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AMPLISEQ FOR ILLUMINA SAMPLE ID PANEL

Introduccion

AmpliSeq for lllumina Sample ID Panel es un componente
opcional de AmpliSeq for lllumina Sequencing Solution.
Sample ID Panel permite una identificacion rapida y
precisa de las muestras y es compatible con cualquier
panel de ADN humano AmpliSeq for lllumina. AmpliSeq
for lllumina Sample ID Panel se incluye como parte del
contenido de panel génico en determinados paneles
fijos de AmpliSeq for lllumina. En el resto de paneles,
incluidos los paneles de la comunidad y personalizados,
esta disponible como producto accesorio (Tabla 1).

Contenido del panel

AmpliSeq for lllumina Sample ID Panel consta de ocho
pares de cebadores especificos para polimorfismos de
nucledtido unico (SNP, Single-Nucleotide Polymorphism)
y un par de cebadores discriminadores del sexo

(Tabla 2). Los pares de cebadores de Sample ID Panel
pueden afiadirse antes de la amplificacion de la cadena
molde para generar una huella o firma unica para

cada muestra.

Capacidad de discriminacion de muestras

AmpliSeq for lllumina Sample ID Panel puede lograr

una capacidad de discriminacion de muestras

de aproximadamente 1:5000. Esta capacidad de
discriminacién presupone una independencia total entre
los SNP, la plena conformidad con los supuestos de
Hardy-Weinberg y la ausencia de llamadas de genotipo
de ID de muestra ausentes o incorrectas. La capacidad
de discriminacion real puede variar. Siempre que los
tamafos del estudio sean menores de 5000 muestras
independientes no relacionadas, Sample ID Panel puede
identificar y discriminar con precision cada muestra

del estudio.

Flujo de trabajo optimizado
e integrado

AmpliSeq for lllumina Sample ID Panel solo requiere
afadir dos pasos a cualquier flujo de trabajo de panel
AmpliSeq for lllumina: afiadir los cebadores preparados
de Sample ID Panel a la reaccion de amplificacion del
objetivo y realizar la seleccion para incluir Sample ID
Panel en el andlisis de datos. Ademas de estos pasos
adicionales, la preparacioén de librerias, la secuenciacion
y el andlisis de datos pueden llevarse a cabo sin realizar
cambios en el flujo de trabajo del panel AmpliSeq for
lllumina que se esté utilizando. Las guias de referencia
de todos los paneles incluyen instrucciones de uso de
Sample ID Panel.
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Tabla 1: Descripcion general de la disponibilidad
de Sample ID Panel

Sample ID Panel
incluido

Sample ID Panel disponible
como producto accesorio

BRCA Panel Cancer Hotspot Panel v2

Comprehensive Panel v3 Comprehensive Cancer Panel

Myeloid Panel Focus Panel

Community DNA Panels

On-Demand Panels

Custom DNA Panels (human)

Interpretacion de datos

AmpliSeq for lllumina Sample ID Panel asigna a cada
muestra una firma, representada por un codigo de
nueve letras. La primera letra del cédigo indica la
llamada de sexo para la muestra. Las letras restantes
del cadigo indican las llamadas de genotipos en los
ocho SNP del panel (Tabla 3). Por ejemplo, a la muestra
de ADN NA12878 se le asignaria FYGACRCRW y a la
muestra de ADN NA12877 se le asignaria MCTGYRSAW.

El resultado del andlisis de Sample ID Panel puede
visualizarse en tres formatos: un archivo *.txt que
contiene Unicamente los cédigos de nueve letras,
un archivo *.vcf con informacion mas detallada para
analisis sucesivos adicionales y un archivo *.csv
(compatible con Excel) con los cédigos de firma e
informacion detallada para facilitar su visualizacion.

ldentificacion precisa
de las muestras

A fin de demostrar la precision de AmpliSeq for lllumina
Sample ID Panel, se prepararon librerias a partir de

12 muestras bioldgicas (cuatro réplicas por muestra)
utilizando AmpliSeq for lllumina Comprehensive Cancer
Panel con la adicién de Sample ID Panel durante la
preparacion de las librerias. Los datos obtenidos de
Sample ID Panel demostraron que todas las réplicas

de cada muestra tenian, como se esperaba, la misma
firma (Figura 1).
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Tabla 2: Contenido de Sample ID Panel

N.° de - ) Alelo de Alelo
AT Cromosoma Inicio Final ID ) )
codigo referencia  alternativo
1 X 113114957 11315075 AMELX
1 Y 6737913 6737999 AMELY
2 3 193207380 193207380 rs6444724 T C
3 4 169663615 169663615 rs6811238 T G
4 5 178690725 178690725 rs338882 G A
5 7 137029838 137029838 rs321198 T C
6 10 17193346 17193346 rs3780962 A G
7 12 6945914 6945914 rs2269355 C G
8 18 9749879 9749879 rs9951171 G A
9 22 33559508 33559508 rs987640 T A
MYTATRSRA — .
Tabla 3: Cédigo de firma de Sample ID Panel MYKRYRCRW —
MYKRCACRW —| -
o o 2 MYKGTGSRT -
Llamada Codigo Llamada Cadigo 2 MYGROASRW
de genotipo (IUPAC) de genotipo  (IUPAC) § MTKRYRSAA — ..o
2 MCTGYRSAW — -
@ FYKRYRSRW -
AC M GT £ Fykrcasra -
™ FyGACRCRW - .
AG R AA FCKRYGSAW —| -
FCKRCRCAA |
AT W ce [ T 1 T T 1 T 1
Yo Y Y W Y N Y W Y kK
Ty Ty Ty Tpy Ty Ty Ty Ty Ty Ty, Ty, Ty
oG s - /3,% ed,)) e% e% e%o e(%} e@% e@% e@&& ed,&) e(,,% %,
Muestra
cr v I Figura 1: Identificacion precisa de muestras con Sample
) ID Panel. Se incluyé Sample ID Panel como parte de la
Ausencia N -, o . , )
de llamadas preparacion y secuenciacion de librerias con AmpliSeq for
lllumina Comprehensive Cancer Panel. El andlisis demuestra
Llamada . que las réplicas de cada una de las 12 muestras bioldgicas
Cddigo X . )
de sexo tienen la misma firma de Sample ID.
Hombre M
Mujer F
Ausencia N
de llamadas
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Aplicaciones de Sample ID Panel

AmpliSeq for lllumina Sample ID Panel proporciona
seguimiento de muestras para diversas aplicaciones

de secuenciacion, lo que incluye:

o Varias muestras de la misma persona: Sample
ID Panel hace posible realizar el seguimiento de

muestras con muestras de multiples tejidos recogidas

de la misma persona o varias muestras recogidas
con el tiempo para estudios longitudinales.

o Muestras de personas estrechamente relacionadas:
Sample ID Panel puede utilizarse para identificar y
realizar un seguimiento de las muestras de personas
estrechamente relacionadas (p. €j., hermanos),
ya que las firmas seran muy similares.

e Muestras tumorales/normales emparejadas: Sample
ID Panel puede utilizarse para verificar y realizar
el seguimiento de muestras tumorales y normales
de la misma persona; las mutaciones en la muestra
tumoral pueden provocar que la firma no concuerde.

Resolucion de problemas

con Sample ID Panel

Se han previsto algunos posibles problemas a la hora
de interpretar los resultados de Sample ID Panel y se
proporcionan sus posibles soluciones (Tabla 4).

Tabla 4: Resolucién de problemas con Sample

ID Panel

Observacion

Causa posible

Solucion

Numerosas

No se afiadio
correctamente
Sample ID Panel
alamezclade

Repita la preparacioén
de librerias con la
adicién adecuada

de Sample ID Panel

«no calls» (Ns) cebadores
en la firma
) mpru |
Los amplicones Sgber;tureabgna
de SamplelD tenian T
) el archivo *.csv
una baja cobertura
de SamplelD
Evite la contaminacion
cruzada al ahadir
Contaminacion o transferir las
de la muestra muestras y durante
Fi la configuracion
rirma de la PCR
incoherente
las muestr, . Compru
gg I:Smisnfg * Baja cobertura Iaocogerffrz
ara amplicones )
persona P P en el archivo *.csv

de SamplelD

de SamplelD

Mutaciones en la
muestra tumoral

Secuenciacion
adicional para
la confirmacion
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Resumen

AmpliSeq for lllumina Sample ID Panel es un componente
opcional de AmpliSeq for lllumina Sequencing Solution.
Sample ID Panel presenta un flujo de trabajo integrado
y optimizado con la adicién de tan solo un paso
durante la preparacion de las librerias y el analisis

de datos automatizado y es compatible con cualquier
panel AmpliSeq for lllumina. Con una capacidad de
discriminacion de aproximadamente 1:5000, AmpliSeq
for lllumina Sample ID Panel proporciona un valor
afiadido para la identificacion y el seguimiento de
muestras para diversas aplicaciones de secuenciacion.

Datos para realizar pedidos

Puede solicitar en linea los productos AmpliSeq for
lllumina en la pagina illumina.com

Producto N.° de catalogo

AmpliSeq for lllumina Sample ID Panel

(96 reactions) 20019162

Informacioén adicional

AmpliSeq for lllumina Sequencing Solution,
illumina.com/products/by-brand/ampliseq.html
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