCOLO DE TRABAJO

- Estudio genético a todos los donantes pertenecientes a un programa de donacién de gametos (base de
datos genética de cada Centro).

- Extraccién y envio de muestra de sangre del receptor (10-15ml en tubo EDTA a temperatura ambiente (21°C).

o La muestra debe llegar a Sistemas Gendmicos en un plazo mdximo de 5 dias desde su extraccion.

- Andlisis del ADN mediante NGS.

- Andlisis bioinformdtico con algoritmos propios.

-Visualizacién del informe mediante GeneSystems®.

- Determinacion del donante idéneo, es decir, aquel donante que no presente ninguna mutacién que implique
riesgo con el receptor.

- Emision de informe de idoneidad para ejecutar la donacién.
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iDonante de bajo riesgo genético! iDonante de bajo riesgo genético!



La SALUD GENETICA juega un papel central en la planificacién familiar

o N e B
Conocer el estatus genético de los portadores es introducir el concepto de ANTICIPACION en MEDICINA PERSONALIZADA




Los progenitores tienen un riesgo bajo de transmitir una de las enfermedades incluidas en el panel.
- Los dos progenitores biolégicos no comparten variantes en el mismo gen.

- La mujer no es portadora de una variante en un gen ligado al cromosoma X.

A

Los progenitores tienen un alto riesgo de transmitir alguna de las enfermedades incluidas en el panel.
- Los dos progenitores biolégicos tienen una variante en el mismo gen.

- La mujer es portadora de una variante en un gen ligado al cromosoma X.

S

Todas las pruebas médicas de diagndstico tienen un porcentaje de riesgo, conocido como riesgo residual. Este es el
riesgo remanente que sigue existiendo en caso de que el estudio resulte negativo. Este riesgo se debe a otras variantes
no detectables mediante la técnica de estudio y/o eventos bioldgicos propios de cada individuo, que escapan a la
capacidad de deteccién de este andlisis (recombinaciones genéticas en gametos, mosaicismos germinales,

conversiones génicas y variantes de novo en la descendenicia).

Por ello, nuestros informes incluyen todas las enfermedades estudiadas con SG Preconception fecud y su porcentaje

residual personalizado para cada paciente.
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Sistemas Gendémicos es una organizacion lider en el andlisis genético en
Espafia, siendo la Unica a nivel nacional que cubre todo el ciclo de vida
del ser humano, desde los gametos hasta el deceso. Pionera en la
secuenciacion masiva y en la utilizacién de tecnologia de este tipo, su
mision es poner al servicio de la sociedad la investigacién genética.
Sistemas Gendmicos colabora en distintos proyectos a medida de |+D+i,
con el objetivo de ofrecer esa nueva investigacién a la industria y a la
sociedad. El activo mds importante son los mds de 100 profesionales que

integran la organizacién, ya que cuentan con una amplia experiencia en

el campo de la bilogia molecular, bicinformatica, medicina y genética.
Sistemas Gendémicos constituye la division de genética del Grupo Biomédico ASCIRES, centra su actividad en diagnéstico y tratamiento,
reinvirtiendo anualmente una media del 20% de los beneficios en I+D+i, lo que permite estar a la vanguardia en incorporacién de tecnologia
y los Ultimos avances cientificos. Todo ello con un equipo de 700 personas trabajando en medicina personalizada que comparten sefias de

identidad: vocacion por el paciente, pasion por la innovacion tecnolégica y humanizacién del tratamiento.

Creacién de Sistemas Genémicos
Apertura division biomédica
Fusion con el Institut de Genetica Médica i Molecular (IGEM)

Participacion en el mayor proyecto de secuenciacion
de genomas realizado en Esparia “International Tomato

. S Nueva sede en el Parque Tecnolégico de Valencia
Genome Sequencing Project

Certificacion ISO9001 para la unidad de diagnéstico

Inauguracion IVGEN (Instituto Valenciano de Genética)

Certificacion 1ISO9001 para unidades de
secuenciacion Sanger

VENOMICS: Aprobacién proyecto FP7 de secuenciacién
masiva de toxinas para el desarrollo de nuevos farmacos
basados en sustancias venenosas

Lanzamiento de GeneSystems, una innovadora herramienta
de andlisis e interpretacion de datos masivos

Obtencién certificado CLIA-USA

Registro del primer producto con marcado CE
para diagnéstico (Kits de secuenciacion masiva)

Certificacion 1ISO13485 para la fabricacion
de productos sanitarios para diagnéstico in vitro

Concesién 3 proyectos H2020: GOODBERRY,
DESIREE y LIQBIOPSENS

genético preimplantacién

LIFE: Concesién de proyecto LIFE: Desafio integral
al céncer de mama

Acreditacion ISO15189 en el drea de diagndstico
genético preimplantacion

FRAILOMIC: Aprobacién proyecto FP7 para la aplicacion
de biomarcadores para determinar los factores de fragilidad

Obtencién de la licencia de fabricantes de producto sanitario
(Kits de secuenciacion masiva) otorgado por la AEMPS

Creacién de la primera patente, resultado del proyecto LIFE

Obtencién sello Pyme Innovadora

Ampliacién de la licencia de fabricantes de producto sanitario
(software de andlisis bioinformdtico) otorgado por la AEMPS

Registro del sofware GeneSystems® con marcado CE
para producto sanitario

PARTICIPACION INTERLABORATORIOS




