Ref: 57/680056.9/22

Hospital Universitario B2 comunidad de Madrid

) \
‘f de Getafe

SaludMadrid

PLIEGO DE PRESCRIPCIONES TECNICAS QUE HA DE REGIR EN EL
CONTRATO DE SERVICIOS DE: (EGE) PAPC 2022-8-6 DE
REALIZACION DE PRUEBAS DIAGNOSTICAS GENETICAS PARA EL
HOSPITAL UNIVERSITARIO DE GETAFE A ADJUDICAR POR
PROCEDIMIENTO ABIERTO CON PLURALIDAD DE CRITERIOS

1.- OBJETO DEL CONTRATO.

El objetivo del contrato consiste en la contratacion de los servicios de uno o varios laboratorios externos
para la realizacion de aquellas pruebas genéticas que no pueden ser atendidas por los Servicios de
Genética, Hematologia y Oncologia del Hospital Universitario de Getafe por no disponer de los recursos
materiales y humanos necesarios ni por las unidades correspondientes de otros hospitales del Servicio
Madrilefio de Salud. El contrato se divide en diferentes lotes a los cuales pueden licitar de manera
independiente.

2.- DESCRIPCION DE LA PRESTACION

2.1. CUADRO
PRECIO O
LOIE SERVICIO DESCRIPCION SR PRUEBAS
N (exento de AL ARO
IVA)
BLOQUE 1- Diagnostico Genético Prenatal
mediante QF-PCR en liquido amnidtico sin cultivar 80 euros 40
Lote 1 GENETICA para los cromosomas 21, 13,18, XeY.
BLOQUE 2- Diagnoéstico Genético Prenatal
mediante CGH-array (array de hibridacion genémica| 425 euros 20
comparada) prenatal de 60K.
BLOQUE 1- Secuenciacién Sanger de un gen unico 600 euros 15
(pre y postnatal). Genes grande y complejo.
Lote 2 GENETICA BLOQUE 1- Secuenciacion Sanger de un gen unico
~ 300 euros 10
(pre y postnatal). Gen pequefio.
BLOQUE 2'- MLPA 6 Multiplex Ligation-dependent 430 euros 20
Probe Amplification
Lote 3 GENETICA Estudio genetico de variante familiar conocida en un 75 eUroS 200
gen (pre y postnatal).
BLOQUE 1- Protocolo estudio Poliquistosis Renal
Lote 4 autosomico dominante: Secuenciacién Sanger gen 665 euros 30
GENETICA |PKD1
BLOQUE 2 - Protocolo estudio Poliquistosis Renal
autosémico dominante: Secuenciacién Sanger gen 120 euros 30
PKD2
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BLOQUE 3 - Protocolo estudio Poliquistosis Renal
autosémico dominante: MLPA de los genes PKD1 y| 575 euros 30
PKD2
. Estudio genético de microdeleciones del cromosoma
Lote 5 GENETICA Y: (AZFa, AZFb y AZFc) 45 euros 25
Lote 6 GENETICA Estudio genético mediante Expansidn de tripletes 250 euros 5
Lote 7 GENETICA Estudio genético mediante PCR digital 250 euros 5
Lote 8 GENETICA Estudio genético mediante Southern blot 600 euros 2
Lote 9 GENETICA Estudio genético mediante Metilacién del ADN 300 euros 5
Lotel0| GENETICA [Estudio genético mediante Disomia Uniparental 300 euros 2
Cariotipo individual 170 euros 50
Sonda FISH individual 170 euros 50
Lote |HEMATOLOGA |SMP 1 Cariotipo +5 sondas 700 euros|  2°
11
MM 4 sondas 600 euros 25
LLC 4 sondas 500 euros 6
1 sonda adicional 170 euros 30
Lotel2| ONCOLOGIA |Predictores genémicos en cancer de mama 2000 euros 15
Lote13| ONCOLOGiA |Deteccion de mutaciones en el gen DPYD con| 5., 189
aplicacion farmacogenética
2|20
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2.1. DESCRIPCION

LOTE1
NO
'—?\'IE SERVICIO DESCRIPCION UPNIT'EXII?CI)O PRUEBAS
AL ANO

BLOQUE 1- Diagndstico Genético Prenatal mediante
Lote 1 | GENETICA | QF-PCR en liquido amnidtico sin cultivar para los 80 euros 40
cromosomas 21, 13, 18, Xe'Y.

BLOQUE 2- Diagndstico Genético Prenatal mediante
GENETICA | CGH-array (array de hibridacion genémica comparada) 425 euros 20
prenatal de 60K.

LOTE 1:
BLOQUE 1- Diagnostico Genético Prenatal mediante QF-PCR en liquido amniético sin cultivar
para los cromosomas 21, 13, 18, Xe'Y.

La QF-PCR (quantitatyve fluorescent PCR) & (reaccion en cadena de la polimerasa cuantitativa y
fluorescente) es una técnica de diagndstico genético utilizada para el diagnostico prenatal rapido de las
aneuploidias mas frecuentes de los cromosomas 21, 13, 18, X e Y:

Trisomia 21 compatible con el Sindrome de Down.

Trisomia 13 compatible con el Sindrome de Patau.

Trisomia 18 compatible con el Sindrome de Edwards.

Alteraciones en los cromosomas sexuales (Sindrome de Turner, Sindrome de Triplo X, Sindrome
de Klinefelter, etc...).

Tras PCR y posterior secuenciacion se analiza el estado de nimero de copia de los cromosomas
mencionados con un software especifico.

La empresa licitadora recibira el liquido amni6tico directo (sin cultivar), para posterior extraccion de
ADN fetal y técnica PCR multiplex, analizando secuencias polimdrficas de ADN (STRs) especificas de
los cromosomas 21, 13, 18, X e Y, y posterior cuantificacion mediante fluorescencia en un secuenciador
automatico capilar.

Junto con la muestra de liquido amnidtico se enviara muestra de sangre periférica de la gestante (por si
fuera necesario realizar estudio de contaminacién materna, en este caso su coste iria incluido en el precio
de la QF-PCR fetal).

Laautenticidad de este documento se puede comprobar en Www.madrid.orzg/cw ”l""lH ||I
mediante el siguiente codigo seguro de verificacion: 1222476277171226638698

Debido a la necesidad de realizar en ocasiones (bajo peticion del Hospital Universitario de Getafe),
cuando el resultado de la QF-PCR es normal se realizard a continuacion estudio genético prenatal
mediante CGH-array, estas pruebas deben englobarse en el mismo lote por ser complementarias, ver
bloque 2.

El tiempo de respuesta: Resultados en un maximo de dos dias habiles.

3120
SERVICIOS: (EGE) PAPC 2022-8-6 PROCEDIMIENTO ABIERTO PLURALIDAD DE CRITERIOS SERVICIO
DE REALIZACION DE PRUEBAS DIAGNOSTICAS GENETICAS PARA EL HOSPITAL UNIVERSITARIO DE
GETAFE



Ve Hospital Universitario B3 comunidad de Madrid
de Getafe

SaludMadrid

LOTE 1:
BLOQUE 2- Diagnostico Genético Prenatal mediante CGH-array (array de hibridacion genémica
comparada) prenatal de 60K.

La tecnologia de microarrays permite la deteccidn de variantes de nimero de copia a lo largo de todo el
genoma a una resolucién variable dependiendo del proceso a realizar siendo una herramienta eficaz para
detectar patologia.

Se realizard esta técnica para casos de diagnostico prenatal que presentan una malformacion ecogréfica.

Los CGH-arrays para el diagnéstico prenatal de variantes de nimero de copia relevantes en el desarrollo
fetal deben estar disefiados especificamente para este tipo de estudio.

Se deben detectar al menos 124 sindromes genéticos

Resolucidon de 100 Kb en regiones sindromicas y de 50 Kb en genes criticos.

Reduccion casi total (menos del 0.5%) de variantes de significado incierto que pudieran generar
incertidumbre en el diagnostico prenatal.

Los estudios se realizaran a partir de muestra de liquido amnidtico sin requerir cultivo celular previo. En
aquellos casos en los que sea necesario se realizara el estudio de descarte de contaminacion con sangre
materna, en este caso su coste iria incluido en el precio de la CGH-array fetal .

El laboratorio emitird un informe que se enviara a la Unidad de Genética del Hospital Universitario de
Getafe en un plazo inferior a 10 dias laborables, debe ser de utilidad clinica y ajustarse a las normas ISCN
y a las de HGVS.

El tiempo de respuesta: Resultados en un méaximo de 7 dias habiles.
En caso de resultado patoldgico la empresa adjudicataria se pondra en contacto urgente, en un plazo

méaximo de 12 horas (de lunes a viernes), con la Unidad de Genética del Hospital Universitario de Getafe,
via e-mail y telefénico

LOTE?2
NO
LONIE SERVICIO DESCRIPCION UIT\IIT'EEII?(I)O PRUEBAS
AL ANO
Lote 2 | GENETICA BLOQUE 1 A- Secuenciacion Sanger de un gen Unico 600 euros 15

(pre y postnatal). Genes Grande y Complejos
BLOQUE 1 B- Secuenciacién Sanger de un gen unico

GENETICA ~ 300 euros 10
(pre y postnatal Gen pequefio
GENETICA BLOQUE 2 M.LPA 0 Multiplex Ligation-dependent 430 euros 20
Probe Amplification
4120

SERVICIOS: (EGE) PAPC 2022-8-6 PROCEDIMIENTO ABIERTO PLURALIDAD DE CRITERIOS SERVICIO
DE REALIZACION DE PRUEBAS DIAGNOSTICAS GENETICAS PARA EL HOSPITAL UNIVERSITARIO DE
GETAFE

Laautenticidad de este documento se puede comprobar en Www.madrid.orzg/cw ”l""lH ||I “Il”"""m" IHI‘ ‘llll |||
mediante el siguiente codigo seguro de verificacion: 1222476277171226638698



s

Hospital Universitario B3 comunidad de Madrid

de Getafe

SaludMadrid

LOTE 2:
BLOQUE 1A- Secuenciacion Sanger de un gen unico (pre y postnatal). Gen grande y complejo.

La secuenciacion Sanger se basa en productos quimicos llamados dideoxinucle6tidos, que también se
conocen como nuclettidos de "terminacion de cadena”. Cuando uno de estos dideoxinucleotidos se
incorpora a una copia creciente de la secuencia de ADN, ya no se puede agregar ningun otro nucleétido a
la cadena después de él. Cada dideoxinucleétido tiene una “etiqueta” fluorescente Unica que permite
identificar claramente A, T, Cy G.

En este lote se requerird el estudio genético mediante secuenciacion Sanger (relativa a cualquier gen),
tanto en la etapa prenatal como postnatal.

Han de cubrir el 100% de la region exonica (exones codificantes, y en el caso de existir mutaciones
frecuentes en la region promotora, dichos exones deberéan ser incluidos) e intrénica colindante (+/-8). En
caso de existir una mutacion intrénica frecuente mas alla de esa region deberé ser incluida en el estudio.

El tiempo de respuesta maximo serd de 2 meses a partir de la recepcion de la muestra 'y de 21 dias como
méaximo en el caso de diagndéstico prenatal (considerando tiempo de respuesta desde que se recoge la
muestra hasta que se emite el informe).

Gen grande y complejo:

Se considera un gen “grande” aquel que contenga 12 o més exones y por tanto requiera mas reacciones
para su secuenciacion completa.

Se considera un gen “complejo” aquel que contenga pseudogenes en su secuencia y sea mas compleja su
secuenciacion y analisis.

LOTE 2:
BLOQUE 1B- Secuenciacién Sanger de un gen Unico (pre y postnatal). Gen pequefio.

La secuenciacién Sanger se basa en productos quimicos llamados dideoxinucle6tidos, que también se
conocen como nucledtidos de “terminacion de cadena". Cuando uno de estos dideoxinucleotidos se
incorpora a una copia creciente de la secuencia de ADN, ya no se puede agregar ningln otro nucleétido a
la cadena después de él. Cada dideoxinucledtido tiene una "etiqueta" fluorescente Unica que permite
identificar claramente A, T,Cy G.

En este lote se requerira el estudio genético mediante secuenciacion Sanger (relativa a cualquier gen),
tanto en la etapa prenatal como postnatal.

Han de cubrir el 100% de la region exonica (exones codificantes, y en el caso de existir mutaciones
frecuentes en la region promotora, dichos exones deberan ser incluidos) e intronica colindante (+/-8). En
caso de existir una mutacion intrénica frecuente mas alla de esa region debera ser incluida en el estudio.

El tiempo de respuesta maximo serd de 60 dias a partir de la recepcion de la muestra y de 21 dias como
maximo en el caso de diagnostico prenatal (considerando tiempo de respuesta desde que se recoge la
muestra hasta que se emite el informe).
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Gen “pequefio: Se considera un gen “pequefio” aquel que contenga menos de 12 exones, cuya

Hospital Universitario
de Getafe

secuenciacion tiene menos complejidad.

B3 comunidad de Madrid

LOTE 2:
BLOQUE 2- MLPA é Multiplex Ligation-dependent Probe Amplification

La técnica de MLPA (de sus siglas en inglés Multiplex Ligation-dependent Probe Amplification,
amplificacién de sondas tras ligacion multiple) es una variante de la reaccion en cadena de la ADN
polimerasa multiple (PCR multiplex, del inglés polymerase chain reaction), que permite la amplificacion
de hasta 40 regiones de ADN. Utiliza sondas de dos oligonucleétidos que reconocen sitios adyacentes en
el ADN, y que contienen una secuencia universal que permite la amplificacion simultanea por PCR de
todas las sondas con sélo una pareja de cebadores. Ademas, uno de los oligonucleétidos contiene una
secuencia de longitud variable (secuencia stuffer), que permite la separacion de los fragmentos
amplificados durante la electroforesis.

En este lote se requerira el estudio genético mediante MLPA (relativa a cualquier gen), tanto en la etapa
prenatal como y postnatal.

En caso de tratarse de un diagnostico prenatal la empresa licitadora se comprometera a agilizar y priorizar
el diagndstico para tener resultados en un plazo maximo de 21 dias.

En caso de tratarse de un diagndstico postnatal la empresa licitadora se comprometera a entregar los
resultados en un plazo maximo de 60 dias.

Estudio genético de una variante familiar conocida en un gen (pre y postnatal).

LOTE3
NO
LONIE SERVICIO DESCRIPCION UPNT'EXII?(I)O PRUEBAS
AL ANO
Lote 3 | GENETICA Estudio genético de variante familiar conocida en un gen 75 eUros 200
(pre y postnatal).
LOTE 3:

En este lote se requerira el estudio genético de una variante genética conocida previamente en una familia
(relativa a cualquier gen), tanto en la etapa prenatal como y postnatal. Estas variantes pueden ser estudios
de segregacion familiar, estudio de variantes de significado incierto, estudio de mutaciones patogénicas,
etc...para el estudio genético de presintomaticos, portadores, etc...

El estudio genético prenatal de una mutacién conocida se realizara en liquido amnidtico cultivado o sin
cultivar (segun necesidad), facilitado por el Hospital.
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Tiempo de respuesta para informe sera de:

e maximo 21 dias en diagndstico prenatal y
e maximo 60 dias en diagndstico postnatal
(considerando tiempo de respuesta desde que se recoge la muestra hasta que se emite el informe).

B3 comunidad de Madrid

PKD2

LOTE 4
o CIO N°
LNIE SERVICIO DESCRIPCION UPNIT'EAII?IO PRUEBAS
AL ANO
Lote 4 | GENETICA BLOQU_E 1- F_’rotocglo estud_lo_,Polqu|st05|s Renal 665 eUros 30
autosébmico dominante: Secuenciacion Sanger gen PKD1
. BLOQUE 2 - Protocolo estudio Poliquistosis Renal
GENETICA autosémico dominante: Secuenciacion Sanger gen PKD2 120 euros 30
) BLOQUE 3 - Protocolo estudio Poliquistosis Renal
GENETICA |autosomico dominante: MLPA de los genes PKD1 y| 575 euros 30

La poliquistosis renal autosémica dominante (PQRAD) es la enfermedad renal hereditaria mas frecuente.
Los genes responsables mas frecuentes son: PKDL1 (localizado en

4p21).

En ningun caso se realizara la secuenciacion de estos genes mediante secuenciacion masiva 6 Next
Genetation sequencing (NGS). En TODOS LOS CASOS SE REALIZARA SECUENCIACION

SANGER.

16p13.3) y PKD2 (localizado en

El informe del resultado de la secuenciacion debera estar entregado en un plazo maximo de 90 dias

En este lote se requerira el estudio genético de forma secuencial, para el estudio de la Poliquistosis Renal

autosémico dominante, de la siguiente manera:

PKD1

LOTE 4:
BLOQUE 1: Protocolo estudio Poliquistosis Renal autosémico dominante: Secuenciacién Sanger gen

Secuenciacion, de tipo Sanger, del gen PKD1:

1.

2.

Si se detecta mutacion el estudio se detiene, facturando solamente estudio bloque

1

Si no se detecta mutacion se pasara al estudio del blogue 2, facturando estudio

bloque 1y 2.
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LOTE 4:
BLOQUE 2: Protocolo estudio Poliquistosis Renal autosomico dominante: Secuenciacion Sanger gen
PKD2
Secuenciacion, de tipo Sanger, del gen PKD2.
3. Si se detecta mutacion el estudio se detiene, facturando solamente estudio bloque
ly?2.
4. Si no se detecta mutacion se pasara al estudio del bloque 3, facturando bloque 1,
2,y3
LOTE 4:
BLOQUE 3: Protocolo estudio Poliquistosis Renal autosémico dominante: MLPA de los genes PKD1 y
PKD2

Estudios mediante MLPA de 36 exones de los 46 del gen PKD1 y de 14 exones los 15 del gen PKD2,
utilizando 2 "salsas" (P351 + P352).

La utilizacién de las 2 salsas es obligatoria en todos los casos si la secuenciacion sanger de los genes
PKD1 y PKD2 ha sido normal.

LOTES
NO
LONIE SERVICIO DESCRIPCION UPNIT'EXII?(I)O PRUEBAS
AL ANO
. Estudio genético de microdeleciones del cromosoma Y:
Lote 5 | GENETICA (AZFa, AZFb y AZFc) 45 euros 25

LOTE5:
Estudio genético de microdeleciones del cromosoma Y: (AZFa, AZFb y AZFc)

En este lote se requerird el estudio de la esterilidad masculina mediante estudio genético de
microdeleciones del cromosoma Y.

Se realizaran dos amplificaciones de PCR multiplex de las regiones AZFa, AZFb y AZFc, utilizando seis
marcadores (Formato A: sY86, sY127, sY254; Formato B: sY84, sY134, sY255) y dos regiones de
control: gen ZFX/Y y gen SRY (sY14). En los pacientes que presenten una delecion, se realizara la
confirmacion del resultado mediante una PCR individual para esa region. Los productos de PCR se
analizaran mediante electroforesis en un gel de agarosa al 2,5%.

La sensibilidad del método para detectar una microdelecion clinicamente relevante en las regiones AZF
es aproximadamente del 95%.

Plazo maximo de entrega de resultados del estudio 30 dias.

8120
SERVICIOS: (EGE) PAPC 2022-8-6 PROCEDIMIENTO ABIERTO PLURALIDAD DE CRITERIOS SERVICIO
DE REALIZACION DE PRUEBAS DIAGNOSTICAS GENETICAS PARA EL HOSPITAL UNIVERSITARIO DE
GETAFE

Laautenticidad de este documento se puede comprobar en Www.madrid.orzg/cw ”l""lH ||I “Il”l"mmm”'ml"
mediante el siguiente codigo seguro de verificacion: 1222476277171226638698



‘ Ve Hospital Universitario B Comunidad de Madrid

de Getafe
SaludMadrid
LOTE 6

o CIo N

= NIE SERVICIO DESCRIPCION UIID\IT'EAIIQIO PRUEBAS
AL ANO

Lote 6 | GENETICA | Estudio genético mediante Expansion de tripletes 250 euros 5
LOTE 6:

Estudio genético mediante Expansion de tripletes

Se requerira el estudio genético de cualquier enfermedad de origen genético causada por expansion de
tripletes, como por ejemplo:

Estudio genético de la expansion del trinucleétido CTG en el gen TCF4, relacionado con la distrofia
endotelial de Fuchs, mediante la cuantificacion del tamafio de la repeticion CTG mediante PCR y analisis
de longitud de fragmentos + Confirmacion/Exclusion de grandes expansiones mediante TP-PCR.

Siempre que sea necesario sera obligatorio realizar TP-PCR incluido en el precio.

En caso de tratarse de un diagnostico prenatal la empresa licitadora se comprometerd a agilizar y priorizar
el diagnostico para tener resultados en menos de 21 dias. En caso de tratarse de un diagnostico postnatal
la empresa licitadora se comprometera a entregar los resultados en menos de 60 dias.

LOTEY
NO
L%IE SERVICIO DESCRIPCION UIT\IIT'EXII?(I)O PRUEBAS
) AL ANO
Lote 7 | GENETICA | Estudio genético mediante PCR digital 250 euros 5
LOTE7:

Estudio genético mediante PCR digital (dPCR)

La PCR digital (dPCR), tecnologia state-of-the-art, permite la cuantificacion absoluta mediante la
particion de la muestra en miles de sub-réplicas funcionales, eliminando la necesidad de utilizar réplicas
técnicas y curvas de calibracion. Asimismo permite el disefio de ensayos multiplexados sin comprometer
la sensibilidad del sistema de cuantificacion.

e Se requerird el estudio genético de PCR digital de cualquier gen que se requiera.
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Requisitos imprescindibles lote 7:
En caso de tratarse de un diagnostico prenatal la empresa licitadora se comprometera a agilizar y priorizar
el diagndstico para tener resultados en un plazo maximo de 21 dias.

En caso de tratarse de un diagndstico postnatal la empresa licitadora se comprometera a entregar los
resultados en un plazo maximo de 60 dias.

LOTE8
NO
L%IE SERVICIO DESCRIPCION UIT\IIT'EEII?(I)O PRUEBAS
AL ANO
Lote 8 | GENETICA | Estudio genético mediante Southern blot 600 euros 2
LOTE 8:

Estudio genético mediante Southern blot

El Southern blot, hibridacién Southern o, simplemente, Southern permite detectar la presencia de una
secuencia de ADN concreta en una mezcla compleja de este &cido nucleico. Para ello, emplea la técnica
de electroforesis en gel de agarosa con el fin de separar los fragmentos de ADN de acuerdo a su longitud
y, después, una transferencia a una membrana en la cual se efectua la hibridacion de la sonda.

Se requerira el estudio genético mediante Southern blot de cualquier enfermedad de origen genético que
lo requiera, como por ejemplo:

Ejemplo de estudio genético de Distrofia facio-escapulo-humeral (FSHD)
Region del cromosoma 435 (D4Z4) implicada en la patologia
Digestidn, Southern blot, marcaje radioactivo con P32, hibridacién y autorradiografia

Se realizara cualquier estudio genético donde sea necesario realizar Southern blot como FSHD, Distrofia
Miotdnica Tipo 1 o enfermedad de Steinert y cualquier otro.

En caso de tratarse de un diagnostico prenatal la empresa licitadora se comprometera a agilizar y priorizar
el diagndstico para tener resultados en un plazo maximo de 21 dias.

En caso de tratarse de un diagndstico postnatal la empresa licitadora se comprometera a entregar los
resultados en un plazo maximo de 60 dias.
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LOTE9
o CIO N°
= N-(I,-E SERVICIO DESCRIPCION UIID\IIT'II?AII?IO PRUEBAS
AL ANO
Lote 9 | GENETICA | Estudio genético mediante Metilacion del ADN 300 euros 5
LOTE 9:

Estudio genético mediante Metilacion del ADN

La metilacion del ADN es un proceso por el cual se afiaden grupos metilo al ADN. La metilacion
modifica la funcion del ADN cuando se encuentra en el gen promotor. La metilacién del ADN
generalmente actla para reprimir la transcripcion génica. La metilacion del ADN es esencial para el
desarrollo normal y se asocia con una serie de procesos clave, incluyendo la impronta genémica, la
inactivacién del cromosoma X, la represion de elementos repetitivos, el envejecimiento y la
carcinogénesis.

En caso de tratarse de un diagnostico prenatal la empresa licitadora se comprometera a agilizar y priorizar
el diagndstico para tener resultados en un plazo maximo de 21 dias.

En caso de tratarse de un diagndstico postnatal la empresa licitadora se comprometera a entregar los
resultados en un plazo maximo de 60 dias.

LOTE 10
NO
HOF | servicio DESCRIPCION UNIT AR | PRUEBAS
AL ANO
Llo(';e GENETICA | Estudio genético mediante Disomia Uniparental 300 euros 2

La disomia uniparental (UPD) hace referencia a la situacion en la que las dos copias de un cromosoma
provienen del mismo progenitor, en lugar de que una copia provenga de la madre y la otra copia del
padre.
e Se requerira cualquier estudio genético de metilacion del ADN (impronta gendmica, inactivacion
del cromosoma X y cualquier otro), asi como los estudios de disomia uniparental que se
requieran.

En caso de tratarse de un diagndstico prenatal la empresa licitadora se comprometerd a agilizar y priorizar
el diagndstico para tener resultados en un plazo maximo de 21 dias.

En caso de tratarse de un diagndstico postnatal la empresa licitadora se comprometera a entregar los
resultados en un plazo maximo de 60 dias.
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LOTE 11
NO
L%IE SERVICIO DESCRIPCION UIID\IIT'II?XI!RCI)O PRUEI§AS
AL ANO
Cariotipo individual 170 euros 50
Sonda FISH individual 170 euros 50
Lote 11 | HEMATOLOGIA SMD 1 Cariotipo + 5 sondas 700 euros 25
MM 5 sondas 600 euros 25
LLC 4 sondas 500 euros 6
1 sonda adicional 170 euros 30

\ LOTE 11: Diagnéstico Hemato-oncoldgico: Cariotipo y FISH (Hibridacidn in situ fluorescente) |

Descripcion general

Las hemopatias malignas son proliferaciones clonales que se originan a partir de células progenitoras
totipotenciales o ya comprometidas a la estirpe mieloide o linfoide, que han perdido el control de la
proliferacion y diferenciacion, lo que provoca su acumulacion y consiguiente infiltracion tisular,
principalmente en médula 6sea, ganglios linfaticos y sangre periférica.

La citogenética se ha convertido en una herramienta basica para el estudio de las neoplasias
hematolégicas, aportando informacion de todos los cromosomas (cariotipo) y permitiendo la localizacion
de las regiones gendmicas cripticas responsables de los procesos neoplasicos. En los Gltimos afios los
avances registrados en este campo, han permitido identificar subgrupos clinicos asociados a cambios
cromosémicos especificos.

El estudio citogenético mediante citogenética convencional (cariotipo) y mediante citogenética
molecular (Hibridacién in situ fluorescente: FISH) no solo proporciona informacién para el
diagnostico, sino que algunas alteraciones citogenéticas condicionan el prondéstico de algunas
hemopatias y ademas pueden usarse para el seguimiento de la enfermedad.

En el presente concurso se solicitan estudios genéticos de cariotipo y/o FISH en muestras de médula 6sea
y/o en sangre periférica al diagnostico (90% en meédula 6sea) y en seguimiento de la enfermedad de
pacientes con:

Sindromes mielodisplasicos.

Mielomas multiples.

Leucemias linfaticas cronicas.

Sindromes mieloproliferativos cronicos.

Leucemias mieloide aguda.

Leucemias agudas mieloides.

Linfomas no Hodgkin.

Otros.

N~ E
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LOTE 11
Parte 1. CARTERA DE SONDAS FISH y TIPO DE CULTIVOS CITOGENETICOS

En el presente concurso se solicitara la posibilidad de realizar estudios citogenéticos de cariotipo y/o
FISH en muestras de médula Gsea y/o en sangre periférica al diagndstico y en seguimiento de la
enfermedad (la parte 1 de este lote hace referencia a la cartera minima de servicios/pruebas requeridas,
mientras que la parte 2 de este lote solicitamos tres PROTOCOLOS de rutina a fin de homogeneizar el
estudios de los Sindromes mielodisplasicos (SMD) Mieloma multiple (MM) y en sangre periférica de las
Leucemias linfaticas cronicas (LLC).

En todos los casos se requerira informe del paciente junto a fotografia del cariotipo y/o FISH (en interfase
y/o en metafase).

DESCRIPCION DE LA CARTERA SOLICITADA

Los estudios mediante FISH que necesitamos y debe cubrir el licitador sin subrogacion son los siguientes:
(cartera de sondas FISH):

- Sindromes mielodisplésicos:

FISH: Sonda LSI (locus especifica) de 5g31para estudio de la Delecion gen EGRL.
FISH: Sonda LSI (locus especifica) de 7931.

FISH: Sonda LSI (locus especifica) de 20g12.

FISH: Sonda LSI (locus especifica) de 17p13 (gen P53).

FISH: Sonda LSI (locus especifica) de 3926 para estudio de Reordenamiento gen EVI.
FISH: Sonda CEP (centromérica) de cromosoma 8 para estudio de Trisomia 8.

-Mielomas multiples:

FISH: Sonda LSI (locus especifica) de 13q14 para estudio de la Delecion 13q14.

FISH: Sonda LSI (locus especifica) de 17p13 (gen P53).

FISH: Sonda LSI (locus especifica) de 14g32 para estudio de Reordenamiento gen IgH.
FISH: Sonda LSI (locus especifica) de Reordenamiento de los genes IgH-BCL1.

FISH: Sonda LSI (locus especifica) de Reordenamiento de los genes IgH-FGFR3.
FISH: Sonda LSI (locus especifica) de Reordenamiento de los genes IgH-CMAF.

-Leucemias linfaticas cronicas:

FISH: Sonda LSI (locus especifica) de 13q14 para estudio de la Delecion 13q14.
FISH: Sonda LSI (locus especifica) de 11g22 para estudio de la Delecion gen ATM.
FISH: Sonda LSI (locus especifica) de 17p13 (gen P53).

FISH: Sonda LSI (locus especifica) de 6q21 para estudio de la Delecién 6g21.
FISH: Sonda CEP (centromérica) de cromosoma 12 para estudio de Trisomia 12.
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-Sindromes mieloproliferativos cronicos:

FISH:
FISH:
FISH:
FISH:
FISH:
FISH:

Sonda LSI (locus especifica) de Reordenamiento de los genes BCR-ABL.

Sonda LSI (locus especifica) de Reordenamiento de los genes FIP1L1-PDGFRA.
Sonda LSI (locus especifica) de Reordenamiento del gen PDGFRB (5033).
Sonda LSI (locus especifica) de Reordenamiento del gen FGFR1 (8p11).

Sonda LSI (locus especifica) de 20q12 para estudio de la Delecion 20q12.

Sonda LSI (locus especifica) de 13q14 para estudio de la Delecion 13q14.

-Leucemias mieloide aguda:

FISH

FISH

FISH:
FISH:
FISH:
FISH:
FISH:

FISH:
FISH:

Sonda LSI (locus especifica) de Reordenamiento de los genes PML-RARA.
Sonda LSI (locus especifica) de Reordenamiento de los genes AML1-ETO.
Sonda LSI (locus especifica) de Reordenamiento del gen CBFB (16¢22).
Sonda LSI (locus especifica) de Reordenamiento del gen MLL (11g23).
Sonda LSI (locus especifica) de Reordenamiento del gen EVI (3926).

: Sonda LSI (locus especifica) de 7g31 para estudio de la Delecion 7g31.
Sonda LSI (locus especifica) de 17p13 (gen P53) para estudio de la Delecion 17p13.

Sonda LSI (locus especifica) de 20q12 para estudio de la Delecion 20q12.

: Sonda LSI (locus especifica) de 5931 (gen EGR1) para estudio de la Delecion 5g31.
FISH:

Sonda CEP (centromérica) de cromosoma 8 para estudio de Trisomia 8.

-Leucemias agudas mieloides:

FISH

FISH

FISH:
FISH:

Sonda LSI (locus especifica) de Reordenamiento de los genes BCR-ABL.
Sonda LSI (locus especifica) de Reordenamiento del gen MLL (11g23).

: Sonda LSI (locus especifica) de Reordenamiento de los genes TEL-AMLL.
FISH:
FISH:

Sonda LSI (locus especifica) de Reordenamiento de los genes IgH-CMYC.
Sonda LSI (locus especifica) de Reordenamiento del gen CMYC (8724).

: Sonda LSI (locus especifica) de Reordenamiento del gen TEL (12p13).
FISH:
FISH:

Sonda LSI (locus especifica) de Reordenamiento del gen P16 (9p21).
Sonda LSI (locus especifica) de Reordenamiento del gen E2A (19p13).

-Linfomas no Hodgkin:

FISH

FISH

FISH:

Sonda LSI (locus especifica) de 14q32 para estudio de Reordenamiento gen IgH.

: Sonda LSI (locus especifica) de Reordenamiento de los genes IgH-BCL1.
FISH:
FISH:

Sonda LSI (locus especifica) de Reordenamiento de los genes IgH-BCL2.
Sonda LSI (locus especifica) de Reordenamiento de los genes IgH-CMYC.

: Sonda LSI (locus especifica) de Reordenamiento del gen CMYC (8q24).
FISH:
FISH:
FISH:

Sonda LSI (locus especifica) de Reordenamiento del gen BCL6 (3927).
Sonda LSI (locus especifica) de Reordenamiento del gen MALT (18¢21).
Sonda LSI (locus especifica) de Reordenamiento del gen BCL2 (18921).
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LOTE 11
Parte 2. ESTUDIOS EN BLOQUE / “PROTOCOLO DE RUTINA" (SMD, MM, LLC)

En el presente concurso se solicitard la posibilidad de realizar estudios citogenéticos de cariotipo y/o
FISH en muestras de médula Gsea y/o en sangre periférica al diagndstico y en seguimiento de la
enfermedad (La parte 1 de este lote hace referencia a la cartera minima de servicios/pruebas requeridas,
mientras que la parte 2 de este lote se solicita tres PROTOCOLQS de rutina a fin de homogeneizar el
estudios de los Sindromes mielodisplasicos (SMD), Mieloma multiple (MM) y en sangre periférica de las
Leucemias linfaticas cronicas (LLC).

Nuestro servicio viene haciendo una media anual de 24 estudios ante la sospecha o progresion de
sindrome mielodispléasico (SMD) o de otros 24 sobre Mieloma multiple (MM) siendo los dos grupos de
patologias que mas estandarizacién necesitan por lo que consideramos que deben de tener un estudio de
rutina que sea adecuado y econémico, independientemente de poder ampliarlo posteriormente segln los
hallazgos de cada caso.

Ademas la LLC es el SLPC maés frecuente y su estudio también esta muy estandarizado, aungue en este
caso utilizando sangre periférica.

Ver apartados 11A, 11B, y 11C

APARTADO 11A: ESTUDIO DE RUTINA PARA SINDROME MIELODISPLASICOS en médula
Osea:

Requerimos cariotipo y "sondas" para detectar las deleciones en 5931, 7q31, 20912, 17p13 y monosomias
o trisomias del 7 y 8. Consideramos que la monosomia 7 y la trisomia 8 podra detectarse en el cariotipo
o que el licitador aplicara la estrategia mas eficiente.
Sindromes mielodisplasicos:

e FISH: Sonda LSI (locus especifica) de 5g31para estudio de la Delecion gen EGRL.

e FISH: Sonda LSI (locus especifica) de 7931.

e FISH: Sonda LSI (locus especifica) de 20q12.

e FISH: Sonda LSI (locus especifica) de 17p13 (gen P53).

e FISH: Sonda CEP (centromérica) de cromosoma 8 para estudio de Trisomia 8.

APARTADO 11B: ESTUDIO DE RUTINA PARA MIELOMA MULTIPLE:

Sondas FISH sin cariotipo para CDKN2C y CKS1B del cromosoma 1 (1932 y 1g21), del13gl4,
del17p13, reordenamiento IgH.
La oferta debe tener presente una estrategia de ampliacion que aplicaria en el caso de IgH reordenamiento
a fin de detectar el partner.

e FISH: Sonda LSI (locus especifica) de Reord. de los genes IgH-FGFRS3.

e FISH: Sonda LSI (locus especifica) de Reordenamiento de los genes IgH-CMAF.

e FISH: Sonda LSI (locus especifica) de Reordenamiento de los genes IgH-MAFB.

e FISH: Sonda LSI (locus especifica) de Reordenamiento de los genes IgH-BCL1.
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APARTADO 11C: ESTUDIO DE RUTINA PARA LEUCEMIAS LINFATICAS CRONICAS
(sangre periférica)
(Calculo 5-10 al afio )

Requerimos sondas al menos para las regiones 11922, 13914, 17p13y centromero del 12.
o FISH: Sonda LSI (locus especifica) de 13q14 para estudio de la Delecion 13q14.
e FISH: Sonda LSI (locus especifica) de 11g22 para estudio de la Delecion gen ATM.
e FISH: Sonda LSI (locus especifica) de 17p13 (gen P53).
e FISH: Sonda CEP (centromérica) de cromosoma 12 para estudio de Trisomia 12.

El plazo maximo de entrega de resultados para los estudios descritos en los apartados 11A — 11B
-11C serade un maximo de 10 dias laborables.

LOTE 12
LOTE PRECI L
ONO SERVICIO DESCRIPCION UNITERCI)O PRUEBAS
AL ANO
L102te ONCOLOGIA | Predictores genémicos en cancer de mama 2000 euros 15
LOTE 12:

Predictores genémicos en cancer de mama

Plataformas genéticas aprobadas para su uso clinico en noviembre de 2011 por la Consejeria de
Sanidad dentro del “Proyecto predictores gendmicos en cancer de mama de la Comunidad de Madrid
(PREGECAM)” para evaluar el riesgo de recaida en cancer de mama precoz.

Laautenticidad de este documento se puede comprobar en Www.madrid.orzg/cw ”l""lH ||I “Il”"""m" IHI‘ ‘llll |||
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Requisitos imprescindibles:

e Tiempo de respuesta maximo para informe de 12 dias habiles (considerando tiempo de respuesta
desde gue se recoge la muestra hasta que se recibe el informe).

e Que se pueda realizar sobre tejido fijado en formol e incluido en parafina.

e Que haya sido validada tanto para mujeres pre como postmenopausicas.
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LOTE 13

o CIO N°
LNIE SERVICIO DESCRIPCION UT\lIT'II?AII?IO PRUEBAS

AL ANO
Lote ONCOLOGIA De'gecc[qn de mutac[o_nes en el gen DPYD con 45 euros 180
13 aplicacién farmacogenética
LOTE 13:

Deteccion de mutaciones en el gen DPYD con aplicacion farmacogenética

En mayo de 2020, la AEMPS publicé una alerta recordando que pacientes tratados con
dihidropirimidinas, como capecitabina, 5- fluorouracilo o tegafur y que tienen deficiencia completa o
parcial de la actividad de dihidropirimidina deshidrogenasa (DPD), tienen mayor riesgo de reacciones
adversas que pueden ser muy graves.

El gen DPYD codifica la encima dihidropirimidina deshidrogenasa DHPDH y su estudio genético nos
permite identificar pacientes con déficit parcial (3-9% de la poblacion) o completo (0.01-0.5%) de dicha
encima.

Este estudio estd recomendado desde 2020 por EMA y AEMPS a realizar con anterioridad a la
administracion de fluoropirimidinas (5-Fluorouracilo y Capecitabina, de uso rutinario en el tratamiento de
tumores digestivos, de cabeza y cuello y cancer de mama).

Tiempo de respuesta para informe 7 dias habiles (considerando tiempo de respuesta desde que se recoge
la muestra hasta que se emite el informe).

CARACTERISTICAS DEL SERVICIO

El servicio consistira en la realizacion de las pruebas genéticas solicitadas por los Servicios de Genética
(lotes 1 al 10), Hematologia (lote 11) y Oncologia (lotes 12 y 13) del Hospital Universitario de Getafe.

La solicitud de las pruebas y la entrega de los resultados se efectuaran por medios informaticos
anonimizados y codificados, a través de los sistemas de informacién del adjudicatario, de manera que
puedan ser integrados en la Historio Clinica electronica del Paciente.

En los casos con relevancia clinica o si se detectaran anomalias que requirieses intervencion urgente, los
resultados se remitiran por correo electronico al peticionario, o bien, de forma verbal e inmediata.

En todo caso, quedara constancia escrita del registro e informe recibido. El informe a su vez estard
suscrito con identificacion legible por el profesional que lo realice e incluira sus datos de contacto por si
se precisara realizar alguna consulta sobre la técnica realizada y/o los resultados de la misma.

Recogida muestra por cuenta de la empresa adjudicataria. Plazo de entrega maximo de la muestra en el
laboratorio adjudicatario, desde el aviso del Servicio de Genética y del Servicio de Oncologia sera de, 24
horas; en el caso de las muestras del Servicio de Hematologia sera de 8 horas y en el caso de las muestras
prenatales, el plazo maximo de entrega sera de 3 h. (en todos los casos de lunes a viernes).
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La empresa dispondra de una péagina web para descarga de los informes on line, previa notificacion via
correo electronico al Servicio de Genética de informe final disponible en la web.

La empresa dispondra de personal cualificado y con experiencia en diagnostico prenatal de al menos 10
afios del responsable firmante del estudio y de 5 afios en diagnostico postnatal.

1. OBTENCION, RECOGIDA DE MUESTRAS Y CONSERVACION DE LA MUESTRA

La recogida de la muestra seré realizada en un plazo maximo de 24 horas desde la recepcion del aviso y
sera recogida de lunes a viernes:

e En el Servicio de Genética (Lotes 1 a 10) de 9 a 14 horas.

e En el Servicio de Analisis Clinicos (Lote 13 de Oncologia) de 9 a 14 horas.

e En el Servicio de Anatomia Patol6gica (Lote 12 de Oncologia) de 9 a 14 horas.

La recogida de la muestra sera realizada en un plazo méaximo de 8 horas desde la recepcion del aviso y
sera recogida de lunes a viernes:
e En el Servicio de Hematologia (Lote 11) de las 13:30 horas a las 14 horas. Solo de forma puntual,
en caso de sospecha de leucemia aguda, podriamos necesitar la recogida de una muestra no
programada de lunes a viernes.

La recogida de la muestra (prenatal) seré realizada en un plazo méaximo de 3 horas desde la recepcién del
aviso y seré recogida de lunes a viernes.

La empresa adjudicataria se hara responsable del Servicio de Mensajeria de la recogida de muestras.

La empresa adjudicataria se hard cargo del transporte de las muestras garantizando las debidas
condiciones de seguridad que las proteja de cualquier agresion externa y cumpliendo los acuerdos
internacionales sobre transporte de muestras bioldgicas.

La empresa adjudicataria debera aportar un sistema de notificacion de avisos de recogida de muestras que
permita garantizar la trazabilidad del proceso y sera responsable de los gastos y cobertura de los riesgos
gue pudieran ocasionar los envios.

Si a la recepcion de la muestra en el laboratorio externo hubiera alguna circunstancia que dificultara la
realizacion de la prueba, se debera informar inmediatamente al Servicio emisor.

El ADN o ARN extraido de la muestra debera conservarse congelado, una vez finalizado el estudio, al
menos durante 2 afios y estar disponible por si se solicita la devolucion del mismo.

Si los distintos Servicios del Hospital implicados en este expediente, necesitaran en cualquier momento
una muestra del ADN (o en su caso del material entregado), el adjudicatario estard obligado a entregarla,
mediante el medio utilizado por la empresa para la recogida de muestras, durante el plazo de vigencia del
contrato o durante el plazo ofertado por la empresa.
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2. MEDIOS HUMANOS Y TECNICOS

Tanto la dotacién de recursos humanos como el laboratorio cumplirén los requisitos de U78 especificados
en el RD 1277/2003 y en la Orden 2096/2006 para los laboratorios ubicados en la Comunidad de Madrid,
u orden desarrollo correspondiente para otra Comunidad Auténoma, asi como los requisitos vy
regulaciones internacionales que resulten de aplicacion para aquellos laboratorios situados fuera de
Espana.

Los licitadores indicaran la plantilla del personal cualificado para realizar los estudios genéticos incluidos
en estos pliegos, su titulacion y experiencia tanto en diagnéstico prenatal como en diagndstico postnatal.

El laboratorio debera contar con el personal cualificado referido anteriormente, disponible para consultas
de lunes a viernes como minimo de 09:00 a 15:00 horas.

El laboratorio dispondra de todos los medios y accesorios suficientes para la realizacion de las pruebas
solicitadas ademas deberéa tener instaurados controles de calidad internos y externos:

e pre analiticos
e analiticos y
e post-analiticos

El centro de diagndstico genético debera certificar que tiene autorizacion de funcionamiento vigencia y
oferta asistencial.

No se permitira la subcontratacion de los estudios genéticos.

Los estudios genéticos postnatales se realizaran preferentemente a partir de muestra de sangre, pero
deberéan realizarse en otros tejidos y se lo solicitara.

Los estudios prenatales procedentes de amniocentesis se realizaran con o sin cultivo previo (segin la
necesidad de cada caso) y se haran a partir de amniocitos. El estudio de contaminacién materna sera a
cargo del adjudicatario.

En caso de estudio prenatal a partir de muestras de liquido amniético cultivado en tubo de cultivo en el
Servicio de Genética del Hospital Universitario de Getafe, el despegado de las células asi como el
posterior estudio para el cual ha sido enviada la muestra, lo realizara la empresa adjudicataria.

Los informes de los resultados se enviardn a los servicios responsables de cada lote.

En caso de estudios invalidos por fallos atribuyes al laboratorio los gastos ocasionados por la recepcion
del estudio correran a cargo de laboratorio adjudicatario del servicio que empleara todos los medios a su
alcance para tener el resultado en el menor tiempo posible, inferior a 10 dias habiles.
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3. INFORMES

La nomenclatura en los informes se ajustard a las normas de la International System for Human
Cytogenomic Nomenclatura (ISCN 2016 o ISCN 2020), cuando se trate de datos citogenéticos, de CGH-
array o de FISH, y a las de la Human Genome Organization (HUGO) cuando se trate de resultados de
secuenciacion, analisis de fragmentos, etc. Para el resto de pruebas, la nomenclatura y las unidades se
ajustaran a las recomendaciones de las sociedades cientificas y organismos internacionales. Precisaran la
conformidad del hospital.

La empresa contard, ademas, con modelos de peticion, de identificacién de muestras y de informes
de resultados donde se exprese, como minimo, la informacion siguiente:

- Nombre del paciente.

- N°de historia clinica (NHC) del Hospital Universitario de Getafe.
- Numero de identificacion del Laboratorio.

- Centro solicitante.

- Servicio solicitante.

- Facultativo solicitante.

- Determinacién solicitada.

- Técnica utilizada, rango de normalidad y unidades.
- Fecha de solicitud y de recogida.

- Fecha de entrega.

- Profesional firma los informes.

- Observaciones.

Getafe,

CONFORME EL DIRECTOR GERENTE
LA EMPRESA ADJUDICATARIA

Firmado digitalmente por: FERNANDEZ LOBATO ROSA CARMEN
Fecha: 2022.12.09 09:10
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