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Anexo 1

Fenotipo. Marcadores de pluripotencia
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1000 pm

Actividad fosfatasa alcalina de la linea de células pluripotentes
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Resultado positivo por inmunocitoquimica para las proteinas de pluripotencia

Nanog y TRA1-81

Resultado positivo por inmunocitoquimica para las proteinas de pluripotencia

Oct-4 y SSEA-3
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Resultado positivo por inmunocitoquimica para las proteinas de pluripotencia

Sox-2, SSEA-4 y TRA1-60
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Anexo 2

Diferenciacion in vitro
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Diferenciacién in vitro a mesodermo: Células positivas para ASMA y GATA4

Diferenciacion in vitro a ectodermo: Células positivas para Tuj1 Y GFAP
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Diferenciacion in vitro a endodermo: Células positivas para AFP y FOXA2
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Anexo 3

Cariotipo
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Case name: 31380563 Department: IDIBELL
Name: NDD PBiPS1-Sv4F-1 Date: 6/12/2023
NHC: CT0606 Sample: CM
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Case: 31380563 Slide: 2 Cell: 3F
Result: 46,XX
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Anexo 4

Resultado microsatélites
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ESTUDI DE MICROSATEL-LITS (STRs)

Liheryt if g b 1D Ambar
Moskra: MDD PEIPS1-SWAF-1 P14 1221737

Descripcid de Festudi

L'estudi de consistelx en Panalisi de microsatéllits o “short fondem repeats” (STR) de DMA procedent
determinades lnles cel-lulars. El procediment seguit ha estat el segilent:

. PCR - Amplificackd de 15 regions de DA (STR- short tandem repeats) amb els Kit de Genotlpat AmpFLSTR®
Identifiler® Plus PCR Amplification Kit. La combinacid d'aguestes 15 regons constituelx el perfil genétic

[impressia digital genética)
. Electroforesi capildar — Lectura del perfil genétic de la mostra.
. Softwore d'analisi — Assignacld del perfil genétic.

Lipus de rmostea
Extracte DMA

Resultats
Marcadors Genétics Localitzacid cromosdmica Al-lels mosten
1221737

DES1179 B 14 14
D21511 21q11.2-q21 31,2 33,2
DTsa20 7gll.21-22 B 12
CSF1PDY 033 3-34 11 12
D351358 3p 1% 15

THO1 11pl55 i il
0135317 13g24-31 ] 1o
D1e65339 lbgZd-grer 11 12
D251338 2035-37.1 17 17
0195433 19q12-13.1 13 15

VWA 12p12-pter 15 16

TPOK 2p23-2per B 8
D1H551 180213 13 19
D55818 3q41-31 B 11

FlsA 4ql8 FiL 26

AMELOGEMINA* K pdi1-22.3-Y:pll.2 X X

“Amelogenina: Resultat abed relatiu al sexe cromosimic: XK |sexe femeeni]; XY [sexe mascull)

L'Hospitalet del Liobregat, 04,/07/2023

T L

s

Dr. LV . Martinez Mas
Director de Laboratorio
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P-CMR|C]

RESULTADOS:

En la siguiente tabla se indican los resultados correspondientes a las variantes alélicas
para cada locus STR en la muestra analizada.

Loci STRs analizados

Linea celular THO1 D21511 D55818 |D135317 | D75820 | D165539 | CSF1IPO | AMEL| wvWA TPOX

PB_CSE (sangre) 7 31.2; 33.2 g; 11 9; 10 8;12 11;12 11;12 X 15; 16 a8

Barcelona, a 20 de enero de 2023
Laboratorio Biologia Molecular

P-CMRC

Andlisis de microsatélites en la linea de hiPSC y en las células de las que procede.
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Anexo 5

Ausencia de los transgenes de reprogramacion
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RT-PCR SENDAI 2.0
28/04/23

. PMM2 FB20484 Sv-Inf, 0,5M cells
. RRMS_PBiPS13_Sv4F_1p10
. RRMS_PBiPS13_Sv4F_3p9
. NDD_PBiPS1_Sv4F_1p8

. NDD_PBiPS1_Sv4F_4p8
NDD_PBiPS1_Sv4F 9p8

. NDD_PBiPS1_Sv4F 12 p7

. NF1_FiPS227_Sv4F_12 p7
9. Sample NORT

10.NEGATIVE CONTROL
11.H20

Ausencia de los transgenes de reprogramacion. Analisis por RT-PCR de los niveles de expresion

Sev (181 pb)

1 2 3 4 5 6 7 89 10011

KOS (528 pb)

1 2 3 4 5 6 7 8 9 101

C- Myc (532 pb)

KIf4 (410 pb)

de los transgenes indicados. Se muestra expresion relativa a GAPDH
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Anexo 6

Comprobacion de la presencia de la mutacion
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<< NDD_GABRB3_FW
INDD_GABRB3_RV

00 Traces from Contig2

& 3 F 3 EY 23 @ 7

Print - Previous Feature NextFeature = Colors Bases<>Transl. NextFrame Mask Matches Help

x TIGHGHEI T G A A TG ATATTTCTTCAA GRSl A T T iGGEE T A ¢ TIISATGTWYA A Al
‘A << NBD_GABRB3_FW 190 200 210 230 240 250

v

€le]

xEEE T G A ATG ATATTTCTTCAA GTCATTTGT A C GAA
A NDD_GABRB3_RV? 160 170 180

v

€]

L/.\M_ N\Z\N\_/.\/W\A.N\!\N\MN\JL __

Eﬂ 8 A NDD_GABRB3_FW Base 215 of 319 (215 in contig) Quality: 8 (Cons: 22)

Resultado de la secuenciacién de las células de la paciente y de la linea de iPSC generada donde
se observa que se mantiene la mutacién en heterozigosis.
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Anexo 7

Resultado test de micoplasma
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TEST DE MICOPLASMA 20230302

123 4 5 6 7 8 9 10 11 12 13

o) | | ) e (o] [ [ [ [ [ [
- ———— — sl — — — — — —
¢

Mycoplasma 265-278bp —» e
Internal Control 191 bp —» =

1- MICOP 230007

2- MICOP 230008

3- MICOP 230009

4- MICOP 230010: NDD PBiPS1-Sv4F-1
5- MICOP 230011

6- MICOP 230012

7- MICOP 230013

8- MICOP 230014

9- MICOP 230015

10- MICOP 230016
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