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Fundacion Publica Galega
de Medicina Xenémica

Muestras secuenciadas

8000

e Fundacion publica creada en 1998

7000

6000

* Hospital Universitario de
Santiago de Compostela (CHUS)

3000

» Toda la poblacién gallega
« ~2,7 millones de habitantes
« ~40.000 diagndsticos al afio °
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Costes de secuenciacion

Cost per Human Genome

$100,000,000
$10,000,000
Moore’s Law
$1,000,000

$100,000

$10,000

National Huan Genome

Research Institute

$1,000

genome.gov/sequencingcosts
$100 |
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Costes reales de secuenciacion

O Sample collection and B Sequencing Data reduction Downstream

= Experimental experimental design B Data management analyses
Skt design
collection

,., 100% _

Sequencing

gement

Mapped reads
_(BAM, CRAM, MRF) |

ita mana

Data reduction

High-level summaries
(VCF, Peaks, RPKM)

Downstream analyses

(differential expression, 0% ~
novel TARs, regulatory Pre-NGS Now Future
petworke: ) (Approximately 2000)  (Approximately 2010)  (Approximately 2020)
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Next Generation Sequencing (NGS)

* Panels: Targeted Sequencing

%
 Whole Exome Sequencing (WES) NI]X[ D@( m

\_ Panels WES /\  WGS
* Whole Genome Sequencing (WGS) \/< U )\/
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INFRAESTRUCTURA DE il | I~
MEDICINA DE PRECISION A. Valencia A. Carracedo
ASOCIADA A LA CIENCIAY LA
iMPaCT = IMPaCT = iMPaCT
]M PaCT MEDICIWA. CIENCIA DE () MEDICINA 4
PREDICTIVA DATOS 2'a GENOMICA *

L.E.T. 1 Ethical legal and social aspects
IMPACT (21-23) 30M €

Personalized Medicine Projects

2021 - 2022 Total 100 M € https://www.isciii.es/QueHacemos/Financ
iacion/IMPaCT/Paginas/Plan.aspx

L.E.T. 2 Internationalization — Link 1+M G

o0
éé’*' SR Drcmm - BEET T‘ Next Generation EU funding —PERTE Salud de
| Vanguardia


https://www.isciii.es/QueHacemos/Financiacion/IMPaCT/Paginas/Plan.aspx
https://www.isciii.es/QueHacemos/Financiacion/IMPaCT/Paginas/Plan.aspx
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INFRAESTRUCTURA IMPACT-GENOMICA: é Mo
RED DE CENTROS DE ANALISIS GENOMICO > genomica
o | T 1£100 3
C:n:tfnidades Centro.s d.e’ Hospitales ~§ ENFERMEDADES RARAS
» Sy —y S
() ' < 3 .
) - ‘& L £ CANCER
Expertos Colaboradores O
directos LUE )
C FARMACOGENOMICA

ENFERMEDADES RARAS
Secuenciacion de genoma

o Secuenciacion de exoma IMPACT-GENOMICA
Circuito (WES) (WGS)
asistencial ‘ Mas alla de la clinica ‘

20.000 - 40.000 variantes 3 - 4 millones de variantes
Giber = EH



Moderador
Notas de la presentación
IMPaCT-GENóMICA (uno de los 3 ejes de IMPaCT), busca … 


™ Medicina ‘;“‘
Xendmica | e

INFRAESTRUCTURA IMPACT-GENOMICA:
RED DE CENTROS DE ANALISIS GENOMICO

3 nodos de 2 EJE ESTRATEGICO 02
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Gestoras de casos

Ciber = EZH
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Ojo al dato

//

 Hay que pensar en TeraBytes

e Mover el dato es costoso e
* Almacenamiento + cémputo

e Planificacion de acceso
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Tamanos de archivo

e Exoma (100X)

~10GB fastq.gz
~10GB bam
~5GB cram
~1GB gvcf.gz
~2MB vcf.gz

e 1000 exomas => ~6TB

e Genoma (30X)

e ~100GB fastq.gz
~100GB bam
~20GB cram
~10GB gvcf.gz
~400MB vcf.gz

* 1000 genomas => ~30TB

SEBISC
Baunformatics y Biologia
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Paneles de genes
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Computacional

Exomas
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Escenario FPGMX
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e Analisis WGS ~30 minutos

e Precision SNV 99.95%

 Deteccion CNV combina SV (v4)

Y,
-

SEBIBC

Soclodad
Binformitica y Blologia
Computacional

Software de deteccion

illumina HOW WE FLOW

Teams share algorithms
and code improvements

RAGEN

Complementary sets of tools

- Open source

s Open source
Proprietary ImenﬂEfm ORAGENE Hap - Aligal

Best Practices

Hardware-acceleration Regular software
available on [llumina® <— L ——p implementation runs on all
v 1 mainstream infrastructure

DRAGEN™ Bio-IT Platform

ON PREMISES Choose the implementation ON PREMISES
DRAGEN™ server el that suits your needs Desktop, Server, Cluster cLoup

Results are compatible
across all options
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Escenario FPGMX
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Recursos actuales en el CESGA

» Acceso a las colas genéricas del ft3

e Almacenamiento
 80TB para resultados de rutina
e 50TB para resultados DRAGEN (rutina + IMPaCT)
 6TB para volcado de resultados de secuenciacion
e Maquinas fisicas
« Alojamiento de servidor DRAGEN
 Herramienta de analisis de resultados IMPaCT

e Maquinas virtuales
 Servicio SFTP para resultados NGS
« Recogida de informacidn clinica para investigacion
* Alojamiento de herramientas internas de analisis
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