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VarSome uzivatelQ

VarSome néstroje jsou vyvinuté a provozované Swycarskou firmou Saphetor SA a slouzi k charakterizaci variant lidského genomu.

HPST, s.r.o., distribuuje z jejich z portfolia certifikovany nastroj VarSome Clinical a vyhledavaci platformu VarSome Premium.
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Varsome Premium je webova vyhledavaci platforma, kterd umoZnuje najit klinickou
charakterizaci pro zadanou variantu. UmoZnuje vyhledavanf az 120 variant za hodinu.
Uzivatel mze hledat podle HGVS nomenklatury, rsID, jména genu, ID transkriptu nebo
lokalizace v genomu. Poskytne Udaje nejen o publikacich, onemocnénich, fenotypu,
ClinVar & UniProt variantach, ale celkové nabidne informace ze 140 réznych zdrojd,

vCetné placenych databazi obsahujicich informace z farmaceutickych a klinickych studif
(Seznam vsech zdrojd zde).

Ve Varsome Premium jsou taktéz implementovany ACMG a AMP klasifikace. Pro kazdy
vysledek hledanf je uvedeno, kterd pravidla byla uplatnéna a finalni verdikt.

Varsome Clinical je komplexni cloudovy nastroj, ktery je urcen pro analyzu NGS dat.
Disponuije Sirokou Skalou potrebnych certifikatl, véetné CE IVD, HIPAA compliant

a splnuje GDPR regulace. Dovoluje analyzovat celogenomové knihovny, tak i knihovny
vyuzivajici cilené nabohaceni. Je mozné primé propojeni s lllumina BaseSpace
rozhranim, takze je minimalizovana manipulace s daty. Poskytuje jednoduché, rychlé
a presné resSenf pro detekci variant v NGS datech a pro jejich naslednou vizualizaci

a interpretaci. Pro ulehceni interpretace je implementovana ACMG a AMP klasifikace,
podpofena 33 in silico predikénimi nastroji. Siroké moznosti filtrovani napomahaji
k Uzkému vybéru variant. Vybrané varianty je mozné vlozit do pIné editovatelného
reportu.

Dalsi vyhodou je Siroké spektrum moznych subanalyz. Je mozné provazat CNV,
rodinné vazané trio analyzy a multianalyzy nezavislych vzork{. Dalsimi typy biologicky
podminénych subanalyz jsou analyzy na zakladé fenotypu (onemocnénf) nebo
uzivatelem definované podsoubory gend.
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