


TECHNINĖ SPECIFIKACIJA
	Nr.
	Parametras
	Reikalaujama reikšmė
	Tiekėjo siūlomo pirkimo objekto parametrų techninė charakteristika (Pildo tiekėjas)

	1
	2
	3
	4

	1.
	Tikslinių egzomo sekų bendras dydis
	≥38.0 Mb
	(įrašyti tinkamą dydį) Mb

	2.
	CCDS (24 ar vėlesnės versijos) duomenų bazės modeliuotas padengimas
	>99,5 %
	(įrašyti tinkamą dydį) %

	3.
	RefSeq (224 ar vėlesnės versijos) duomenų bazės modeliuotas padengimas
	>99,5 %
	(įrašyti tinkamą dydį) %

	4.
	GenCode (46 ar vėlesnės versijos) duomenų bazės modeliuotas padengimas
	>99,5 %
	(įrašyti tinkamą dydį) %

	5.
	Ensembl (112 ar vėlesnės versijos) duomenų bazės modeliuotas padengimas
	>99,5 %
	(įrašyti tinkamą dydį) %

	6.
	HGMD (24.2 ar vėlesnės versijos) duomenų bazės modeliuotas padengimas
	>97,5 %
	(įrašyti tinkamą dydį) %

	7.
	MANE Select (1.3 ar vėlesnės versijos) duomenų bazės modeliuotas padengimas
	>99,5 %
	(įrašyti tinkamą dydį) %

	8.
	Clinvar (2024.07 ar vėlesnės versijos) duomenų bazės modeliuotas padengimas
	>99,5 %
	(įrašyti tinkamą dydį) %

	9.
	Mitochondrinės DNR padengimas
	100% (16569 bp/37 genai)
	Atitinka/Neatitinka (nurodyti tinkamą)

	10.
	Praturtinimas turi apimti patogeninius ir galimai patogeninius nekoduojančius variantus iš ClinVar ir HGMD duomenų bazių.
	>99,0% patogeninių ir galimai patogeninių nekoduojančių variantų, remiantis  ClinVar (2024.07 ar vėlesnė versija) ir HGMD (24.2 ar vėlesnė versija) duomenų bazėmis. Turi būti apimta >26000 variantų iš ClinVar  ir >34000 variantų iš  HGMD duomenų bazių. 
	(įrašyti tinkamą dydį) % patogeninių ir galimai patogeninių nekoduojančių variantų, remiantis ClinVar (2024.07 ar vėlesnė versija) ir HGMD (24.2 ar vėlesnė versija) duomenų bazėmis. Turi būti apimta >26000 variantų iš ClinVar  ir >34000 variantų iš  HGMD duomenų bazių. 

	11.
	Praturtinimas turi apimti kliniškai svarbius nekoduojančių RNR genus
	Praturtinimas turi apimti bent jau šiuos 10 nekoduojančių RNR genų: 1. GNAS-AS1 (GNAS antisense RNA 1), 2. H19 (H19 imprinted maternally expressed transcript), 3. KCNQ1OT1 (KCNQ1 opposite strand/antisense transcript 1), 4. MEG3 (maternally expressed gene 3), 5. MIR140 (microRNA 140), 6. MIR17 (microRNA 17), 7. MIR17HG (miR-17-92a-1 cluster host gene), 8. MIR184 (microRNA 184), 9. MIR19B1 (microRNA 19b-1), 10. MIR96 (microRNA 96).
	Praturtinimas apima / neapima (nurodyti tinkamą) šiuos 10 nekoduojančių RNR genų: 1. GNAS-AS1 (GNAS antisense RNA 1), 2. H19 (H19 imprinted maternally expressed transcript), 3. KCNQ1OT1 (KCNQ1 opposite strand/antisense transcript 1), 4. MEG3 (maternally expressed gene 3), 5. MIR140 (microRNA 140), 6. MIR17 (microRNA 17), 7. MIR17HG (miR-17-92a-1 cluster host gene), 8. MIR184 (microRNA 184), 9. MIR19B1 (microRNA 19b-1), 10. MIR96 (microRNA 96).

	12.
	Praturtinimas turi apimti visus splaiseosomos nekoduojančius snRNR genus
	Praturtinimas turi apimti didžiosios splaisosomos nekoduojančius snRNR genus: U1, U2, U4, U5, U6 ir mažosios splaisosomos nekoduojančius snRNR genus: U11, U12, U4ATAC, U5, U6ATAC.
	Praturtinimas apima / neapima (nurodyti tinkamą) didžiosios splaisosomos nekoduojančius snRNR genus: U1, U2, U4, U5, U6 ir mažosios splaisosomos nekoduojančius snRNR genus: U11, U12, U4ATAC, U5, U6ATAC.

	13.
	Praturtinimas turi apimti 5' UTR splaisingo vietas, svarbias splaisingo variantų nustatymui
	Praturtinimas turi apimti ≥5000 5‘ UTR splaisingo vietų.
	Praturtinimas apima (įrašyti tinkamą dydį) 5‘ UTR splaisingo vietų.

	14.
	Praturtinimas turi įgalinti nustatyti kliniškai svarbius virusinius genomus
	Žmogaus papilomos (HPV, pagrindiniai subtipai), Epšteino-Baro  (EBV), citomegalo (CMV) virusus.
	Atitinka/Neatitinka (nurodyti tinkamą)

	15.
	Praturtinimas turi įgalinti nustatyti dažnus infekcinius susirgimus
	1 ir 2 tipo herpesą, taksoplazmozę, vėjaraupius, infekcinę eritemą, sifilį.
	Atitinka/Neatitinka (nurodyti tinkamą)

	16.
	Praturtinimas turi įgalinti atlikti delecijų/duplikacijų analizę visame žmogaus genome
	Galimybė atlikti delecijų/duplikacijų analizę, kurios rezoliucija prilygsta ≥180k, ≥ 50kb lyginamosios genomo hibridizacijos rezoliucijai.
	Yra / Nėra (nurodyti tinkamą) galimybė atlikti delecijų/duplikacijų analizę, kurios rezoliucija prilygsta ≥180k, ≥ 50kb lyginamosios genomo hibridizacijos rezoliucijai.

	17.
	Sekoskaitos išeiga
	≥16 Gb
	(įrašyti tinkamą dydį) Gb

	18.
	Aprėpties tolygumas
	Aprėpties pasiskirstymo Fold80 įvertis turi būti <1,4
	Aprėpties pasiskirstymo Fold80
įvertis       (įrašyti tinkamą dydį)

	19.
	Nuskaitytų bazių, turinčių >30X gylio padengimą, dalis
	≥97%
	(įrašyti tinkamą dydį) %

	20.
	Nuskaitytų bazių, kurių kokybė bent Q30, dalis
	≥85%
	(įrašyti tinkamą dydį) %

	21.
	Referentinis genomas, naudojamas duomenų bioinformatinei analizei
	GRCh38 arba GRCh37. Bet kuri referentinio genomo versija gali būti pasirinkta bet kuriam mėginių skaičiui.
	(įrašyti GRCh38 arba
GRCh37). Yra / Nėra (nurodyti tinkamą) galimybė pasirinkti referentinio genomo versiją bet kuriam mėginių skaičiui

	22.
	Pateikiamas neapdorotų duomenų formatas
	.fastq
	Atitinka/Neatitinka (nurodyti tinkamą)

	23.
	Pateikiamas pirminės bioinformatinės analizės duomenų po adaptorinių sekų pašalinimo formatas
	.bam
	Atitinka/Neatitinka (nurodyti tinkamą)

	24.
	Pateikiami antrinės bioinformatinės analizės duomenų formatai VNP, InDel ir KSV analizei.
	.vcf, .tsv (VPN), tsv (KSV)
	Atitinka/Neatitinka (nurodyti tinkamą)

	25.
	Papildomas pasirinktinis duomenų filtravimas (genų panelės) - galimybė kiekvienam mėginiui pesirinkti iš bent jau 16 genų panelių, kurios apimtų šias medicinos sritis: hematologija, kardiologija, reumatologija, oftalmologija, imunologija, nefrologija, hepatologija, neurologija, dematologija, geminacinė onkologija. Kiekviena panelę turėtų sudaryti ne mažiau, nei minimaliuose reikalavimuose nurodyta, kliniškai svarbių tos medicininės srities genų.
	Hematologiniai susirgimai, ≥200 genų
Smegenų vystymosi ligos (tame tarpe epilepsija), ≥550 genų
Širdies ligos, ≥200 genų
Ciliopatijos, ≥100 genų
Jungiamojo audinio ir skeleto sistemos ligos, ≥350 genų
Dermatologinės ligos, ≥250 genų
Vaisingumo sutrikimai, ≥200 genai
Germinaciniai vėžio sindromai, ≥100 genai
Klausos ligos, ≥150 genų
Hepatologinės ligos, ≥50 genų
Imuninės sistemos ligos, ≥300  genų
Metabolinės ligos (tame tarpe mitochondriopatijos), ≥500  genų
Nefrologinės ligos, ≥300 genų
Neurodegeneracinės ligos, ≥350 genų
Neuroraumeninės ligos, ≥350  genų
Akių ligos, ≥400  genų
	Yra / Nėra (nurodyti tinkamą) papildomas pasirinktinis duomenų filtravimas (genų panelės):
Hematologiniai susirgimai (įrašyti kiek) genų
Smegenų vystymosi ligos (tame tarpe epilepsija) (įrašyti kiek) genų
Širdies ligos (įrašyti kiek) genų
Ciliopatijos (įrašyti kiek) genų
Jungiamojo audinio ir skeleto sistemos ligos (įrašyti kiek) genų
Dermatologinės ligos (įrašyti kiek) genų
Vaisingumo sutrikimai (įrašyti kiek) genų
Germinaciniai vėžio sindromai (įrašyti kiek) genų
Klausos ligos (įrašyti kiek) genų
Hepatologinės ligos (įrašyti kiek) genų
Imuninės sistemos ligos (įrašyti kiek) genų
Metabolinės ligos (tame tarpe mitochondriopatijos),  (įrašyti kiek) genų
Nefrologinės ligos (įrašyti kiek) genų
Neurodegeneracinės ligos (įrašyti kiek) genų
Neuroraumeninės ligos (įrašyti kiek) genų
Akių ligos (įrašyti kiek) genų

	26.
	Duomenų perdavimas
	Nuotoliniu būdu sFTP protokolu arba išoriniame kietajame diske skubiu paštu. Paslaugos gavėjas gali pasirinkti ir keisti duomenų gavimo būdą bet kada projekto eigoje.
	Atitinka/Neatitinka (nurodyti tinkamą)

	27.
	Mėginio tipas analizei
	Didelės molekulinės masės DNR, išskirta iš kraujo ar nefiksuotų žmogaus audinių.
	Atitinka/Neatitinka (nurodyti tinkamą)

	28.
	Reikalavimai tiekėjui
	1) Turi būti įdiegta ir akredituota laboratorijos kokybės vadybos sistema EN ISO 15189.
2) Laboratorija per pastaruosius dvejus metus turi būti suteikusi bent 2500 žmogaus naujos kartos sekoskaitos paslaugų mokslo ir/ar sveikatos priežiūros įstaigoms Europos Sąjungos šalyse.
3) Biologinio mėginio ir duomenų sauga - nei mėginys, nei duomenys negali būti saugomi už paslaugos tiekėjo įmonės ribų. Duomenys negali būti talpinami "debesyje“ jokiame analizės/duomenų perdavimo etape.
	1) Yra/Nėra (nurodyti tinkamą) įdiegta ir akredituota laboratorijos kokybės vadybos sistema EN ISO 15189.
2) Laboratorija per pastaruosius dvejus metus yra/nėra (nurodyti tinkamą) suteikusi bent 2500 žmogaus naujos kartos sekoskaitos paslaugų mokslo ir/ar sveikatos priežiūros įstaigoms Europos Sąjungos šalyse.
3) Biologinio mėginio ir duomenų sauga - nei mėginys, nei duomenys nebus/bus (nurodyti tinkamą) saugomi už paslaugos tiekėjo įmonės ribų. Duomenys nebus/bus (nurodyti tinkamą) talpinami "debesyje“ analizės/duomenų perdavimo etape.

	Kiti reikalavimai sutarties vykdymo metu

	29.
	Reikalavimai mėginiui
	Analizei gali būti siunčiamas mėginys, kurio koncentracija ≥10 ng/µl, o tūris ≥25 µl. Galimybę analizei siųsti mažesnės koncentracijos mėginius (≥2,5 ng/µl, ≥25 µl) paslaugos užsakovas ir tiekėjas turi aptarti kiekvienu individualiu atveju.

	30.
	Trukmė nuo mėginio gavimo iki rezultatų pateikimo paslaugos užsakovui
	≤20 darbo dienų; 
≤13 darbo dienų skubiems mėginiams, ≤20% nuo bendro mėginių kiekio

	31.
	Mėginių paėmimas ir siuntimas
	Mėginio paėmimą iš paslaugos gavėjo ir siuntimą organizuoja ir apmoka paslaugos tiekėjas. Mėginio siuntimas turi būti atliekamas skubos tvarka (1 darbo diena Europos Sąjungoje, 3 darbo dienos kitur pasaulyje). 

	32.
	Atitiktis techninės specifikacijos 1-13 punktams turi būti pagrindžiama, pateikiant praturtinimo BED failą.

	33.
	Atitiktis techninės specifikacijos 1-28 punktuose nurodytiems parametrams gali būti vertinama siunčiant 5 testinius mėginius sekoskaitai. Mėginiams turės būti atliktas skirtingas genų panelių filtravimas (25 reikalavimas). Mėginiai turės būti išanalizuoti per ≤20 darbo dienų.

	34.
	Jei praturtinimas neatitinka 14-16 reikalavimų, reikalaujamus kriterijus galima pasiekti, naudojantis kitais metodais (lyginamosios hibridizacijos analize, PGR, kt.). Papildoma analizę turi būti atliekama paraleliai NKS, atsižvelgiant į atlikimo trukmę, nurodytą 30 punkte.

	35.
	Papildomi genetiniai tyrimai sudėtingesniems atvejams:
Pasikartojimų (AR, ATN1, ATXN2, C9ORF72, CSTB, FMR1, FXN, HMOX1, HTT, JPH3, PABPN1, SCA1, SCA2, SCA3, SCA6, SCA7, SCA17, SCA36, XINAKT, kt.) analizė. ≤5% nuo bendro egzomo mėginių skaičiaus.
MLPA ir MS-MLPA analizė (bet kuri esanti rinkoje). ≤2% nuo bendro  egzomo mėginių skaičiaus.
Ilgų nuskaitymų (iki 18 kb) sekoskaita su metilinimo nustatymu visame žmogaus genome (nuskaitymo gylis bent 30X). ≤2% nuo bendro egzomo mėginių skaičiaus.






