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1. Introduccion

Centro Nacional de Analisis Genémico (CNAG-CRG)

Misién: Desarrollar proyectos de analisis genémico con el objetivo de mejorar la salud y la calidad de vida de las personas, en colaboracién con
la comunidad médica e investigadora Catalana, Espafiola, Europea e Internacional.

Infraestructura de laboratorio:

- 5 Instrumentos de secuenciacidn de lecturas cortas. (lllumina)
- 4 Instrumentos de secuenciacion de lecturas largas. (Oxford Nanopore)

Infraestructura Computacional:
- 3.552 cores, 3.7 PB disco + 7.5 PB Cintas, 35.TB RAM, 200 Tflops
Certificaciones/Acreditaciones ISO

- Certificacion ISO 9001 (2014)
- Acreditacion 17025 (2016)

Entre los 5 primeros centros de secuenciacion en Europa.
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1. Introduccion

Enfermedades Raras y Genémica
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2.RD-Connect Genome-Phenome Analysis Platform (GPAP)
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RD%:Connect Comité ético de aprobacion, cumplimiento GDPR, Cadigo de Conducta, Comité de acceso de datos, Seguridad
Solve@& auditada, registro de actividad de usuarios.
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3. Interficie RD-Connect GPAP

https://platform.rd-connect.eu

GENOMICS ABOU { 3.0, DA 2 FAQ LOGOUT

Filters v Bii=ai8E0 sHARE | P RUN QUERY

Variant Type: coding high moderate Population: exac SNV->MT: 4 D SNV->SIFT: D SNV->PP2: O F

Samples Functional Predictive Population Diseasecard Candidate Links ALFA

Gene Effect Feature HGVS Amino Acid Amino Acid Genotype Exon cDS Transcript
Name Transcript ID Impact Consequence Type coding change length Number Rank Position BioType
MFAP2 (ENSTO000037553: | MODERATE missense_variant  transcript £3134>C p.Thr10SPro 182 1 7/9 313/552 protein_coding
MFAP2 [ ENSTO000037553¢| MODERATE missense_variant  transcript C310A>C pThrindPro 182 1 6/8 310/549 protein_coding
MFAP2 -‘M‘ MODERATE missense variant  transcript c310A>C pThri04Pro 182 1 719 310/549 protein_coding
Variants (11) Exomiser

Last EXPORT ALL

Chr Pos dbSNP Ref Alt Candidate GTE000010 @TE000036 @yEQ000S7 |NDEL  Gene Name Effectimpact ClinVar CADD SIFT PP2  MT ExAC  1000GP AF

1 17202199 . T G 0 TG T T MFAP2 MODERATE 269 D D D NA 0

11 93535027 . cC A 0 A o c/iC MED17 MODERATE 24 D D D NA 0

13 77833265 . G A 0 G/A GIG GG MYCBP2 MODERATE 256 T D D NA 0

13 110437807 A (. n AT AlA Add IRS? MONFRATF 46 b b n MA n
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4. Recepcion Datos Gendmicos

4.1 Informacién descriptiva de los datos (Metadatos)

- Pacientes " - Fenotipo g - Tipo de Secuenciacion

- Tejido Q - Tipo de Fichero -

4.2 Envio de Datos (Ficheros Genémicos)

N
;" > - Herramienta para compartir contenido en forma de ficheros y directorios.
- Acceso seguro y transferencia rapida.
fAspera Shares - Servidor Aspera. High Speed Transfer Server.
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5. Envio de Metadatos

Submission Data to RD-Connect @  see nsructions

1- Subrit Participant Set

2 Submit Experiment et

3. Upload data

Manage your RD-Connect @

Participant

Experiment

Experiment Statsics

Uploaded Files:

Experiment Analysis Status

7 INT
s RD_Connect_ID_Experiment VARCHAR(255)

< experiment_type VARCHAR(255)

7id INT
< rawDownload VARCHAR(45)

< rawlUpload VARCHAR(45)

< RD_Connect_ID_Experiment INT

— — < user_id INT

Tid INT
< RD_Connect_ID_Experiment INT

& file_name VARCHAR(255)
< file_type VARCHAR(45)

S — —H

Vi INT
<> name VARCHAR(45)
<> mail VARCHAR(45)

=l

Tid INT

Suser_id INT

< file_id INT

<> account VARCHAR(45)

< password VARCHAR(45)
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6. Automatizacion Recepcion de Datos.

6.1 Recepcion metadatos nuevos pacientes

M
] status v —» EN ESPERA
id INT
EAERT ED AT B
rawlUpload VARCHAR(45) v Si '
e = OUTEE=IE e » 1. Es un nuevo usuario? ——p»
»
] ExperimentUser ¥
id INT
2 user_id INT F 777777 RN v
i S LI ——m» 2. Obtener todos los ficheros por Experimento
¥
|
|
i
"] Experiment v

!

id INT
RD_Connect ID_Experiment VARCHAR(255)

experiment_type VARCHAR(255)
>

S — i

] File v

id INT
> RD_Connect_ID_Experiment INT
-
file_name VARCHAR(255)

file_type VARCHAR(45)
>

cnag

centre nacional d'andlisi gendmica
centro nacional de andlisis genémico

\j

3. Insertar Fichero en TransferAccount

\/

Archivo de cola de usuarios.

{
"submission_user_1": {
"user": "submission_user_1",
"email": "submission_user_1@mail",
"mail_wait": false,
"files": [ "file_1.fastq.gz",...],
"experiments": ["experiment_1",...]
"submission_user_N": {
"user": "submission_user_N",
"email": "submission_user_N@mail",
"mail_wait": false,
"files": [ "file_1.fastq.gz",...],
"experiments": ["experiment_1",...]
}

!

4. Actualizar archivo de cola de usuarios
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6. Automatizacion Recepcion de Datos.

6.2 Asignaciéon Cuentas Red Iris Aspera Shares

A
] TransferAccount ¥

— P 1. La cuenta fue ya asignada?
domem % no
D
: - >

— =2
[ — no

L) . .
API GetFreeIDuserAccount()"@ No hay cuentas disponibles
Si

2. Generar Password

v

-\

D - 7,
[ - &

— Rl — s et . .
- Notificar credenciales Cuenta Red Iris Aspera
API Assign User Account

i

3. Actualizar tabla Transfer Account —

Alllll 4. ARadir usuario a la cola de descarga.
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6. Automatizacion Recepcion de Datos.

6.2 Desactivar Cuentas

- Sl
-,

£

] TransferAccount ¥

id INT

user_id INT

G - 7o
D =
-_— =

=

API GetListUsers()

& file_id INT
account VARCHAR(45)

active VARCHAR(45)

1. El usuario esta activo?
Si

2. Obtener todos los experimentos del usuario

<> RD_Connect_|ID_Experiment INT
| 4

\/

3. Todos los experimentos fueron bajados?

Si

API Inactive Account

v

4. Desactivar Transfer Account ———————p» Notificar Cierre

CRG?
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6. Automatizacion Recepcion de Datos.

6.3 Descarga de Ficheros

Usuarios en Cola de Descarga

i
| File v

id INT
<> RD_Connect_ID_Experiment INT
> file_name VARCHAR(255)
> file_type VARCHAR(45)

p 1. Obtener lista de experimentos €————

\/

——p» 2. Obtener ficheros por experimento

\/

3. Obtener ficheros en Red Iris ——p» Command Line

\/
4. Descargaral CNAG —————

\/

5. Eliminar de Red Iris

6. Actualizar Status del Experimento

| ExperimentUser ¥

id INT
< user_id INT
< experiment_id INT

>

W

":IAS pera Shares

] status v
| 7 id INT

> rawDownload VARCHAR{45)
» rawUpload VARCHAR(45)
RD_Connect_|D_Experiment INT
>

-

-
]
— -
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7. Otros usos de Aspera Shares

7.1 Transferir Analisis Gendmicos a colaboradores del CNAG-CRG

Command Line > ; g >
- o

mlia shares upload carga ficheros descarga

(':IAspera Shares

colaboradores

cnag-crg
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