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Una decada de innovacion

2013

En lllumina, nos comprometemos a mejorar la salud humana
aprovechando la capacidad del genoma. Durante mas de una década,
hemos aportado nuestra experiencia sin igual como lider del sector
de la gendmica para revolucionar la atencion sanitaria a través de
diagndsticos realizados mediante secuenciacion de nueva generacion
(NGS, Next-Generation Sequencing).

Desde 2013, llluminahamarcado elcamino a seguirgracias allanzamiento
de MiSeg™ Dx Instrument, el primer instrumento de NGS autorizado
por la FDA y con certificacion CE para uso diagndstico in vitro (DIV).
Seguimos innovando, creando plataformas de NGS reguladas, que
incluyen NextSeq™ 550Dx Instrument y NovaSeq™ 6000Dx Instrument,
y desarrollando nuevos ensayos de DIV en todas las areas de interés.

2017

Las soluciones de DIV gendmico de lllumina permiten a los laboratorios
clinicos encontrar las respuestas que buscan para mejorar los resultados
de los pacientes. Nuestra amplia gama de productos, desde nuevos
ensayos de NGS y microarray hasta instrumentos robustos y soluciones
de analisis de datos precisas, se han disefiado para soportar el rigor y
la precision del mundo del DIV.

2021

En conjunto, las soluciones de diagndstico de Illumina estan dando paso

M
—_— 2022
a una nueva era en la atencion sanitaria gracias a la genémica. —
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Instrumentos de NGS regulados para cualquier
laboratorio clinico

Gracias a los flujos de trabajo faciles de seguir y el software integrado,
MiSegDx Instrument,’” NextSeq 550Dx Instrument? y NovaSeq 6000Dx
Instrument® ofrecen pruebas de deteccion y diagndstico precisas y fiables.
Todos emplean nuestra tecnologia de NGS y la quimica de secuenciacién
por sintesis (SBS, Sequencing By Synthesis) probadas (Figura 1, Tabla 1).
Con estos instrumentos, los laboratorios clinicos pueden desarrollar,
validar y realizar sus propias pruebas de NGS, ejecutar ensayos de lllumina
o de terceros y desarrollar diversas aplicaciones de investigacion clinica
en modo de investigacion (RUO) (Figura 2).

illumina.com/miseqdx illumina.com/nextseq550dx illumina.com/novaseq6000dx

Figura 1: Gama de soluciones de sistemas de DIV de lllumina
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http://www.illumina.com/miseqdx
http://www.illumina.com/nextseq550dx
http://www.illumina.com/novaseq6000dx

Tabla 1: Especificaciones del instrumento de DIV de Illlumina

. Ny Longitud SIS que Rendimiento Duracion del ol
Reactivos de secuenciacion de lectura superan el filtro maximo experimento de los datos
(por celda de flujo) P (Q30)
MiSeqgDx MiSeqDx Reagent Kit v3 2 x 300 pb 25 millones 15 Gb <56 h 280 %
NextSeq 550Dx High-Output Reagent Kit v2.5 (300 Cycles) 2 x 150 pb 400 millones 120 Gb <35h >75 %
NextSeq 550Dx
NextSeq 550Dx High-Output Reagent Kit v2.5 (75 Cycles) 1x 75 pb 400 millones 30 Gb <1Th >80 %
NovaSeq 6000Dx S2 Reagent v1.5 Kit (300 Cycles) 2 x 150 pb 4100 millones 1Tb =40 h >85 %
NovaSeq 6000Dx
NovaSeq 6000Dx S4 Reagent v1.5 Kit (300 Cycles) 2 x 150 pb 10 000 millones 3Tb =45 h >85 %
e TruSight Cystic Fibrosis
Ensayo de DIV . Tru$|ght Oncology pomprehenswe (EV)
o VeriSeq NIPT Solution v2
Modo de diagndstico e Ensayos de terceros

(modo DIV)

Desarrollo de ensayos
de DIV

) o o Respiratory Pathogen ID/AMR Enrichment Kit
Modc?:]iér;vgztgamon Investigacion cll’nica> e [llumina COVIDSeq Test RUO
o TruSight Oncology 500

Figura 2: Flexibilidad de la solucién de DIV de Illumina

[llumina DNA Prep for Enrichment Dx
Instrumento

de secuenciacion
de DIV de lllumina

\/
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Planifique. Supervise. Analice.

lllumina ofrece un paquete de software al que se puede acceder mediante interfaces de usuario optimizadas para crear y supervisar experimentos
de secuenciacion, analizar datos y ver los resultados (Figura 3, Tabla 2).

f Laboratorio Experimento > Analisis Inégg;g%gn \

BaseSpace Sequence Hub

11
Software Software Analisis secundario | !llumina Connected Emedgene
Clarity LIMS del instrumento DRAGEN Analytics C?nn.eﬁf(ed
nsights

[llumina Run Manager

k lllumina Connected Software j

Figura 3: lllumina Connected Software

Tabla 2: Opciones informaticas de lllumina para instrumentos Dx

Modo del instrumento MiSeqDx Instrument NextSeq 550Dx Instrument NovaSeq 6000Dx Instrument
Software Local Run Manager Local Run Manager Illumina Run Manager DRAGEN Server
Compatible con DRAGEN Server DIV - = v
Conectado con BaseSpace Sequence Hub RUO - - v
Conectado con Illumina Connected Analytics RUO - - v
Compatible con el software Clarity LIMS RUO v v v
Compatible con Emedgene RUO - v v
Compatible con Connected Insights RUO v v v
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Software especifico para el modo DIV
Local Run Manager

El software Local Run Manager es una solucion integrada disefiada
para crear experimentos de secuenciacién, hacer un seguimiento de su
estado, analizar los datos de secuenciacién y visualizar los resultados.
El software se integra con el software de control del instrumento e incluye
varios modulos de analisis para diferentes ensayos.

lllumina Run Manager

lllumina Run Manager permite a los usuarios conectar los instrumentos
de secuenciacién a un servidor DRAGEN, lo que posibilita el lanzamiento
automatico del andlisis secundario. El software proporciona flujos de
trabajo paralelos para la secuenciacion y el analisis, de modo que los
laboratorios obtengan los resultados rapidamente. Hay disponibles varios
flujos de trabajo de DRAGEN basados en aplicaciones para los ensayos
de lllumina.

Optimizacion del laboratorio
Software Clarity LIMS™

El software Clarity LIMS es uninnovador sistema de gestion de informacion
de laboratorio (LIMS, Laboratory Information Management System) que
permite a los laboratorios que utilizan los sistemas de secuenciacién de
lllumina procesar muestras mas rapido, realizar facilmente un seguimiento
de ellas y lograr o mantener el cumplimiento normativo de forma eficiente.
El software es facil de usar, implantar y configurar.
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Capacidades de investigacion

Gestion y analisis de datos
a gran escala (RUO)

BaseSpace Sequence Hub

BaseSpace Sequence Hub es una plataforma de computacién gendémica
en la nube para uso exclusivo en investigacion (RUO, Research Use
Only) disefiada para proporcionar una gestion de datos simplificada y
herramientas analiticas de secuenciacion en un formato facil de usar.
Proporciona flexibilidad y comodidad con una variedad de herramientas,
lo que permite a los usuarios configurar y supervisar experimentos,
acceder a los datos almacenados en la nube y analizarlos con un juego
seleccionado de aplicaciones de andlisis y compartir datos de forma
segura con los colaboradores.

lllumina Connected Analytics

lllumina Connected Analytics es una plataforma segura de datos
gendomicos que hace operativos los datos informaticos e impulsa los
conocimientos cientificos. lllumina Connected Analytics, un componente
central para laboratorios que utilizan sistemas de secuenciacion de
lllumina, permite a los usuarios crear y personalizar procesos de analisis,
ejecutar flujos de trabajo de produccion a escala y consultar y compartir
datos y resultados.

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

Analisis secundario (RUO/DIV)
DRAGEN™ Server

El analisis secundario de DRAGEN proporciona soluciones de analisis de datos
genomicos precisas, eficientes y completas para abordar los desafios comunes,
incluidos tiempos de computacion prolongados y voliumenes masivos de datos.
Cuando se combina con un instrumento de secuenciacion de DIV mediante
lllumina Run Manager, DRAGEN Server permite a los laboratorios clinicos analizar
los datos de NGS de forma precisa y eficiente, utilizando varias aplicaciones
disefiadas para ensayos de DIV especificos (en desarrollo).

Analisis terciario
Emedgene (RUO)

Emedgene es una plataforma de andlisis gendmico basada en inteligencia
artificial explicable (XAl, eXplainable Artificial Intelligence) que permite una
interpretacion de alta productividad. Emedgene proporciona una plataforma
muy facil de configurar y optimizada para generar informacion respaldada por
pruebas, lo que permite reducir drasticamente el tiempo de analisis.

Connected Insights

lllumina Connected Insights es una plataforma basada en la nube que permite el
analisis terciario a través de llamadas mediante API. La plataforma permite a los
laboratorios optimizar la interpretacion y la generacion de informes y expandir
sus operaciones de NGS al proporcionar flujos de trabajo definidos por el usuario
y automatizados, asi como potentes fuentes de conocimiento para el filtrado en
una amplia gama de areas de aplicacion.

M-GL-00769 ESPv2.0 | 9



Mayor innovacion en el DIV

lllumina ofrece ensayos y kits de DIV mediante NGS que permiten
a los laboratorios clinicos aprovechar la capacidad de la gendmica
en pruebas prenatales no invasivas (NIPT, Nonlnvasive Prenatal
Testing), pruebas para enfermedades genéticas raras, pruebas
oncoldgicas y mas (Figura 4, Tabla 3). Cada vez trabajamos con
mas socios para desarrollar ensayos clinicos que aborden los
principales problemas de salud mundiales (Figura 4).

llumina
COV_LDSeq
Test

TruSight
llumina DNA Oncology
Prep with Comprehensive
Enrichment Dx (EV)

\l\/lleFr’I1§eq Panel de
Solution v2 tulmoref
Roche sélidos
QIAGEN
JuSight Cancer
C_ysth cervicouterino
Fibrosis ' e
Pillar

Bio

Area de enfermedad o desarrollo de ensayos Plataforma de secuenciacion de lllumina Jieyimaite

B Enfermedad genética rara MiSeqDx instrument
M Salud reproductiva

M Enfermedad infecciosa
B Desarrollo del ensayo B NovaSeq 6000Dx instrument
B Oncologia

Jabrehoo Burning
Rock

I NextSeq 550Dx instrument

OncoReveal

PGS/PGD,
cribado
de portadores

LungCure CDx

*Ensayo en desarrollo

tEUA aprobada en determinados paises

Figura 4: Oferta de ensayos de DIV de lllumina y de sus socios
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Tabla 3: Andlisis de DIV compatibles de un vistazo

Area de enfermedad o Ensayo Fabricante MiSeqgDx NextSeq 550Dx NovaSeq 6000Dx Aprobacion normativa
desarrollo de ensayos

Enfermedades genéticas TruSight Cystic Fibrosis Ilumina v EE. UU., CE
Enfermedades genéticas PrismGuide IRD Panel System Sysmex v Japoén
Salud reproductiva VeriSeq NIPT Solution v2 Ilumina v CE
Enfermedades infecciosas Illumina COVIDSeq Test Illumina v EE. UU. (EUA)
Oncologia TruSight Oncology Comprehensive Illumina v CE
Desarrollo de ensayos Illumina DNA Prep with Enrichment Dx Ilumina v v EE. UU., CE
Oncologia oncoReveal Dx Pillar v EE. UU., CE, China
Oncologia ArcherMET Invitae v Japoén
Oncologia OncoGuide NCC Oncopanel System Sysmex v Japén
Salud reproductiva VeriSeq PGS Jabrehoo v China
Oncologia Essencare Geneseeq v China
Oncologia LungCure CDx Burning Rock v China
Oncologia BRCA1y BRCA2 AmoyDx v China, CE
Oncologia EGFR/KRAS/BRAF/PIK3CA/ALK/ROS1 Geneis v China
Oncologia KRAS/NRAS/BRAF/PIK3CA Genecast v China
Oncologia Onco Core 3DMed v v China

Los ensayos compatibles recogidos en esta tabla estén actualizados en el momento de la publicacién de este documento y pueden estar sujetos a cambios.
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Convierta los datos en respuestas

PRUEBAS PARA ENFERMEDADES GENETICAS

TruSight™ Cystic Fibrosis

Una solucion de pruebas moleculares totalmente
integrada para la fibrosis quistica en MiSeqgDx.
Instrument. Los modulos de analisis CF 139-Variant
2.0 y CF Clinical Seq 2.0 de Local Run Manager
posibilitan la deteccidn de 139 variantes de CFTR de
importancia clinica o de informacidén de secuencia
completa de todas las regiones codificantes de
proteinas en el gen CFTR, respectivamente.*

PRUEBAS PARA ENFERMEDADES INFECCIOSAS

lllumina COVIDSeg™ Test (EUA)*

NIPT

VeriSeg™ NIPT Solution v2

Una prueba de DIV que utiliza la secuenciacion
del genoma completo sin PCR para ampliar el
cribado prenatal a las aneuploidias autosémicas
raras, las aneuploidias de cromosomas sexuales y
las duplicaciones y deleciones parciales =27 Mb de
todos los autosomas. VeriSeq NIPT Assay Software
v2 realiza automaticamente el analisis de datos
y genera un informe que proporciona resultados
cualitativos.®

DESARROLLO DE ENSAYOS

PRUEBAS DE ONCOLOGIA

TruSight Oncology Comprehensive (EU)

La primera solucion en kit para DIV con certificacion CE
para la creacion de perfiles gendmicos completos (CGP,
Comprehensive Genomic Profiling) a partir de muestras
de pacientes. Permite la deteccion de variantes de
ADN y ARN y firmas de biomarcadores, como la carga
molecular tumoral (TMB, Tumor Molecular Burden) y
la inestabilidad de microsatélites (MSI, MicroSatellite
Instability). EIl modulo de analisis TruSight Oncology
Comprehensive (EU) realiza las llamadas de bases y su
CC, las llamadas de variantes y la interpretacion.®

lllumina DNA Prep with Enrichment Dx

Esta prueba de NGS basada en amplicones detecta
el SARS-CoV-2 en pacientes con sospecha de
COVID-19. El kit incluye etapas para la extraccion
de ARN virico, la preparacién de librerias y la
secuenciacion. Para el andlisis de datos, se utiliza
DRAGEN COVIDSeq Test Pipeline.”

Una solucién de preparacién y enriquecimiento de librerias
conforme al Reglamento UE 2017/746 sobre los productos
sanitarios para diagndstico in vitro. Como parte de un flujo
detrabajode NGS en MiSeqDx Instrument, NextSeq 550Dx
Instrument y NovaSeq 6000Dx Instrument, permite a los
laboratorios clinicos afiadir paneles de enriquecimiento
de secuenciacion selectivos a su oferta de aplicaciones
de diagndstico. La aplicacion DRAGEN for Illumina DNA
Prep with Enrichment Dx en NovaSeq 6000Dx Instrument
realiza la alineacion y la llamada de variantes en el ADN
para mutaciones somaticas y germinales.®

*Esta prueba no estd disponible en todos los paises ni regiones. COVIDSeq solo estd disponible para laboratorios autorizados en virtud de una autorizacién de uso de emergencia o una autorizacion similar Unicamente
para la deteccion del SARS-CoV-2, no para otros virus o patégenos. Esta prueba solo cuenta con la autorizacién de uso durante el tiempo en que se mantenga en vigor la declaracién de emergencia por la COVID-19.
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Opciones de pruebas de DIV

Al planificar ensayos de DIV, hay tres enfoques que se deben tener en cuenta

a Flujo de trabajo
de principio a fin
e Plataforma

(en desarrollo)
e Fabricado

a partir de

componentes

|
v =
Automatizacion Preparacion Contenido Secuenciacion Analisis Informe clinico

de librerias

DIV _H

Sistema de DIV mas tradicional, p. €j., VeriSeq NIPT Solution v2.

DIV H

Desarrolle y valide su propio ensayo.

Elija componentes individuales para crear su propio ensayo.

Para uso diagnéstico in vitro. No disponible en todos los paises ni regiones.
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Investigacion clinica en modo RUO

MiSegDx Instrument, NextSeq 550Dx Instrument y NovaSeq 6000Dx
Instrument disponen de un modo RUO, gracias al cual los laboratorios clinicos
pueden desarrollar diversas aplicaciones de investigacion clinica (Tabla 4).

Tabla 4: Paneles de investigacion clinica compatibles en modo RUO de un vistazo

Campo de enfermedad Ensayo MiSeqDx NextSeq 550Dx NovaSeq 6000Dx
Oncologia TruSight Tumor 170 v

Oncologia TruSight Oncology 500 v

Oncologia TruSight Oncology 500 High-Throughput v
Oncologia TruSight Hereditary Cancer v v

Oncologia TruSight RNA Pan Cancer v v

Oncologia TruSight RNA Fusion v v

Enfermedades genéticas [lumina DNA Prep with Exome 2.0 Plus Enrichment v v
Enfermedades genéticas TruSight One/TruSight One Expanded v v
Enfermedades infecciosas Respiratory Pathogen ID/AMR Enrichment Panel v v

Enfermedades infecciosas Urinary Pathogen ID/AMR Enrichment Kit v v

Enfermedades infecciosas COVIDSeq Assay v

Los ensayos compatibles recogidos en esta tabla estén actualizados en el momento de la publicacién de este documento y pueden estar sujetos a cambios.
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Impulsando la secuenciacion clinica en todo el mundo

lllumina ofrece soluciones de confianza, con ensayos de DIV
basados en NGS e instrumentos de secuenciacion instalados
en mas de 55 paises de todo el mundo (Figura 5). Gracias a la
quimica de SBS de lllumina, nuestras soluciones proporcionan
datos de alta calidad con la precision y fiabilidad necesarias
para las pruebas diagndsticas.

Reino Uni 0(‘-}“
"» ’ |
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. . . - EC N ot
Los perfiles genomicos exhaustivos R ‘

mediante NGS pueden identificar mas
variantes de importancia clinica que los
enfoques de pruebas convencionales

y acortar drasticamente el largo camino
hasta el diagnostico para los pacientes.”

i 1 :
Figura 5: Distribucién gloEéTI de plataformas y soluciones de DIV y centros de datos de lllumina. Las soluciones de diagndstico de
Illumina estan implantadas en paises de todo el mundo (sombreados en naranja). La implantacién de centros de datos regionales
gracias a Amazon Web Services (en gris) permite el almacenamiento regional de datos en cumplimiento de las leyes y normativas
de proteccidn de datos locales.
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Bienvenido a un mundo de apoyo

El servicio y la asistencia técnica de Illlumina comienzan
cuando se entrega el instrumento lllumina. Nuestros
cientificos e ingenieros estan listos para ayudarle con
la instalacion de instrumentos y la configuracion del
laboratorio. Ademas de la asistencia in situ, hay cursos
disponibles para formar a los usuarios en diversos flujos
de trabajo.

Los cientificos de lllumina estan disponibles las 24 horas
del dia, cinco dias a la semana en todo el mundo para
responder preguntas en cada paso del camino.

Pdngase en contacto con su representante de ventas de
[llumina para obtener mas informacidn sobre nuestras
soluciones de diagndstico.
ilumina.com/systems/ivd-instruments.html

illumina

Estamos a su disposicion para resolver sus dudas,
atender sus aportaciones y tratar cualquier asunto que desee.
Visitenos en illumina.com.

1800 809 4566 (llamada gratuita, EE. UU.) | Tel.: +1 858 202 4566

O
A

Servicios de calificacion de lllumina

Cumpla los requisitos de cumplimiento aprovechando los servicios de calificacion integral de
lllumina en www.illumina.com/services/instrument-services-training/qualification-services.html.

Formacion de lllumina
Obtenga resultados de alta calidad con la tecnologia de Illumina aun mas rapido

con cursos practicos dirigidos por un instructor y opciones de formacion en linea
en www.illumina.com/services/instrument-services-training/training.html.
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