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PLEC DE PRESCRIPCIONS TENIQUES QUE REGEIXEN LA CONTRACTACIO DEL
SERVEI D'ANALISI GENOMICA PER AL PROJECTE “CESPED” MITJANGANT LOTS,
FINANCAT PEL PLA DE RECUPERACIO, TRANSFORMACIO | RESILIENCIA | PER LA
UNIO EUROPEA — NEXT GENERATION EU

Exp. Num. lISPV2024-15

El contingut d'aquestes prescripcions técniques deriva del projecte titulat: “Projecte pilot per
a la implementaci6 d'una eina de cribratge per millorar la prevencié, el diagnostic i el
tractament de pacients amb un trastorn psiquiatric del neurodesenvolupament:
Utilitzant el sindrome de delecié 22q11.2 (22q11.2DS) com a model”, amb ['acronim
CESPED. Aquest projecte esta financat dins de la convocatoria de Medicina Personalitzada
2022 de l'Instituto de Salud Carlos Il amb el codi PMP22-00088.

En presentar la seva oferta, I'empresa/es licitadora/es accepta/n automaticament les
prescripcions técniques establertes en aquest plec.

Qualsevol proposta que no compleixi els requeriments minims establerts en aquest plec
quedara automaticament exclosa de la licitacio.

1. Context

Es tracta d'un projecte multicéntric de medicina personalitzada en psiquiatria on, per complir
els objectius cientifics, s'ha planificat I'avaluacié clinica i I'obtencié d'una mostra de sang de
2000 participants. Cada centre participant enviara les mostres al laboratori “Banco de ADN
CIBERSAM”, ubicat al Complex Hospitalari de Santiago de Compostel-la (Galicia), sera
responsable de I'extracci6 i 'emmagatzematge de les mostres d’ADN de forma centralitzada.
Per tant, I'extraccioé d'ADN no esta inclosa al servei a contractar, pero si el control de qualitat
i quantificacié d'aquestes previ a cada tipus d'analisi. La gestié de transport de mostres i
analisis gendmiques sera organitzada des del centre coordinador del projecte a través de
I'Institut d'Investigacioé Sanitaria Pere Virgili, que és I'drgan contractant.

El projecte requereix diferents tipus d'analisis genomigues que estan contemplades al servei
objecte de contractacio i que s'han organitzat en diferents lots (vegeu l'apartat segiient).

2. Objecte del contracte o necessitat a cobrir

Aquest Plec té per objecte establir les prescripcions técniques particulars que regiran la
contractacié de diversos serveis d'analisi genomica de les mostres d'ADN del projecte
CESPED que es trobaran a Santiago de Compostel-la i que es divideixen en 4 lots i I'objecte
especific de cada lot es descriu a continuacio:

e Lot 1: Andlisi de variants genetiques del tipus Copy Number Variant (CNV) a nivell
exonic en 2.000 mostres.
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e Lot 2: Analisi de variants genetiques del tipus Single Nucleotide Polymorphism (SNP)
amb cobertura de variants especifiques de la poblacié espanyola en 2.000 mostres.

¢ Lot 3: Identificacié de mutacions mitjancant la sequenciacié de tot el genoma amb una
cobertura 230X en 200 mostres.

e Lot 4: Determinacio dels nivells de metilacié de I'ADN tot el genoma (metiloma) amb
una cobertura de, almenys, 930.000 CpGs i per la técnica de conversié amb bisulfit en
200 mostres.

Lot 1: Analisi de variants genétiques del tipus Copy Number Variant (CNV) a nivell
exonic en 2.000 mostres.

Obijectiu: Identificar CNVs genomiques amb un array que reuneixi les caracteristiques
seguents:

1. Capag de detectar CNV d'ampli rang (des de CNV petites de la mida d'un exo fins a
CNV llargues de Mb).

2. Cobertura d"alta densitat al llarg de tot el genoma.

3. Cobertura més intensificada a les regions genomiques (7000 gens) on s'han descrit
CNV associades a la discapacitat intel-lectual, anomalies congénites i trastorns del
neurodesenvolupament.

4. Preparaci6 de I'ADN a analitzar en fragments de 25-125 parells de bases per
aconseguir maxima sensibilitat a les hibridacions amb les sondes.

5. Que contingui sondes de SNP que permetin el seguiment de mostres, la prova duo/trio
i l'analisi de la pérdua d'heterozigositat. Que també permeti detectar regions
d'homozigositat i mosaicismes.

6. Flexibilitat de generacio d’'informes amb un software que permeti visualitzar les CNVs
gue impacten llistes concretes de gens d’interes.

Les mostres d'ADN es trobaran al laboratori del Banc ADN CIBERSAM ubicat a Santiago de
Compostela, Galicia. Seran lliurades en grups de mudltiples de 96 per a la seva analisi de
manera consecutiva al llarg del periode de reclutament del projecte fins a assolir un total de
2000 mostres. Les mostres d'ADN es lliuraran sense normalitzar i amb la concentracio
mesurada per absorbancia.

Servei de control de qualitat de I'ADN (quantificacid, normalitzacio i verificacié de la integritat)
de 2.000 mostres d'ADN. Les dispensacions per a aquests processos es faran utilitzant
dispensadors automatics per minimitzar I'error huma. La quantificaci6 de I'ADN es fara
mitjancant fluorimetria. La verificacié de la integritat s'ha de fer mitjangant electroforesi en gels
d'agarosa. S'informara de les mostres que no superin el control de qualitat perquée siguin
substituides.
Preparacio de:

— Llistat de les mostres amb la quantificacié

— Llistat de les mostres amb el resultat de I'analisi d'integritat

— Plaques amb els ADNs normalitzats llestes per a l'analisi

Servei de genotipat de CNV mitjancant l'array de deteccié de CNV a nivell d'exd. Seguint
estrictament les instruccions del fabricant que consisteix a amplificar I'ADN genomic (100 ng)




) ISPV

SAMNITARIA
PERE VIRGIL

i posterior fragmentacio fins a obtenir fragments de 25-125 parells de bases per al seu
processament a I'equip de l'array.

Lliurament de resultats:

1. Fitxers resultants del control de qualitat, amb la llista de CNV detectades, tenint en
compte els valors seguents dels parametres MAPD <0,20, SNP-QC =10 i Waviness
SD<0,08.

2. Arxiu de dades crues (.CEL de sortida de la plataforma) per a cada grup de mostres
(aproximadament 100-200).

3. Arxiu de dades processades per a cada grup de mostres (aproximadament 100-200)
amb totes les CNV detectades.

4. Arxiu de dades processades per a cada grup de mostres (aproximadament 100-200)
amb només les CNVs neuropsiquiatriques identificades (vegeu I'Annex 2 d'aguest
document) identificades.

Lot 2: Analisi de variants genétiques del tipus Single Nucleotide Polymorphism (SNP)
amb cobertura de variants especifiques de la poblacié espanyola en 2.000 mostres.

Objectiu: Genotipat de SPNs utilitzant I'array “Axiom™ Spain Biobank Array” que permet la
identificacié de 757.836 variants que cobreixen el genoma complet, amb una major cobertura
gendmica de les variants 1000 Genomes Project a Espanya, i 114.898 variants comunes,
rares i de baixa frequencia en la poblacional espanyola. Aquest array s'ha escollit per captar
la diversitat genética de la poblacié espanyola ja que conté més de 100.000 variants tipus
SNP especifiques de la poblacié espanyola i que no s'analitzen en altres arrays equivalents.
Les dades corresponents a aquests SNP ens permetran per una banda poder estudiar la
possible estratificacié del bagatge genétic de la nostra mostra problema i per altra banda tenir
informacié de variants tipus SNP de freqléncia rara associades a malalties de forma
especifica a la poblacié espanyola. La seleccié d'aquest array per motius cientificotécnics no
restringeix la competéncia en el procés de licitacio, ja que després de l'estudi de mercat
entenem que hi ha multiples proveidors que poden cobrir aquest servei.

Les mostres d'ADN es trobaran al laboratori del Banco ADN CIBERSAM, ubicat a Santiago de
Compostel-la, Galicia. Seran lliurades integrament (2.000 mostres) per a que siguin
analitzades en un mateix lot i minimitzar aixi I'efecte “lot” o “batch effect” de I'anglés. Les
mostres d'ADN es lliuraran sense normalitzar i amb la concentraci6 mesurada per
absorbancia.

Servei de control de qualitat de I'ADN(quantificacio, normalitzacio i verificacio de la integritat)
de 2.000 mostres d'’ADN. Les dispensacions per a aquests processos es faran utilitzant
dispensadors automatics per minimitzar I'error huma. La quantificacio de I'ADN es fara
mitjancant fluorimetria. La verificacié de la integritat s'ha de fer mitjangant electroforesi en gels
d'agarosa. S'informara de les mostres que no superin el control de qualitat perqué siguin
substituides.

Preparacio de:
— Llistat de les mostres amb la quantificacié
— Llistat de les mostres amb el resultat de I'analisi d'integritat
— Plaques amb els ADNs normalitzats



) ISPV

SAMNITARIA
PERE VIRGIL

Servei de genotipat de SNP mitjancant “Axiom™ Spain Biobank Array” (versio 1 o 2) seguint
estrictament les instruccions del fabricant que consisteix a amplificar I'ADN gendmic (200 ng)
i posterior fragmentacio fins a obtenir fragments de 25-125 parells de bases per al seu
processament al ThermoFisher Scientific GeneTitan Multichannel Instrument o equivalent i
obtenci6 de genotips a través del programari Axiom Analysis Suite v5.2 (0 versions superiors)
i seguint 'Axiom™ Genotyping Solution Data Analysis User Guide (ThermoFisher Scientific).

Lliurament de:

1. Arxiu de dades crues (.CEL de sortida de la plataforma).

2. Informe de control de qualitat del genotipat tenint en compte els valors seglients
dels parametres DQC 20,82, QTaxa de genotipat = 98%, taxa de genotipat mitjana
de mostres exitoses = 98,5% i percentatge de mostres exitoses = 95%.

3. Arxiu amb dades després d'aplicar el control de qualitat (MAF < 0,1%, taxa de
genotipat <98%, equilibri Hardy-Weinberg p< 10-10, eliminacié d'individus
emparentats i valors atipics).

4, Arxiu amb tots els genotips (els obtinguts de I'analisi i els imputats).

Lot 3: Identificaci6 de mutacions mitjancant la seqlienciacié de tot el genoma amb una
cobertura 230X a 200 mostres.

Obijectiu: sequenciacié de genoma complet per la tecnica NGS en un grup de 200 mostres. La
NGS permet la seqlienciacié rapida i precisa del genoma huma a partir de 'ADN de sang
periferica per a la identificacio de variants genetiques amb implicacions cliniques. El servei de
NGS ha de seguir els criteris segiients per maximitzar la qualitat:

1. Longitud de lectura: 2x150bp
2. Profunditat de seqlienciacio: 99Gb/mostra
3. Cobertura: >30x

Les mostres d'ADN es trobaran al laboratori del Banco ADN CIBERSAM, ubicat a Santiago de
Compostel-la, Galicia. Seran lliurades integrament (200 mostres) perque siguin analitzades
en un mateix lot i minimitzar aixi I'efecte “lot” o “batch effect” de I'anglés. Les mostres d'ADN
es lliuraran sense normalitzar i amb la concentracié mesurada per absorbancia.

Servei de control de qualitat de I'ADN (quantificacié, normalitzacié i verificacié de la integritat)
de 200 mostres d'ADN. Les dispensacions per a aquests processos es faran utilitzant
dispensadors automatics per minimitzar I'error huma. quantificacié fluorimétrica, analisi
d'integritat amb un equip d'electroforesi capil-lar, PCR estandard per descartar la preséncia
d'inhibidors enzimatics i confirmar el sexe de l'individu, i normalitzacio de I'ADN). S'informara
de les mostres que no superin el control de qualitat perqué siguin substituides.

Preparacio de:
— Llistat de les mostres amb la quantificacié
— Llistat de les mostres amb el resultat de I'analisi d'integritat
— Plagues amb els ADNs normalitzats
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Servei _de Sequenciacid _de nova generacion _de 200 mostres d'ADN, seguint les
especificacions técniques que es detallen a continuacio

1. Utilitzacié del Kit de preparacié de llibreries: Kapa HyperPrep (Roche) o equivalent

2. Utilitzaci6 de l'instrument de sequenciacié: NovaSeq 6000 (lllumina) o equivalent
3. Longitud de lectura: 2x150bp
4
5

Profunditat de sequienciacio: 99Gb/mostra
Cobertura: 30x

Lliurament de;:

1. Fitxers de dades crues.

2. Informe de control de qualitat de I'analisi 85% de les bases amb valors de qualitat
superiors a Q30 (Phred score).

3. Fitxers BAM/CRAM de l'alineacié de la seqliéncia de cada participant contra el

genoma huma de referéncia (versi6 GRCh38).

4, Arxiu d’identificacio i anotacié de les variants identificades (CNV, SNV, INDEL, SV,
STR).

5. Arxiu didentificacié i anotacié daltres variants considerades patogéniques.

Lot 4: Determinaci6 dels nivells de metilacié de I'ADN tot el genoma (metiloma) amb
una cobertura d'almenys 930.000 CpGs i per latecnica de conversié amb bisulfit en 200
mostres.

Objectiu: Determinacio dels nivells de metilacido de I'ADN tot el genoma mitjancant l'array
“Infinium Methylation EPIC BeadChip (v2)” o equivalent a 200 mostres. L'Infinium Methylation
EPIC BeadChip (v2) permet I'analisi de metilacié del genoma complet amb una cobertura de
930.000 marcadors (CpGSs).

S'ha escollit aquest array per motius tecnicocientifics. 1/ La técnica de conversié amb bisulfit
és considerada el “gold standard” per als estudis de metilacio; 2/ Es l'array amb més alta
densitat de llocs CpG analitzats; 3/ Es un dels arrays més utilitzats i de qué es disposa de
dades d'accés public per als investigadors; 4/ Els investigadors del projecte CESPED ja han
utilitzat aquest array en projectes previs destudi de metiloma en poblacié psiquiatrica i podran
utilitzar aquestes dades prévies per comparar amb les que obtinguin del present projecte. La
seleccié d'aquest array per motius cientificotécnics no restringeix la competéncia en el procés
de licitacio, ja que després de I'estudi de mercat entenem que hi ha multiples proveidors que
poden cobrir aquest servei.

Les mostres d'ADN es trobaran al laboratori de Banco ADN CIBERSAM, ubicat a Santiago de
Compostel-la, Galicia i seran lliurades totes alhora (200 mostres) per a que siguin analitzades
en un mateix lot i minimitzar aixi “l'efecte lot” o “ batch effect” de I'anglés. Les mostres d'ADN
es lliuraran sense normalitzar i amb la concentracié mesurada per absorbancia.

Servei de control de qualitat de I'ADN (quantificacio, normalitzacié i verificacio de la integritat)
de 200 mostres d'ADN. Les dispensacions per a aquests processos es faran utilitzant
dispensadors automatics per minimitzar I'error huma. La quantificaci6 de I'ADN es fara
mitjancant fluorimetria. La verificacié de la integritat s'ha de fer mitjancant electroforesi en gels
d'agarosa. S'informara de les mostres que no superin el control de qualitat perquée siguin
substituides.
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Preparacio de:
— Llistat de les mostres amb la quantificacié
— Llistat de les mostres amb el resultat de I'analisi d'integritat
— Plaques amb els ADNs normalitzats

Servei d'analisi de metilacié mitjangant dos passos:
1. Tractament de I'ADN amb bisulfits (bisulphite conversion) amb Zymo EZ DNA
Methylation Kit (D5004) o equivalent.
2. Determinacio del nivell de metilacié amb Infinium Methylation EPIC v2 Beadchip o
equivalent.

Lliurament de:
1. Arxiu de dades crues de nivells de metilacié genomica.
2. Fitxers de control de qualitat de I'analisi. Indicant les sondes amb baix nivell de
deteccié (p>0.01) o que mostren <3 beads en almenys 5% de les mostres per
sonda i les mostres que fallen el 95% de les CpGs.
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3.

Activitats i funcions de I'empresa contractista

Per a cadascun dels lots s'identifiquen les funcions seglents que ha d'assumir I'empresa
contractista sén les segients:

Nomenar un professional de contacte per a la coordinacio del lliurament de mostres,
desenvolupament dels serveis i enviament dels resultats.

Recepcid de les mostres d'ADN, quantificaci6 per técniques fluorimétriques,
normalitzacio i verificacié de la integritat. Informar de les mostres que no superin el
control de qualitat perqué siguin substituides.

Realitzaci6 de les analisis genétiques adjudicades.

Realitzar un control de qualitat del servei prestat.

Realitzar un seguiment dels serveis fins a la seva finalitzacié (lliurament dels resultats
finals i dels informes de control de qualitat).

Informar puntualment del desenvolupament del servei al responsable del projecte a les
etapes clau del servei: recepcié de les mostres (informar el mateix dia de I'hora de
recepcid), control de qualitat de I'ADN (informar si hi ha mostres que haurien de ser
reemplacades per no complir control de qualitat), control de qualitat de l'analisi
genética, i entrega de resultats.

Informar al responsable del projecte de qualsevol incidéncia durant el
desenvolupament del servei per poder aplicar un pla de contingéncia consensuat.

L'oferta que presenti I'empresa licitadora haura d'abastar la totalitat de les activitats i funcions
especificades al present plec i al Plec de Clausules Particulars, sent totes elles obligatories
per a I'admissio6 de les propostes.

4.

Finalitats i objectius a assumir

Les finalitats i els objectius a assolir mitjancant la realitzacid d'aquest contracte son els
seguents:

Lot 1

Lot 2

Disposar de l'informe de control de qualitat dels ADN previ a I'analisi

Disposar de les dades crues resultants de I'analisi amb I'Array de CNV a nivell exonic
de les 2.000 mostres.

Disposar dels fitxers de control de qualitat de les analisis realitzades amb l'array.
Disposar dels fitxers de les dades crues resultants de I'analisi amb I'Array de CNV a
nivell exonic un cop passat el control de qualitat esmentat.

Disposar dels informes personalitzats d'identificacié de CNV neuropsiquiatriques per a
cada participant, en periodes trimestrals segons els lots de mostres que s'enviin i fins
a assolir el nombre total de 2000 mostres.

Disposar de l'informe de control de qualitat dels ADN previ a I'analisi.
Disposar dels fitxers amb les dades crues resultants de I'analisi de les 2.000 mostres
amb l'array Axiom™ Spain Biobank.
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Lot 3

Disposar dels fitxers de control de qualitat de les analisis realitzades amb I'Axiom™
Spain Biobank.

Disposar dels fitxers amb les dades crues resultants de l'analisi de les 2.000 mostres
amb l'array Axiom™ Spain Biobank una vegada aplicada el control de qualitat
esmentat.

Disposar de l'informe de control de qualitat dels ADN previ a l'analisi.

Disposar dels fitxers amb les dades crues resultants de l'analisi de sequenciacié de
nova generacio per a les 200 mostres.

Disposar d'un fitxer amb la identificaci6 i I'anotacié de les variants CNV, SNV, INDEL i
STR identificades a les 200 mostres.

Disposar dels fitxers de control de qualitat de les analisis realitzades durant el procés.
Disposar dels fitxers amb les dades crues resultants de I'analisi de sequenciacié de
nova generacio per a les 200 mostres una vegada aplicada el filtre dels controls de
gualitat esmentats.

Disposar d'un fitxer amb la identificacio i I'anotacio d'altres variants considerades
patogeniques.

Disposar de l'informe de control de qualitat dels ADN previ a I'analisi

Disposar dels fitxers amb les dades crues de l'andlisi de metilacié realitzades amb
I'Infinium Methylation EPIC BeadChip (930K) per a les 200 mostres.

Disposar dels fitxers de control de qualitat de les analisis realitzades amb I'Infinium
Methylation EPIC BeadChip (930K).

Disposar dels fitxers amb les dades crues de l'analisi de metilaci6é realitzades amb
Infinium Methylation EPIC BeadChip (930K) per a les 200 mostres un cop aplicat el
filtre del control de qualitat esmentat.

Requeriments técnics generals obligatoris de la prestacié i/o rendiment o
exigéncies funcionals de la prestacio

L'empresa contractista disposara dels mitjans técnics, materials, qualitatius i personals
suficients per desenvolupar les tasques objecte d'aquest contracte.

Lot 1

Disposar d'un equip expert adscrit al contracte almenys amb:

o Un coordinador o responsable que sigui un investigador doctor o técnic de
laboratori,

o Un técnic superior graduat/llicenciat o doctor en I'ambit de les ciéncies de la
vida (almenys 1 actiu durant el desenvolupament del servei) amb experiéncia
en genética humana i amb capacitat d'interlocucié amb I'equip investigador i
per a la resoluci6 de problemes o incidencies tecniques que poguessin
apareixer al llarg del procés

o Un técnic de laboratori (almenys 1 actiu durant el desenvolupament del servei)
en la realitzacié d'analisis genomiques i la manipulaci6 de maquinaria
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sofisticada com els robots de preparacié de mostres i reactius i el mateix equip
d'analisi.
— Disposar de robots que facin la dispensacié de mostres per minimitzar I'error huma.

Lot 2
— Disposar d'un equip expert adscrit al contracte almenys amb:
o Un coordinador o responsable que sigui un investigador doctor o técnic de
laboratori,
o Un técnic superior graduat/llicenciat o doctor en I'ambit de les ciéncies de la
vida (almenys 1 actiu durant el desenvolupament del servei) amb experiéncia
en genética humana i amb capacitat d’interlocucié amb I'equip investigador i
per a la resoluci6 de problemes o incidéncies técniques que poguessin
apareixer al llarg del procés
o Un técnic de laboratori (almenys 1 actiu durant el desenvolupament del servei)
en la realitzacié d'analisis gendomiques i la manipulaci6 de maquinaria
sofisticada com els robots de preparacié de mostres i reactius i el mateix equip
d'analisi.
— Disposar de robots que facin la dispensacié de mostres per minimitzar I'error huma.

Lot 3
— Disposar d'un equip expert adscrit al contracte almenys amb:
o Un coordinador o responsable que sigui un investigador doctor o técnic de
laboratori,
o Un técnic superior graduat/llicenciat o doctor en I'ambit de les ciéncies de la
vida (almenys 1 actiu durant el desenvolupament del servei) amb experiéncia
en genética humana i amb capacitat d’interlocucié amb I'equip investigador i
per a la resoluci6 de problemes o incidéncies técniques que poguessin
apareéixer al llarg del procés
o Un tecnic de laboratori (almenys 1 actiu durant el desenvolupament del servei)
en la realitzacido d'analisis genomiques i la manipulaci6 de maquinaria
sofisticada com els robots de preparacié de mostres i reactius i el mateix equip
d'analisi.
— Disposar de robots que facin la dispensacié de mostres per minimitzar I'error huma.

Lot 4
— Disposar d'un equip expert adscrit al contracte almenys amb:
o Un coordinador o responsable que sigui un investigador doctor o técnic de
laboratori,
o Un técnic superior graduat/llicenciat o doctor en I'ambit de les ciencies de la
vida (almenys 1 actiu durant el desenvolupament del servei) amb experiéncia
en genética humana i amb capacitat d’interlocuci6 amb I'equip investigador i
per a la resolucio de problemes o incidencies técniques que poguessin
apareixer al llarg del procés
o Un técnic de laboratori (almenys 1 actiu durant el desenvolupament del servei)
en la realitzaci6 d'analisis gendmiques i la manipulaci6 de maquinaria
sofisticada com els robots de preparacié de mostres i reactius i el mateix equip
d'analisi.
— Disposar de robots que facin la dispensacié de mostres per minimitzar I'error huma.

10
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La prestacidé regulada en aquest plec haura d'ajustar-se, almenys, als requisits técnics
seglents, sens perjudici dels parametres a valorar mitjancant els criteris d'adjudicacio
establerts:

Lot 1

Lliurament de l'informe de control de qualitat dels ADN previ a I'analisi

Lliurament d’'informes personalitzats per a cada participant amb el resultat de I'analisi
de CNV. Els informes es lliuraran per a cada grup de mostres analitzades en menys
de 2 mesos després d'haver rebut les mostres d'ADN, i fins a assolir les 2.000 mostres.
Lliurament de fitxers amb les dades crues per a cada grup de mostres analitzades en
menys de 2 mesos d'haver rebut les mostres d'ADN, i fins a assolir les 2.000 mostres.
Lliurament dels fitxers de control de qualitat del procés.

Lliurament de l'informe de control de qualitat dels ADN previ a I'analisi.

Lliurament de fitxers amb les dades crues a partir de la data de recepcio de les mostres
d'ADN i segons calendari pactat, maxim 3 mesos.

Lliurament dels fitxers de control de qualitat del procés.

Lliurament de l'informe de control de qualitat dels ADN previ a I'analisi.

Lliurament de fitxers amb les dades crues a partir de la data de recepcié de les mostres
d'ADN i segons calendari pactat, maxim 3 mesos.

Lliurament del resultat de I'analisi de les mostres amb la identificacié i I'anotacié de les
variants CNV, SNV, INDEL i STR identificades a les 200 mostres.

Lliurament del resultat de I'analisi de les mostres amb la identificacio i I'anotaci6 d'altres
variants considerades patogéniques.

Lliurament dels fitxers de control de qualitat del procés.

Lliurament de l'informe de control de qualitat dels ADN previ a l'analisi.

Lliurament de fitxers amb les dades crues a partir de la data de recepcié de les mostres
d'ADN i segons calendari pactat, maxim 3 mesos.

Lliurament dels fitxers de control de qualitat del procés.

En termes de rendiment o d'exigéncies funcionals, les prestacions d'aquest contracte hauran
d'assolir les fites seguents (incloure'n les caracteristiques mediambientals, per exemple):

Lliurament de fitxers d'analisi de CNVs a tandes de 100-200 mostres

Lliurament de fitxers de l'analisi de variants tipus SNP de les 2.000 mostres
Lliurament dels fitxers d'analisi de sequienciacié de genoma complet de 200 mostres
Lliurament dels fitxers d'analisi de metiloma de 200 mostres

Formes de seguiment i control de I'execuci6 de les condicions
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L’organ de contractacié designara una persona que assumira el control i la coordinacié de
I'execucié contractual amb I'empresa contractista a fi de tractar directament les questions
relacionades amb el desenvolupament normal de les tasques indicades en aquest plec.

L'empresa contractista ha de designar una persona responsable a qui encarregar la gestié de
I'execucio del contracte i que haura de garantir la qualitat de la prestacié objecte d'aquest plec,
tractant directament les qulestions relacionades amb el desenvolupament normal de les
tasques indicades en aquest plec amb la persona interlocutora designada per I'érgan de
contractacio.

Les persones referides anteriorment es reuniran amb una periodicitat minima depenent del lot
per supervisar, controlar i tractar qualsevol aspecte vinculat amb el desenvolupament del
contracte, a fi d'assegurar que aquest s'esta executat conforme al que estableix aquest plec.

Lot 1: 1 mes abans d'iniciar el servei, a partir que s'inicii el servei una cada 3 mesos i
una en finalitzar.

Lots 2-4: 1 un mes abans d'iniciar el servei, 1 a I'inici del servei i 1 en finalitzar.

Als efectes anteriors, s'avaluara el seguiment i control del compliment de cada requeriment
técnic de la manera segulent:

- Comprovar els informes i fitxers que ens siguin lliurats.

- Comprovar que es compleixen els terminis de lliurament d’informes i fitxers de
resultats.
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7. Annexos

Abreviatures utilitzades

Abreviatura Significat

GESPA CNV-based Screening tool for Psychiatric Disorders
CIBERSAM Centre de Recerca en Xarxa en Salut Mental
CNV Copy Number Variation

DQC Data Quality Control

INDEL Insertion/Deletion

MAF: Minor Allele Frequency

MAPD Mitjan Absolute Pairwise Difference

NGS: Next-Generation Sequencing

SNP: Single Nucleotide Polymorphism

SNP-QC SNP Quality Control

SNV Single Nucleotide Variant

STR Short Tandem Repeat

SV Structural Variation

Taula de CNVs neurospiquiatriques

CNV Posicié cromosomica
1g21.1 del chrl:146.53-147.39
1g21.1 dup chrl:146.53-147.39
NRXNL1 del (2p16.3 del) chr2:50.15-51.26
3929 del chr3:195.72-197.35
WBS dup (7q11.23) chr7:72.74-74.14
15g11.2 del chrl5:22.81-23.09
PWS/AS dup (15g11-15g13 dup) chrl5:22.81-28.39
15913.3 del chr15:31.08-32.46
16p13.11 dup chrl6:15.51-16.29
16p12.1 del chrl6:21.95-22.43
16p11.2 distal del chrl6:28.82-29.04
16p11.2 del chrl6:29.65-30.20
16p11.2 dup chrl6:29.65-30.20
22911.2 del chr22:19.04-21.47
22911.2 distal del chr22: 21.80-23.76
22011.2 dup chr22:19.04-21.47
Rees E, Kirov G. Copy number variation and neuropsychiatric illness. Curr Opin Genet Dev. 2021
Jun;68:57-63. doi: 10.1016/j.gde.2021.02.014. Epub 2021 Mar 19. PMID: 33752146; PMCID:
PMC8219524
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