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ANEXOS A LA SOLICITUD DE DEPOSITO DE LA
LINEA CELULAR ES[11-EM] EN EL BANCO
NACIONAL DE LINEAS CELULARES.
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Anexo 1
HLA ES[11-EM]
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Informe
ES[11]-EM -, MOSTRA 200907271092672
Data L 2TIOTI2008 Dr. ARMA VEIGA
Mum. Histaria BAMC DE LIMIES CEL-LLUILARS
Mum. Episadi BzE0G4554
Data Ma xamant Mo Consta CEMTRE DE MEDICINA REGEMER. DE BARCELOMA
Ref. Exterma i CLDr. Aiguadar B8 7-pl
Hak /1t ' {0BD03) BARCELOMNA
Cirigen 2171
Diagnisiic :
Chservacions
Histocompatibllitat
Resoonsables: Or Ecuard Palou Rivera, facultativ especialista; Dra M Joseé Hemero Mata, facultativ especialista
Parameire Resultat
Ganodip HLA-A baixa resalucsd AD
A2
Teécnica HLA-A baixe rasolucid PLOR-E50
Genotp HLA-E baika resalucid B*41
B*53
Tecnica HLA-B balka resolucid PCR-550
Genotip HLA-C baixa resolucia Cw o4
Cw*17
Teenica HLA-C baixa resolucic PCR-350
Ganatip HLA-DR baixa reselusid DRB1*12
[IRA1*1S
Técnica HLA-CR baixa resclucia PCR-550
Gernalip HLA-DQ balxa resclucid DQBE1*03
DB 08
Tacnica HLA-DG baixa resolucid PCR-SE0
Immunogenética
Responsables: Or Eduard Palou Rivera, facullatiu especialiata, Ora M Josg Herrero Mata. facubiatiu espacialista
Parametre Rasultat
Estudi Quimerieme pre TMO Perfil al-l&lic dal paciant.
Comentar: :
I-'I “eurs parfil STR ad unt
Iy {1
i l| .' \
| P L]

[ N ]
i i
Hanc de Sang i Teixils, 6 de Apost de 2005
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Anexo 2
Informe independiente de deteccion de la mutaciéon ES[11-EM]
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INFORME DE RESULTADOS:
DETECCION DE LA MUTACION c.484delC EN EL EXON 2 DEL
GEN EXT2 EN LA LINEA CELULAR ES[11]

DATOS DE LA MUESTRA OMIM: =508210

Referencia externa: Mo se refiere

Nuestra Referancia: EMO4631

Facha de entrada: 506 2009

Facha de salida: 906 200D

Tipo de muestra: ADMN extraldo procedente de la linea celular ES[11).

MUESTRA ENVIADA POR:

MNombre del Doctor: Dra. &nna Yeiga
Cenbro: Centre de Medicina Regenerativa de Barcelona
Dvepartamento: Banc de Linies Cel.lulars

ESTUDIO SOLICITADO: Deteccitn de la mutacion c4B4delC en el exdn 2 del gen EXTZ.

METODOLOGIA
1. Amplificecidn  por PCR “heminested” del exdn 2 del gen EXTZ utilizands oligonucledtidos
Musrescanias.,
2. Electroforesis de las muestras v deteccidn Muorescente de los Tragmenms abtanidas.
3. Andlisis bioinformatico mediante un software egpecifico para el estudio de los aleles abltenidos,

RESULTADDS

Se ha analizede la muestra recibida por dupliceds junte con ADN control del manipulader y controles
positives y negabivos para la mutacisn objeto de estudio. En la tabla adjunte se indica el resultado
obtenida.

Muestra Mutacion® Genotipo Resultada
BMO4631 | ©AB4dell | p.GIn162ArglsX108 [e.d8ddelC] + [=] Presencia en
helerocigosis

*Nomenclatura recomendada por la Mumaen Genome Varkation Scaety (HEVS)®

INTERPRETACION BIOLOGICA

La linaa oalular E5[11] prazenta &l cambio CABRIdelC localizade &n &l axdn 2 dal gen EXTZ. Esta mutadidn
causa un cambio en la pauta de leciure v crea un codbn de parada premalurs en la |.'lD-5ilI|l'flr'| aminoacidica
269, Esto da Iugar & una proteing EXT2 runcada, probablemeante noe funcienal.

REFERENCIAS
1.den Dunnen ¥ Antonarakis (3001) Muwmn, Genet. 109:121-124.

Paterna, 9 de junio de 2009
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Anexo 3
Fenotipo. Marcadores de indiferenciacion ES[11-EM]
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Actividad fosfatasa alcalina de la linea de células madre embrionarias ES[11-EM]
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Inmuno-reactividad de la linea de células madre embrionarias ES[11-EM] para Nanog y TRA1-81.
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Inmuno-reactividad de la linea de células madre embrionarias ES[11-EM] para Oct-4 y SSEA-3.
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TRA1-60

Inmuno-reactividad de la linea de células madre embrionarias ES[11-EM] para Sox-2, SSEA-4 y
TRA1-60



Anexo 4
Cariotipo
Linea de células madre embrionarias ES[11-EM]
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ES[11]-EM p11
ES[11]-EMp11

Data d'entrada; 23/07/ 200G

ESTUDI CITOGENETIC

El resultat obtingut en l'estudi citogenétic fet a la mostra de cél-lules mare
rebuda amb aquest nam as;

- Resultat citogenétic: 46 XY

Comentarl:

En I'estudi citpgenstc realitzat mitiangant la iécnica de bandes G amb 150bjh no sha
absenval cap altaracd cromosomica. Sha astudial un tofal de 20 metafases srocedents dels
cultias o Julars de la mostra

Dbservacions:
El recultat citogendtc no exciou la preséncis d'anomalies no detectables degul @ Bmitacions
propies de la f2cnica, com poden ser: masaics de baxa fmeguéncia | aleracions estructurals
de mida petita (microdelecions | misrodu plicacions:, ;
Els estudis citogenétics tangn una fizhil tat supenor al 95496,

o § e

Barcelona, 31072009 Dr. ﬂ._S.EFEﬂ'-Ea%mﬂTIE""
Genetista clinic
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Anexo 5
Diferenciacion /n vitro ES[11-EM]
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A. Diferenciacion /n vitro a mesodermo: Células positivas para a-actinina y GATA4

B. Diferenciacion /n vitro a endodermo: Células positivas para a-fetoproteina y FOXA

C. Diferenciacion /n vitro a ectodermo: Células positivas para B-tubulina



Anexo 6
Diferenciacion /n vivo ES[11-EM]
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A. Diferenciacion /n vivo a ectodermo: Células positivas para Tuji

B. Diferenciacion /n vivo a endodermo: Células positivas para a-fetoproteina y FoxA2

C. Diferenciacion /n vivo a mesodermo: Células positivas para SMA y ASA



