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PLEC DE PRESCRIPCIONS TECNIQUES
CONTRACTACIO HARMONITZADA FINANCADA AMB FONS NEXT GENERATION
PROCEDIMENT OBERT

SERVEIS DE GENOTIPACIO D’ALT RENDIMENT PER AL DESCOBRIMENT DE LES BASES
GENETIQUES DE MALATIES HUMANES MITJANGANT L’US DE LA TECNOLOGIA “INFINIUM GSA
BEADCHIP (V3.0 O SUPERIOR)”, PER AL PROJECTE D’INVESTIGACIO “GENOME PROFILING IN THE
GCAT COHORT, AN ELECTRONIC-HEALTH RECORD POPULATION BASED COHORT STUDY TO
IMPROVE PREVENTION, DIAGNOSIS, AND TREATMENT OF COMMON DISEASES USING PRSS:
GEPETO”

NUM. EXPEDIENT: 12533/2023
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1. OBIJECTE DE CONTRACTACIO

L'Objecte del present procediment és la contractacid dels serveis técnics d’'una empresa
especialitzada en genotipacié d’alt rendiment per al descobriment de les bases genétiques de
malalties humanes mitjancant I’as de la tecnologia “Infinium GSA BeadChip (v3.0 o superior)”, per
al projecte d’investigacid “Genome Profiling in the GCAT cohort, an electronic-health record
population based cohort study to improve prevention, diagnosis, and treatment of common diseases
using PRSs: GEPETO “, d’acord amb el protocol que s’adjunta com Annex del Plec de Clausules
Administratives Particulars”.

2. OBIJECTIU DE L’ESTUDI

L'objectiu és demostrar la capacitat de classificar als individus de la poblacié general segons unes
puntuacions genétiques de tot el genoma basades amb el perfilat genétic de tot el genoma amb la
combinacioé d’eines genetiques de baixa resolucié (SNP-Array) i tecniques d’imputacié in silico.

3. OBJECTIU DEL SERVEI

L’objectiu del servei és el de 1) generar un perfilat genétic complet del genoma de la cohort (20.000
mostres) mitjangant eines de baixa resolucio 2) generar un esquelet genétic homogeni de marques
genetiques (SNPs i indels) a través del genoma per realitzar imputacié in silico mitjancant panells
generalistes (e.g. TOPMED, HRC, etc) i 3) enriquir el perfilat genetic mitjangcant marques geneétiques
rellevants clinica o poblacionalment.
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4. FITES | OBJECTIUS A QUE ES CONTRIBUIRA AMB L’EXECUCIO DEL CONTRACTE.
MECANISMES DE CONTROL DEL SEU COMPLIMENT

Amb I'execucid del contracte, s’aconseguira disposar per la recerca publica, de la major cohort
poblacional espanyola amb una caracteritzacié genética completa. La profunda caracteritzacié de
marcadors genetics predictius permetra assolir una estratificacié del risc per la major part de les
malalties croniques comuns de la poblacio en tots els individus de la cohort.

Per tal de assolir les fites i objectius, els gestors corresponents, de la cohort i dels laboratoris
proveidors dels serveis objecte de la present contractacid, pactaran una série de mecanismes de
control per a la correcta progressio del procés. i) Un, logistica de I'enviament de les mostres: es
pactara un calendari per I'enviament de les mostres de ADN de la cohort, especificant el numero
de enviaments, la quantitat de mostres per enviament i el format, compatible amb els métodes de
robotica i altes capacitats empleats per els proveidors del servei; ii) Dos, revisid ‘peer-review’ del
control de qualitat de les mostres per ambdues bandes; iii) Tres, reclutament del personal necessari
per assegurar la entrega dels resultats en els terminis i condicions especificades, iv) Quart,
designant un auditor extern per verificar el compliment dels protocols recomanats per la tecnologia
“Infinium GSA BeadChip (v3.0 o superior).

5. CARACTERISTIQUES DEL PROJECTE

Fase de I'estudi: Recerca basica

Area Terapéutica: Epidemiologia genética Humana

Indicacid: Malalties croniques, diagnostic i pronostic

6. CARACTERISTIQUES ESSENCIALS MINIMES EXIGIDES

Els serveis hauran d’incloure:

1. Reunid inicial a Iinici del projecte

2. Informes setmanals sobre el progrés del projecte

Reunié final de cada etapa (e.g disseny array, recepcio de mostres, qualitat ADN de mostres,
disseny experiment, resultats control, resultats finals)

Informe de qualitat tecnica del disseny final de SNP-Array customitzat

Realitzacié de control de qualitat creuat amb mostres GCAT

Informe qualitatiu de resultats finals resumits per marcador i mostra

Reunié sota demanda en qualsevol moment del projecte

L’Us de array de Genotipacid lllumina Global Screening Array, que permet la determinacié
simultania de 700.000 marcadors genétics distribuits por tot el genoma, o array basat en
tecnologia Infinium amb al menys aquest noms de marcadors enriquits amb contingut
clinic.

9. Quantificacié de mostres mitjancat metodes fluorimétrics.
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10. Genotipacid automatitzat per tal de minimitzar els errors i garantir 'homogeneitat de
I’execucid del projecte.

11. Utilitzacié maxima de 1 microgram d’ADN, en una concentracié no superior a 50 nanograms
per microlitro.

12. Hauran de obtenir-se genotips reproduibles al 98%, per un minim de 95% de loci continguts
a la plataforma, i de les mostres de I’estudi.

13. Els serveis contractats hauran de estar sempre coberts. El contractista proveira el personal
i material, per a garantir el seguiment de I’activitat i finalitzacié del servei.

7. CONDICIONANTS

L'empresa adjudicataria, haura de disposar d’experiencia especifica en el disseny de arrays de
genotipacié amb la tecnologia “Infinium GSA BeadChip (v3.0 o superior)”.

Tanmateix, la tecnologia aplicada ha de ser prou flexible per permetre incorporar marcadors
genétics validats en la poblacié de referéncia Iberica-catalana, de forma flexible.

Finalment, és important que la empresa seleccionada pugui disposar de resultats de referencia, pel
contrast dels resultats, en poblacions de referencia afins a la cohort GCAT | Genomes for life.

8. TERMINI D’EXECUCIO | GARANTIA

El termini d’execucié per a la realitzacié del projecte i entrega dels informes i dels resultats sera de
6 mesos (des de I'entrega de les mostres de I’ADN), excepte modificacié acordada de serveis,
d’acord amb el que s’estableix en el Plec de Clausules Administratives Particulars, que determinara
el termini d’execucid de la modificacio.

De forma similar s’estableix un periode de garantia de 6 mesos, en base a criteris d’anotacid i
interpretacié dels resultats bruts (identificacié de marcadors, al-lels, versié genoma identificada,
disponibilitat i revisié de criteris de qualitat, avaluacié de resultats discordants, etc...).
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