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1 INTRODUCCION

El Plan de Recuperacion, Transformacion y Resiliencia (PRTR) representa en Espana
el instrumento para la implementaciéon del proyecto “NextGeneration EU” (NEGEU),
concebido con el objetivo de relanzar la actividad econdmica tras la crisis sanitaria
provocada por COVID 19.

Los objetivos en torno a los que se estructura el PRTR se concretan en diferentes
politicas Palanca y Componentes, los cuales se dividen a su vez en Reformas e
Inversiones. Como refleja la siguiente tabla, el Plan para la Racionalizacion del
consumo de productos farmacéuticos y fomento de la sostenibilidad se inicié con
la adenda al Plan de Recuperacion, Transformacién y Resiliencia en las que a su vez
se subdividen las diferentes Inversiones, en concreto a la Linea Estratégica 6 (Sanidad).
consolidacién de la cartera de servicios de medicina personalizada de precision en el
Sistema Nacional de Salud (SNS). Esta linea que, con su ejecucion, se colabora a
alcanzar el Objetivo CID 466 Expansion de los servicios genédmicos en el SNS, que debe
estar alcanzado en junio de 2026. Esta inversion contribuye al PERTE de Salud de
Vanguardia.

Mecanismo Europeo de Recuperacion y Resiliencia (MRR) /

NextGeneration EU Plan de Recuperacion para Europa

PRTR Plan de Recuperacion, Transformacion y Resiliencia

Pacto por la ciencia y la innovacion. Refuerzo a las

Palanca VI capacidades del Sistema Nacional de Salud

Renovacion y ampliacion de las capacidades del Sistema

Componente 18 Nacional de Salud

Plan para la Racionalizacion del consumo de productos

| g : -
nversion 5 farmacéuticos y fomento de la sostenibilidad

(vi) consolidacion de la cartera de servicios de medicina
Linea personalizada de precisién en el Sistema Nacional de Salud.
Esta inversion contribuye al PERTE de Salud de Vanguardia

La Estrategia de Salud Digital (ESD) del SNS situa a la Medicina 5P (personalizada,
predictiva, preventiva, participativa y poblacional) como un eje clave para la
transformacion digital del sistemay, ademas, como vector esencial para la sostenibilidad
y equidad del mismo. El proyecto SIGENES es una iniciativa estratégica dentro de la
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ESD, teniendo como objetivo permitir la integracion estructurada, interoperable y segura
de los datos gendmicos dentro del ecosistema sanitario espafol.

El contrato se debe llevar a cabo bajo el principio del compromiso con el resultado, en
linea con el enfoque de ejecucion que plantea el Plan de Recuperacién, Transformacion
y Resiliencia permitan el cumplimiento de los compromisos del proyecto SIGENES
(Sistemas de informacién para la integracion de la informacion gendmica en el SNS),
Por ello, debera asegurarse en todo momento la observancia concreta de los citados
hitos, objetivos y plazos temporales.

Segun se dispone en el Decreto 76/2023, de 5 de julio, del Consejo de Gobierno, por el
que se establece la estructura organica basica de las Consejerias de la Comunidad de
Madrid, y segun Decreto 261/2023, de 29 de noviembre, del Consejo de Gobierno, por
el que se establece la estructura organica de la Consejeria de Digitalizacion,
corresponde a la Direccion General de Salud Digital (DGSD): “La planificacion, disefio,
implantacién y mantenimiento de los sistemas y tecnologias de la informacion para la
organizacién y funcionamiento del Servicio Madrilefio de Salud, de acuerdo con las
necesidades explicitadas por este ultimo, asi como la tramitacién electrénica en el
Servicio Madrilefio de Salud” y “La provisidén y gestion de los servicios y equipamientos
informaticos sanitarios del Servicio Madrilefio de Salud, en colaboracién con el Servicio
Madrilefio de Salud”.

La DGSD, proporciona servicios TIC sanitarios a mas de 6.800.000 ciudadanos y cerca
de 90.000 profesionales de la red sanitaria publica de la Comunidad de Madrid.

Uno de los grandes retos del Servicio Madrilefio de Salud (SERMAS) es poner la
tecnologia al servicio de la salud de las personas para proporcionar la mejor medicina
del futuro. Para ello, se establecio una estrategia de transformacién digital para la
entidad, que reinvente y transforme los tipos de servicios ofrecidos y la forma de entrega
de ellos, tanto a los ciudadanos usuarios de la sanidad publica de la Comunidad de
Madrid como a los profesionales sanitarios y administrativos que prestan dicha
asistencia sanitaria, para avanzar en la eficacia y la eficiencia en la deteccion, el
diagnéstico, el tratamiento y la prevencion de enfermedades, garantizando el
tratamiento personalizado para el paciente.

En ese sentido, el SERMAS, fue pionero en el reconocimiento del papel de la genémica
en la Medicina Personalizada o de Precision, al crear en 2019 el Centro Madrilefio de
Analisis Genémico (CMAG).

El CMAG es una plataforma tecnolégica, en modelo de nube (Cloud) privada, de
computacién y almacenamiento de alto rendimiento, de uso compartido, para procesar,
analizar, almacenar y la custodia de datos gendmicos y otros datos de interés sanitario
desde los Centros de Proceso de Datos (CPD) Centrales del SERMAS, incorporando la
experiencia acumulada de los hospitales publicos Comunidad de Madrid que tienen
capacidad para la secuenciacion gendmica NGS (Next Generation Sequencing):
Hospital de La Paz, Nodo Sur Genética (Hospital 12 de Octubre, Hospital de Getafe,
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Hospital de Mostoles), Gregorio Marafion, Ramon y Cajal, Puerta de Hierro y Clinico
San Carlos, (en adelante hospitales CMAG), al objeto de incorporar dicha informacién a
la historia clinica electronica, para facilitar y poder afrontar el reto de la medicina de
precision.

Se realiz6 la creacion de dicho centro del CMAG con los siguientes objetivos
estratégicos:

Centralizacién tecnolégica de la informacion genética y gestion integral
centralizada de los datos clinicos de los pacientes con enfermedades de base
genética.

Mejora de la calidad de la asistencia sanitaria, con nuevas aproximaciones
diagndsticas y terapéuticas en el SERMAS para el cuidado de sus pacientes.

Sostenibilidad y mejora de la eficiencia del gasto sanitario, gracias a
procedimientos diagnoésticos y terapéuticos innovadores y mas eficientes.

Aseguramiento del cumplimiento de la normativa vigente en cuestiones de
seguridad y confidencialidad de la informacion.

Implementacion acelerada de los resultados de la investigacién en la practica
clinica.

Fomento de la cultura de excelencia y de colaboracién entre los centros y los
profesionales del SERMAS.

Promocion del SERMAS como institucion de excelencia en el avance hacia el
futuro de la medicina personalizada.

El CMAG cumple los siguientes aspectos:

Tratar el dato gendomico como un dato mas dentro del conjunto de los datos
clinicos del SERMAS.

Garantizar la seguridad de los datos gendmicos de los ciudadanos usuarios de
la sanidad publica de la Comunidad de Madrid.

Unificar el trabajo de los profesionales dedicados a la medicina gendmica de los
hospitales, en una misma plataforma tecnolégica, facilitando el intercambio de
datos y los proyectos de colaboracion entre dichos hospitales.

La actualizacion en la definicion de la de cartera de genética por técnicas y
complementarla con una propuesta de Cartera de Servicios por Patologias e
integradas con el catalogo de pruebas genéticas del SNS

Integracion con la Historia Clinica Electronica (HCE).

Explotacién secundaria de los datos gendmicos para una gestion integral de los
mismos, que permita afrontar el reto de la Medicina del futuro en el conjunto del
sistema sanitario publico de la Comunidad de Madrid y potenciar las capacidades
de investigacion de nuestro sistema de salud.
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Para el cumplimiento de los compromisos del proyecto SIGENES, asi como de los
objetivos del CMAG, el presente documento expone los requisitos funcionales y
servicios objeto de contratacion necesarios alineados con los objetivos comentados
anteriormente.

2 OBJETO

El presente contrato tiene por objeto la implantacion, instalacion y puesta en marcha de
un sistema de informacion especializado para la gestion, analisis y comparticion de
informacion gendmica, garantizando su plena integracion en el CMAG, la seguridad y
confidencialidad de los datos, asi como su alineacion con las necesidades estratégicas
del Servicio Madrilefio de Salud en materia de medicina personalizada y genomica.
Asimismo, es objeto del contrato automatizar los procesos de trafico de datos,
contemplando la estandarizacion de la codificacion y mensajeria, proporcionando
maodulos de integracion con:

- Los diferentes Sistemas de Informacion de Laboratorio (SIL) de los hospitales.

- Los diferentes modelos de Historia Clinica Electronica (HCE) implantados en el
SERMAS.

- Los Sistemas de Informacién del Ministerio de Sanidad segun los requisitos del
proyecto SIGENES.

3 ALCANCE

El sistema a suministrar incluira basicamente las siguientes partes diferenciadas:
- Portal de computacion para la rutina bioinformatica.

- Sistema de Informacion que permita cumplir los requisitos minimos del proyecto
SIGENES.

Las distintas herramientas software ofertadas deberan instalarse on-premise, en modo
cloud privado, en los CPD centrales principales del SERMAS, sobre la infraestructura
que aportara al proyecto la DGSD en las condiciones definidas en el punto 3.4 de este
documento.

La solucidon estara disefiada como una tecnologia habilitadora que permita el
cumplimiento de todos los requisitos del proyecto SIGENES en el SERMAS.

3.1 Portal de Computacion para la Rutina Bioinformatica

El Portal de Computacion para la Rutina Bioinformatica permitira el acceso web desde
los distintos hospitales CMAG del SERMAS al uso compartido, eficiente y seguro de una
infraestructura de computacion del alto rendimiento (HPC) para la rutina bioinformatica.
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El portal debera permitir el lanzamiento de los pipelines a la infraestructura
mencionada por parte de los bioinformaticos de los hospitales CMAG. Su configuracion
como “Punto Unico de entrada”, permitira establecer un canal de acceso, en funcion de
los perfiles y roles establecidos, a un entorno de trabajo completo, seguro y con una
gran capacidad de personalizacion y adaptacion, con listas de trabajo, gestion del
almacenamiento para que se pueda coordinar el almacenamiento asociado en los
diferentes volumenes y recuperacion de los datos y ficheros y pudiendo solicitar
recursos de computacién y la ejecucion de aplicaciones previamente aprobadas.

Asimismo, debera permitir la administracion y gestion de usuarios de forma
independiente, dotando de la mayor robustez y seguridad posible al sistema, e
independizando la gestion de usuarios de los procesos de computacion.

Los requisitos funcionales minimos, exigidos para este portal de computacion son los
siguientes:

1. Como “Punto unico de entrada”, permitira establecer un canal de acceso, en
funcién de los perfiles y roles establecidos, a un entorno de trabajo virtualizado
completo, seguro y con una gran capacidad de configuracion, personalizacion y
adaptacion, con listas de trabajo y gestidon del almacenamiento.

2. Gestion de Pipelines de analisis bioinformaticos.

3. Lanzador de aplicaciones bioinformaticas, automatizadas y de forma manual,
incluyendo:

4. Diseno de flujos complejos enlazando tareas individuales (Apps).

5. Interconexidon de entrada/salida entre tareas, con ejecucién paralela o
secuencial.

6. Orquestacion basada en gestion de contenedores y sistema de colas para
balanceo de carga.

7. Gestion de colas.

8. Coordinacién del almacenamiento asociado en los diferentes volumenes y
recuperacion de los datos y ficheros, solicitud de recursos de computacién y
ejecucion de aplicaciones previamente aprobadas.

9. Visualizacion completa de rutas y tamafios de todas las ubicaciones (tanto
comunes como propias).

10. Visualizacion de tamafios de directorios de forma directa por parte de usuarios
no root.

11. Habilitar para revisién rapida del contenido de ficheros sin necesidad de
descarga.

12. Gestién de errores de forma masiva para logs de la cola de trabajos.

Pag. 8 de 73

La autenticidad de este documento se puede comprobar en

https://gestiona.comunidad.madrid/csv
mediante el siguiente cddigo seguro de verificacion:



: = Q. v Resiliencia
NextGenerationEU Comunidad
de Madrid

i Financiado por TPl coseno  rnsTEmO Plan de Recuperacion, (e
* = la Unién Europea e 0 DEESPANA DE SANIDAD Transformacién b & 4
* 4 2

13. Seguimiento de andlisis mediante logs accesibles en los que se trace ademas
fecha, parametros y duraciéon de procesos, junto al consumo de recursos por
cada paso de los procesos

14. Modificacién directa del contenido de archivos de configuracion desde el portal.
15. Creacién flexible de aplicaciones.

16. Renombrar archivos.

17. Descarga de archivos intermedios y finales.

18. Modificacién directa de ficheros asociados a los pipelines de analisis.

19. Descarga de imagenes Singularity (nf-core).

20. Descarga de archivos intermedios y finales.

21.La herramienta proporcionara una capa centralizada de autenticacion,
autorizacién y gestion de usuarios, permitiendo el acceso seguro y controlado a
toda la plataforma mediante identificadores nominales, tokens de sesion (JWT)
y roles personalizados por proyecto, Soportando asi mismo la integracion con
sistemas corporativos y servicios de Active Directory (AD) de la DGSD para la
gestion de usuarios.

3.2 Cumplimiento de los requisitos minimos del proyecto SIGENES

El proyecto SIGENES, impulsado por el Ministerio de Sanidad, se presenta como un
sistema de informacién que, en su nodo central, mantendra una biblioteca de variantes
genomicas para consolidar las variantes significativas de todo el Sistema Nacional de
Salud.

Asi mismo, se ha definido como marco general es el acceso equitativo a la Cartera de
Pruebas Genéticas del SNS, y lograr asi adquirir la capacidad de compartir la
informacion genética entre Comunidades Auténomas y con el Ministerio de Sanidad,
bajo la asuncién de que disponer de informacién especifica sobre las variantes
genéticas de la poblacion general y sus frecuencias en las poblaciones locales que
atiende el SERMAS mejorara la precisién de la asistencia sanitaria.

Por tanto, sera la Biblioteca de Variantes Gendmicas centralizada quien recoja las
variantes significativas de las bibliotecas de variantes de las distintas CCAA, y quien se
encargue de servir la informacién a la red. Por tanto, la solucién propuesta para el
SERMAS debera ser lo suficientemente flexible como para realizar el intercambio datos
con la Biblioteca de Variantes centralizada en los diferentes escenarios de uso que se
planteen desde el Ministerio, o en los que el SERMAS identifique la necesidad de
acceder a la biblioteca de variantes centralizada, siempre de acuerdo con las
especificaciones que se establezcan desde el Ministerio de Sanidad.
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La DGSD y en consecuencia el SERMAS no dispone actualmente de una base de datos
Unica de variantes, que almacene todas las variantes caracterizadas por sus
profesionales independientemente de su origen, y que sirva como nodo autonémico del
Plan SIGENES, para que posteriormente pueda comunicarse con el nodo central. Se
contemplaran los procesos para su extraccion e integracion en la Biblioteca General de
Variantes del SNS a través de los mecanismos de interoperabilidad definidos por el
Ministerio.

Sera un compromiso asegurar la normalizacion y uso de estandares para la
interoperabilidad que surjan de los acuerdos de los grupos de trabajo, asi como a
asegurar la extraccion e integracién de las variantes acorde a la priorizacion que se
determine desde el Ministerio de Sanidad (por ejemplo, poniendo el foco en variantes
relacionadas con cancer hereditario). Al adherirse a los estandares definidos por el
Ministerio de Sanidad, la base de datos del SERMAS asegurara la interoperabilidad con
la biblioteca nacional de variantes. Esto permitira una integracién de los datos
recopilados, optimizando la clasificacion de variantes genéticas y potenciando la
colaboracién entre centros de investigacion y hospitales a nivel nacional.

Los requisitos funcionales minimos de la herramienta solicitada seran los siguientes:

1. Crear una base de datos de variantes que segun modelo de datos SIGENES
permita la aportacidon de datos de variantes a la Biblioteca de Variantes del SNS
0 que se contemplen los procesos para su extraccion e integracion a través de
los mecanismos de interoperabilidad que se definan.

2. Integrar la informacion de variantes gendmicas en la Biblioteca de Variantes del
SNS a través de los servicios de interoperabilidad que se habiliten para tal fin.

3. Normalizacién y uso de estandares para la interoperabilidad basada en los
acuerdos que se determinen en el grupo de trabajo.

4. Extraccion e integracién de las variantes acorde a la priorizacién que se
determine en el grupo de trabajo del Ministerio de Sanidad con el SERMAS. La
plataforma permitira aplicar criterios de priorizacibn y gobernanza
personalizados

5. Consulta de la biblioteca centralizada para verificar si ya existe informacion
significativa asociada a una variante detectada en el analisis genético de un
paciente. En el caso que la variante esté registrada, se valorara la incorporacién
al informe como informacién adicional: precedentes clinicos, frecuencia en otras
CCAA, recomendaciones clinicas consensuadas, y evidencias bibliograficas.
Esto permitira generar informes gendmicos mas ricos, contextualizados y
precisos, facilitando la toma de decisiones clinicas y promoviendo una practica
diagnostica homogénea.

6. Integracion de forma nativa con el nodo central SIGENES, mediante servicios
de sincronizacién federada, respetando las especificaciones de seguridad,
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autenticacion y formato definidas por el grupo de interoperabilidad del Ministerio.
Esto permite compartir variantes curadas desde el nodo autonémico hacia la
Biblioteca nacional de variantes del SNS, de manera automatizada, segura y
eficiente.

Integracion de los servicios que se definan en el grupo de trabajo orientados a
mejorar las capacidades diagnésticas en las Comunidades Auténomas como
podrian ser:

o Acceso a la Biblioteca de Variantes de SIGENES en el proceso de
peticion de pruebas gendmicas.

o Uso de la Biblioteca de Variantes de SIGENES como una fuente de datos
adicional durante el proceso de analisis genomico.

Interoperabilidad de la plataforma de datos gendmicos en toda su extension y su
integracién con los diferentes Sistemas de Informacion de Laboratorio (SIL) de
los hospitales, asi como los diferentes modelos de Historia Clinica Electronica
(HCE) del SERMAS. Debe contemplarse la estandarizacion de la codificacion y
mensajeria con objeto de automatizar los procesos de trafico de datos entre los
distintos Sistemas de Informacion.

Debe asegurarse el trabajo con estandares y la recogida y trafico de datos en un
entorno seguro en el que se puedan establecer niveles de acceso de acuerdo
con las necesidades de cada perfil profesional implicado en el proceso clinico.

Interfaz web avanzada para la exploracién y analisis de variantes, con
visualizadores tipo gnomAD, que permiten consultar variantes por gen,
cromosoma, clasificacion, frecuencia, y ver detalles clinicos y fenotipicos
asociados. Esta interfaz esta disponible con control de acceso por perfil
profesional.

Las variantes, enviados por los hospitales a la base de datos centralizada de
variantes, deberan anotarse a “punto final” en la propia base de datos.
Incluyendo un motor de anotacion automatico que consulte y actualice la
informacion de cada variante utilizando fuentes internacionales. Esta anotacion
deberia hacerse con mediante actualizaciones periédicas, segun la frecuencia
establecida en SIGENES, y permite mantener una trazabilidad completa de
versiones y cambio ya que las versiones de las diferentes BBDD de anotacién
(GnomAD, ClinVar, RefSeq, etc.) varian con frecuencia.

Integracion con el sistema de gestion de identidad corporativa del SERMAS. Esto
permitira cumplir con las politicas de seguridad corporativas de contrasefias e
implementar un segundo factor de autenticacion (2FA/MFA) de acceso al
aplicativo si se considera necesario.

Integracion mediante protocolos HL7/FHIR y API de los resultados obtenidos
en herramientas de analisis genémico y los datos asociados a la peticion con
base de datos centralizada de variantes.
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14. Obtenciéon de datos de la HCE mediante mensajeria HL7/FHIR. (HCIS y
SELENE).

15. Integracion con los distintos SIL mediante HL7/FHIR. Entre ellos:

o SIL general de laboratorios: Servolab (Siemens), Openlab (Nexus),
modulab (Werfen) e Infinity (Roche).

o SIL especifico de pruebas genéticas: Openlis (Nexus), GestLab
(Clinisys), Gestor de Peticiones para TPNI (21 hospitales) y ATOM-
Roche.

16. Controles de seguridad que cumplan con el Esquema Nacional de Seguridad
(ENS) nivel alto, ISO 27001/17/18 y RGPD (Reglamento General de Proteccion
de Datos) con control granular de acceso, registro de actividades, y mecanismos
de trazabilidad completos; permitiendo una gobernanza distribuida, con
validacion de registros, control de versiones y separacién de roles entre usuarios
clinicos, técnicos y administradores.

Asi mismo se tendran en consideracién todos los requisitos que sean consensuados por
el ministerio en sucesivas versiones que puedan producirse del Anexo I: Definicion de
la biblioteca de variantes adjunto en este pliego de prescripciones técnicas.

3.3 Descripcion del suministro de licencias

El adjudicatario suministrara las licencias de las herramientas definidas anteriormente
bajo modalidad de licenciamiento por la duracion de un ano. De igual forma
suministrara todas las licencias de todos los programas necesarios para cumplir los
requisitos funcionales anteriormente especificados (incluidos todos los software base
necesarios excepto el sistema operativo).

Para las licencias se garantizaran al menos los siguientes derechos ante el fabricante:

La autenticidad de este documento se puede comprobar en
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Programa Derechos durante la vigencia de las licencias

e Derecho de uso: usuarios y hospitales CMAG, por
Licencias que den capacidad de infraestructura.
respuesta a la e Derecho de actualizacidon: Actualizacién de versiones
solucion tecnologica y y configuraciones que resulten por el fabricante.
cumplimiento de o Actualizacibn de versiones debido al
requisitos funcionales mantenimiento correctivo, evolutivo,
para los servidores perfectivo y adaptativo del software.
que pone a o Acceso a parches, actualizaciones menores y
disposicién la DGSD “hot-fixes”.

e Derecho Acceso multicanal: telefonico, e-mail, web

de soporte.
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e Derecho de Interaccion on-line con técnicos

especializados.

e Derecho de acceso a cuadro de mando con el estado
de los productos y su uso.

e Derecho de acceso a documentacion: a una base de
conocimiento para la resolucién de problemas.

e Derecho de consulta al fabricante (soporte del

fabricante):
o Horario: Soporte Premium ininterrumpido
24x7

e Derecho de Tratamiento especifico para aquellas
incidencias con prioridad muy alta.

1: Critico 2: Alto 3: Medio 4: Bajo
Nivel de | F| sistema de Fallo de Fallo de
gravedad produccion funcién o funcién o Problema
.. ! caracteristica | caracteristica menor
esta inactivo o
principal menor
] Fallo de
El sistema de i ; Fallo de g
.. funcionalidad . ; 5
produccion . funcionalidad 5
. ) principal. Las No se ha E-
esta inactivo. B menor. El : g B
operaciones producido g 3
El producto . producto no (', 5 2
] estan  muy . pérdida de S 2
no funciona, - funciona L g =
restringidas, Servicio. Por T 3
por lo que se como - as o
aunque la i ejemplo, puede o %9
o ha generado L debiera, por 29
Descripcion del actividad tratarse de una 23§
A una lo que se - E5®
nivel de| . .. puede solicitud de aa
disrupcion ) produce una . SEo
gravedad continuar, - documentacion, 23
total de Ila pérdida de |. -, S33
. pero de informacion 2go
actividad. No uso menor. 322
existe forma Es ible general o una 3 gg
" limitada. POSY® ! olicitud ~ de 2d
solucion X que haya una - 354
. Existe una . mejora de BET
alternativa - solucion =R
solucién . Software Fang
temporal ) alternativa =38
disponible alternativa |40 oral <£3
P temporal. po —a8
Objetivos de tiempos de respuesta
Asistencia
Empresarial, 2 horas 8 horas 12 horas 1 dia habil
247

3.4 Escenario de Desarrollo Técnico, Servicios de Instalacion avanzada.
Fase de implantacion y puesta en marcha del sistema solicitado

Los servicios que presta el CMAG estan basados sobre una plataforma tecnoldgica on-
premise, en modelo de nube (Cloud) privada, de supercomputaciéon y almacenamiento
de alto rendimiento, de uso compartido, para el procesamiento, analisis,
almacenamiento y custodia de datos genémicos y otros datos de interés en el ambito
sanitario desde los Centros de Proceso de Datos Centrales del SERMAS.
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El adjudicatario tendra que conocer y garantizar el cumplimiento del marco normativo y
principios de arquitectura corporativa de la DGSD en la realizacion de los servicios
alcance del presente pliego.

El estandar de arquitectura de sistemas del SERMAS se basan en la existencia de dos
CPD separados y conectados entre si, que actuan como un unico CPD extendido y
ademas se cuenta con un tercer CPD para contingencia; aunque para este proyecto, las
aplicaciones, sistemas de Informacion y software base que debera aportar el
adjudicatario seran instaladas por el adjudicatario en un unico CPD Central del
SERMAS, el llamado CPD Athene@.

Las comunicaciones de los dos CPD centrales corporativos en activo-activo con los
distintos hospitales, asi como con el CPD de contingencia, estan establecidas con redes
privadas virtuales.

Debera tenerse en cuenta que el servicio debe ser escalable a nivel de arquitectura (por
ejemplo, pudiendo ampliar en cualquier momento los nodos del servidor de aplicaciones
o los nodos asociados de BBDD y o de computacion HPC, si asi lo requiere el proyecto
o lo considera oportuno la DGSD.

Se debera adaptar a las medidas de seguridad como a la evolucién tecnoldgica que
surja durante el desarrollo del proyecto.

La DGSD, desde el CPD Athene@), aportara al proyecto los sistemas de balanceo
(balanceadores hardware y aceleradores) y el servicio de seguridad perimetral
(cortafuegos corporativos).

El adjudicatario debera adaptar la instalacion de sus productos software al
hardware de proceso y almacenamiento que la DGSD pondra a disposiciéon para
este proyecto. La DGSD so6lo aportara como software base el Sistema operativo (SO).

En concreto al menos la DGSD pondra a disposicién el siguiente equipamiento.
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e Electrénica de red que permita la interconexion de los distintos elementos que
componen la infraestructura CMAG, dentro del CPD central Athene@ del
SERMAS, con tecnologia 200 GBE todos los componentes del cluster CMAG.

e Red y Capacidad de Almacenamiento a través un sistema de almacenamiento
NAS con escalamiento horizontal con nodos de rendimiento All Flash basados
en tecnologia NVME.

La plataforma de almacenamiento definida para la implantacion del proyecto se
ird dotando de manera progresiva en funcion de las necesidades del proyecto,
siempre, previo informe técnico justificativo del adjudicatario. Dicho
almacenamiento sera como maximo 140 TB para los préximos 3 anos, sin
contar el almacenamiento para el archivado de los ficheros con datos genémicos
de los pacientes.

e Servidores fisicos aportados por la DGSD y sobre los cuales el adjudicatario
instalara su solucién (tanto el Portal de Computacion para la Rutina
Bioinformatica, como el Sistema de Informacion que permita cumplir los
requisitos minimos del proyecto SIGENES):

o 4 servidores cada uno con:

= 2 procesadores AMD Turin 9335 o equivalente (3 Ghz y 32 Cores)
O superior.

= 1536 GB de RAM
= Licencias Linux Red Hat Enterprise
o 8 servidores de altas prestaciones cada uno con:

= 2 procesadores AMD Turin 9845 o equivalente (2,1 Ghz y 160
Cores) o superior.

= 1.536 GB de RAM

La autenticidad de este documento se puede comprobar en
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= Licencias Linux Red Hat Enterprise

e La DGSD también aportara desde su CPD Athene@ el servicio de copias de
seguridad y restauracion, en base a las politicas que defina el adjudicatario
siguiendo las normas de la DGSD vy, siempre, bajo aprobacion de la DGSD.

Todo aquel software base que precise la solucion ofertada, a excepcién del Sistema
Operativo (SO), debera ser proporcionado, instalado y mantenido por el adjudicatario
durante una duracion de un afio, y debera ser autorizado expresamente por la DGSD.
Los distintos softwares base a instalar por el adjudicatario deberan ser versiones
soportadas por su fabricante, al menos, durante 3 afios, desde la fecha de instalacion.

En todo caso, el adjudicatario debera indicar las necesidades iniciales de proceso
y almacenamiento para garantizar la puesta en produccion de Sistemas de Informacién
ofertados.
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Aquellas ofertas que no se ciian a las infraestructuras que pondra a disposicién la
DGSD seran directamente excluidas. En todo caso la DGSD se habilita la capacidad
de ir dotando la infraestructura definida para la implantacion del proyecto de manera
progresiva en funcion de las necesidades del proyecto.

Si fuera necesario para su funcionamiento, se permite que la solucion pueda incluir de
forma adicional en un servicio en nube (PaaS) como complemento sin coste adicional
para la DGSD unicamente para las siguientes funcionalidades.

e Servicios centrales de autenticacion, coordinacién de procesos y monitorizacion.

e Punto de control y orquestacion, comunicandose de manera continua el cluster
on-premises.

Como se ha comentado en puntos anteriores, los analisis y datos clinicos permaneceran
siempre en el entorno on premise.

En caso de pérdida de conexion se garantizara poder seguir ejecutando las funciones
clinicas y bioinformaticas de forma local.

En caso de cambio de proveedor de plataforma, las capacidades on-premise deben
seguir disponibles de forma indefinida. Para ello, se debera desplegar una interfaz offline
ad-hoc para garantizar el acceso a todos los datos y analisis.

Si una vez adjudicado el contrato, el adjudicatario requiriese de mayor
infraestructura para la instalacién de sus productos, el adjudicatario debera
proporcionar e instalar en el CPD Athene@ del SERMAS dicho equipamiento sin
ningun coste para la Comunidad de Madrid.

El adjudicatario debera realizar su propuesta de arquitectura del sistema que sera
validada por la DGSD, comprobando que se adapta a su arquitectura, estandares y
versiones operativas en el momento del disefio del sistema.

La empresa adjudicataria realizara el disefio, instalacion, desarrollo, pruebas y puesta
en explotacion de todos los sistemas software objeto del presente expediente o que
necesite la solucion Software propuesta, en las condiciones definidas en el presente
pliego, de forma que a su finalizacion estén plenamente operativos.

Por tanto, se debera adaptar a la arquitectura de los CPD del SERMAS y sus
estandares.

Los ofertantes presentaran en su Memoria Técnica una Planificacion del Proyecto, que
debe incluir la Planificacion de esta Fase de implantacion y puesta en marcha del
sistema solicitado, contemplando las siguientes actividades:
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e Andlisis y Disefio: Se recogeran los requisitos, y se especificaran los
requerimientos y funcionalidades necesarias. Se realizara el disefio del sistema,
funcional, técnico y grafico del sistema.

A la finalizacién de esta actividad, quedaran establecidos el calendario definitivo
y los detalles de la ejecucion del Plan de Implantacion. Estos quedaran fijados
por la DGSD junto con la empresa adjudicataria y, entre otras cuestiones:

o Se fijaran las condiciones necesarias a tener en cuenta a fin de minimizar
el impacto en el proceso diario de prestacion de los servicios en la DGSD.

o Se haran las adaptaciones necesarias para ajustar los tiempos a las
circunstancias de ese momento, adecuandolo a las necesidades
operativas de la DGSD.

o El calendario definitivo debera ser aprobado por la DGSD.

e Desarrollo: a la finalizacion de esta actividad, se debera tener implementado el
sistema, con la correspondiente ejecucion del Plan de pruebas. Entregada toda
la documentacion correspondiente (documento de requisitos, analisis funcional,
propuesta técnica, documento técnico de implementacién, documento técnico de
instalacion y manual de usuario como minimo).

Se requiere transferir el conocimiento de los procesos y sus estructuras de datos
a la DGSD o a quién esta designe.

o Puesta en marcha: a la finalizacién de esta actividad, las infraestructuras y los
servicios deben estar puestos en marcha y plenamente operativos. Incluye las
siguientes subfases:

o Instalacion logica de todos los productos necesarios de infraestructura
base a excepciéon del SO para la implantacion de la solucion propuesta.

o Implantacién de médulos y submaodulos

La autenticidad de este documento se puede comprobar en

https://gestiona.comunidad.madrid/csv
mediante el siguiente cddigo seguro de verificacion:

o Pruebas funcionales de computacién y rendimiento.
o Pruebas de alta disponibilidad

o Integracion con las aplicaciones

o Pruebas de validacion

o Formacién a usuarios

La planificacién incluira las actividades mencionadas, asi como las correspondientes
tareas, recursos, entregables y cronograma detallado para la puesta en marcha de los
servicios ofertados, especificando las fechas estimadas de su instalacion, configuraciéon
y puesta en servicio.

Se valorara la metodologia y los procedimientos de trabajo propuestos a fin de
garantizar la transicion mas sencilla posible al usuario final.
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Durante la ejecucién del contrato, al inicio de la subfase de puesta en marcha, la
empresa adjudicataria proporcionara a la DGSD el Plan de Pruebas para verificar el
correcto funcionamiento de cada uno de los elementos de la solucién propuesta y de la
solucién global en su conjunto. Una vez aprobado el Plan de Pruebas presentado este
se llevara a cabo bajo la supervisién de la DGSD.

Los trabajos se realizaran de forma que alteren lo menos posible el trabajo habitual de
los usuarios, preferiblemente sin producir cortes en los servicios operativos actuales.
Siempre y cuando sea estrictamente necesario el corte de un servicio, éste se
consensuara con la DGSD. Se realizara en horario tarde/noche y se fijjara un maximo
de horas sin servicio que en ningun caso sera superior a cuatro.

Las empresas contratistas podran plantear en su planificacion, si asi lo creen
conveniente, una planificacién por médulos o servicios, sin necesidad de que el
despliegue de cada uno de ellos tenga los mismos plazos temporales, serializando la
implantacién de los mismos y/o adelantando la puesta en marcha de alguno de ellos.
En ningun caso estas variaciones pueden modificar el plazo total del proyecto, ni tener
influencia en la facturacion propuesta para esta contratacion.

La empresa adjudicataria pondra a disposiciéon de la DGSD informacién periodica de la
evolucién de la fase de desarrollo.

El servicio se considerara operativo y recibido cuando asi se constate en la firma del
Acta de puesta en marcha por parte de la empresa adjudicataria y de la DGSD.

Todos los gastos necesarios para la puesta en marcha del proyecto objeto de este
Pliego con plena operatividad, cualquier otro coste derivado de la implantacién de los
servicios solicitados, seran por cuenta de la empresa adjudicataria.

En el siguiente cuadro se resumen las integraciones necesarias para el sistema
propuesto inicialmente identificadas por los requisitos funcionales, que podran variar
durante la ejecucion del proyecto:

Sistema Descripcion

Integrar la informacién de variantes
gendmicas en la Biblioteca de variantes del
SNS a través de los servicios de
interoperabilidad que se habiliten para tal fin.
Se requiere su integracioén para la consulta de
informacién de pruebas realizadas a
pacientes y distintas alertas asociadas

Se requiere su integracioén con los Sistemas
SISTEMAS DE HISTORIA de HCE de los distintos hospitales para envid
CLINICA ELECTRONICA (HCE) y anotacion de informacidn gendmica
asociada de los pacientes.

DIRECTORIO ACTIVO La gestibn de usuarios de este nuevo
(GESTIONAI) aplicativo debera integrarse con el sistema

NODO CENTRAL SIGENES

SISTEMAS DE LABORATORIOS
(SIL)
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Sistema Descripcion

de Gestidn Automatica de Identidades de la
CSCM (GestionAl) para la autenticaciéon de
usuarios, cambio de clave (autenticacion
delegada en Directorio Activo) y para la
gestion de peticiones de alta, baja y
modificacién de usuarios

La DGSD dispone de una serie de plataformas corporativas para el desarrollo e
integracién de aplicaciones:

e Health Share Health Connect: plataforma de integracion centralizada de
servicios transversales de integracion e interoperabilidad.

e Onesait Healthcare: plataforma modular y parametrizable con repositorio
centralizado de datos clinicos bajo los estandares HL7 FHIR e IHE.

3.5 Servicios de Administracion y soporte.

El adjudicatario se responsabilizara de la operatividad del servicio, asegurando y
garantizando que la aplicacidén funciona y presta a sus usuarios los servicios de negocio
que fueron disefiados e implementados.

Este servicio incluye los servicios de Administracion y soporte correctivo, adaptativo y
evolutivo, definicién e implantacion de tareas, implantacién de nuevos flujos, soporte
hasta de tercer nivel y consultoria funcional para el maximo aprovechamiento de las
funcionalidades la plataforma por parte de la DGSD. asi como para garantizar los niveles
de servicio requeridos por la DGSD por el periodo de duracion del presente contrato.
Englobando las siguientes actividades:

e En representacién de la DGSD, coordinar e impulsar el proyecto en cuanto a
tareas comunes de desarrollo, implantacion, instalacion y estandarizacion de
pipelines (aplicaciones de secuenciacion genémica), carteras de servicios, etc.

¢ El establecimiento del modelo de gobierno que regule el uso de la Plataforma
compartida.

e El establecimiento del modelo de relacién y coordinacion de todos los agentes
implicados.

e Colaboracion en la definicién, desarrollo e implementacion de mecanismos de
seguridad (protocolos de acceso y uso) de la informacion almacenada.

e El Establecimiento de unos metadatos con parametros comunes entre hospitales
y la creacién de un sistema de almacenamiento de metadatos haciendo uso de
la plataforma implementada.
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e La definicion de procedimientos normalizados de trabajo (PNTs) para el acceso,
analisis, integracion, monitorizacién, administracion, copia de seguridad,
transferencia y almacenamiento de los datos.

¢ Apoyo al CMAG en la valoracién de nuevas funcionalidades y en la interlocucién
con terceras partes.

e Adaptacion de los pipelines de secuenciacion gendmica que se consideren para
que puedan ser gestionadas y ejecutadas desde la nueva herramienta propuesta
También pueden ser actualizadas y personalizadas para una mejor escalabilidad
y flexibilidad.

e Apoyo en la Implantacién y puesta a disposicién de nuevos pipelines que sean
definidas para analisis gendmico de pacientes con el objetivo de detectar
mutaciones en genes especificos relacionados con patologias, identificar
biomarcadores y aplicar técnicas de machine learning para el analisis de datos
masivos de pacientes a disposicion de la solucién propuesta.

e Apoyo para la migracion de los datos dispersos en los diferentes laboratorios de
secuenciacion genética y dispositivos de almacenamiento de datos gendmicos
y/o base de datos de variantes existentes en el SERMAS hacia la plataforma
tecnoldégica solicitada.

e Apoyo en la explotacion secundaria de los datos genomicos incorporando dichos
datos al Data Lake del SERMAS, basado en tecnologia de Big Data e Inteligencia
Artificial, junto con el conjunto de los datos sanitarios relacionados, para una
gestion integral de los mismos, que permita afrontar el reto de la medicina del
futuro en el conjunto del sistema sanitario publico de Madrid y potenciar las
capacidades de investigacion de nuestro sistema de salud.

e Asesoramiento consultivo en bioinformatica a la DGSD.
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e Apoyo en las interacciones del SERMAS con terceras iniciativas similares,
nacionales y/o internacionales.

e Soporte a los usuarios de la plataforma gendmica del CMAG en la nueva
plataforma tecnoldgica propuesta por el adjudicatario.

e Apoyo en la configuracién de informes genéticos estructurados y contexto
clinico, variantes reportadas, anotacion interpretativa, genes afectados, fenotipo
HPO incorporando un conjunto minimo de datos exigido sobre la nueva
plataforma tecnoldgica.

e Soporte a los usuarios con permisos de acceso y otras solicitudes de entradas
de asistencia o problemas, a través de la nueva plataforma tecnolégica

e Instalacion y configuracion de nuevos Pipelines y/o programas o actualizacion
de versiones sobre los ya instalados, necesarios para la secuenciacion genémica
y acordados con los comités de los hospitales adscritos al CMAG.
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e Gestidn, diagnostico y resolucion de incidencias y problemas operativos del
sistema, de forma rapida y eficaz.

e Soporte para la monitorizacion, gestion y administracion de la plataforma
tecnoldgica.

¢ Monitorizacién del uso y rendimiento de la plataforma tecnoldgica.

e Documentacion de procedimientos.

3.6 Auditorias

La Agencia de Ciberseguridad de la Comunidad de Madrid, la Oficina de Seguridad de
Sistemas de Informacién (OSSI) o cualquier organismo competente de la Comunidad
de Madrid podran revisar o auditar la correcta ejecucion de los procesos (entre otros de
aseguramiento de la calidad y de la seguridad) con la periodicidad que consideren
necesaria, de los aspectos del presente pliego que se determinen y de los resultados
obtenidos en una aplicacion.

En todos aquellos casos en que se decida la realizacion de una auditoria, el
adjudicatario tendra que garantizar el acceso total, incondicional e irrevocable a los
documentos y herramientas existentes que estén relacionadas con las prestaciones de
los servicios.

El adjudicatario proporcionara la asistencia y la informacion que requieran las auditorias,
sin cargo adicional para la Consejeria de Digitalizacién. La informacién se proporcionara
en la forma y tiempos requeridos.

La realizacion de la auditoria en ninguin momento eximira al adjudicatario del
cumplimiento de los compromisos derivados de la prestacion de los servicios.

En la finalizacion de la auditoria las partes revisaran las desviaciones y/u observaciones
detectadas, elaborando un plan de accién. El conjunto del resultado sera firmado por
ambas partes.

El adjudicatario, de acuerdo con el calendario establecido en el plan de accién, se
compromete a informar del estado y a llevar a cabo las actividades establecidas en el
plan de accién. La DGSD podra verificar que el plan de accion se ha implementado
correctamente.

4 MODELO DE RELACION

El modelo de relacién se basa en establecer los comités y su funcionamiento, para
asegurar el cumplimiento de los requerimientos de las condiciones de ejecucion de los
servicios descritos en este pliego. Estos comités tendran también como funcién ejecutar
el mecanismo para ajustar estas condiciones de acuerdo con la evolucién de las
necesidades del servicio.
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En este apartado se describen los diferentes Comités de forma general a poner en
marcha. La frecuencia de los mismos podra ajustarse de acuerdo al plazo del presente
contrato o a indicaciones de la DGSD.

El modelo de relacién se basara en una estructura de comités el cual sera el 6rgano
central de la relacion entre la DGSD vy el adjudicatario.

Los asistentes a los comités por parte del adjudicatario deberan tener capacidad
decisoria sobre los compromisos y acuerdos que se tomen en el mismo.

4.1 Comité de Direccion

Formaran parte de este Comité:

¢ Representantes directivos de la DGSD.
e Responsable del contrato por parte del adjudicatario.

El Comité de Direccidon se reunira con una periodicidad mensual, la cual podra
modificarse en funcion de las necesidades de la DGSD. El objetivo principal de dichas
reuniones sera verificar el correcto cumplimiento del contrato por ambas partes y tratar
aquellos temas o situaciones que sea necesario resolver.

4.2 Comité Ejecutivo o de Seguimiento

Formaran parte de este Comité:

e Director del proyecto por parte de la DGSD.
e Expertos Genetistas y Bioinformaticos de los hospitales CMAG.
e Responsable del servicio por parte del proveedor.

El Comité de Direccidon se reunira con una periodicidad semanal, la cual podra
modificarse en funcién de las necesidades de la DGSD. El objetivo principal de dichas
reuniones sera reportar el avance del trabajo realizado, puntos criticos, desviaciones,
cumplimiento de ANS y plazos, entre otras cuestiones del servicio prestado.

4.3 Areas de la DGSD implicadas en el servicio del contrato

e CEDAS: responsable de la gestion, administracién, operacion y soporte de
la infraestructura centralizada, en los Centros de Procesos de Datos
Corporativos de la DGSD.

e CESUS: dentro del ambito de la gestion de los servicios TIC de LA DGSD,
es el interlocutor con el que contactaran los usuarios de la CSCM
(Consejeria de Sanidad de la Comunidad de Madrid), ante problemas o
incidencias que puedan surgir con relacion a dichos servicios. Da soporte al
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personal de informatica de los Centros en las labores de operacion y
administracion de las infraestructuras tecnolégicas.

e Oficina de Seguridad de Sistemas de Informaciéon (OSSI): tiene como
objetivo principal definir y desarrollar las politicas y procedimientos en
materia de seguridad de la informacién de la CSCM, asi como velar por su
implantacién y puesta en marcha. Asimismo, y entre otras funciones, presta
apoyo a la CSCM en materia de seguridad de la informacioén, tanto a nivel
legal como técnico, con el objetivo de minimizar los riesgos y las amenazas
en esta materia.

o Oficinas Técnicas de la DGSD que se consideren.

4.4 Direccion y Seguimiento de los trabajos

La DGSD, con las oficinas técnicas correspondientes, realizara de manera continuada
la direccién, seguimiento y evaluacién de los servicios contratados, que a su vez
responden mayoritariamente a labores de coordinacion, gestion, control, y
aseguramiento sobre proyectos, iniciativas y otros proveedores a realizar por el
adjudicatario.

En cualquier caso, la organizacién de los recursos técnicos y funcionales correspondera
al adjudicatario que asume la obligacion de ejercer de modo real, efectivo y continuo,
sobre el personal integrante de sus equipos de trabajos encargado de la ejecucién del
contrato, el poder de direccion inherente a todo empresario. En particular asumira la
negociacién y pago de los salarios, la fijacion de su jornada de trabajo, la concesién de
permisos, licencias y vacaciones, las sustituciones de trabajadores en casos de baja o
ausencia, las obligaciones legales en materia de Seguridad Social, incluido el abono de
cotizaciones y el pago de prestaciones, cuando proceda, las obligaciones legales en
materia de prevencién de riesgos laborales, el ejercicio de la potestad disciplinaria, asi
como cuantos derechos y obligaciones se deriven de la relacion contractual entre
empleado y empleador, y ello sin perjuicio de la verificacion por la Direccion del Proyecto
por parte de la DGSD, del cumplimiento y calidad de los trabajos realizados y marcara
las prioridades en base a las necesidades de la DGSD.

Los recursos humanos que el adjudicatario asigne a la prestacion de los servicios objeto
de este contrato en ningun caso podran alegar derecho alguno en relacion con la
Administracion contratante, ni exigirse a ésta responsabilidades de cualquier clase,
como consecuencia de las obligaciones existentes entre el prestador de los servicios y
sus empleados, aun en el supuesto de que los despidos o0 medidas que pudiera adoptar
el adjudicatario, se basen en el incumplimiento, interpretacién o resolucion del contrato.

El personal adscrito al servicio no recibira ninguna instruccion directa del personal del
DGSD, salvo a través del responsable del jefe de proyecto y de la propia organizacién
en niveles que el adjudicatario proponga.
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El adjudicatario respondera de la correcta realizacion de los trabajos contratados y de
los defectos que en ellos hubiere o que se pudieran derivar.

La DGSD podra rechazar en todo o en parte los trabajos realizados, en la medida que
no respondan a los especificados en los objetivos de la planificacion o no superasen los
niveles de calidad acordados.

Con periodicidad mensual, el adjudicatario confeccionara un informe de seguimiento
que contenga toda la informaciéon relevante en cuanto a actividades realizadas,
planificadas, incumplimientos, ANS, puntos criticos, etc.

La DGSD nombrara un interlocutor que realice las funciones de director del Servicio y
que configurara la presidencia de los distintos Comités.

Este director velara por el cumplimiento del contrato y se encargara de las relaciones
con el adjudicatario para todo lo referente a este contrato. Supervisara y evaluara el
desempenio de servicio. Sus funciones principales, en relacion con el objeto del presente
pliego seran la gestion y supervision continua del desarrollo de los trabajos y la toma de
decisiones que en su caso corresponda. Este director podra realizar esta labor con el
apoyo de las personas que a su vez establezca.

Se estableceran reuniones periddicas entre el director del servicio por parte de la DGSD
y el responsable del servicio por parte del adjudicatario, tantas veces como sea
requerido para la consecucién de los objetivos del contrato.

5 EQUIPO DE PRESTACION DEL SERVICIO

De conformidad con lo establecido en el articulo 76.2 de la Ley 9/2017, de 8 noviembre,
de Contratos del Sector Publico, el adjudicatario se compromete a disponer de los
medios personales suficientes para la prestacion del Servicio objeto del contrato, que
deberan cumplir con la cualificacion establecida para cada perfil definido. A este
compromiso se le atribuye el caracter de obligaciéon esencial a los efectos previstos en
el articulo 211 de la Ley de Contratos del Sector Publico. En consecuencia, el
incumplimiento de este compromiso conllevara la resolucién del contrato.

Para el desarrollo de las tareas de este proyecto se estima que son necesarios los
siguientes perfiles:

e Jefe de Proyecto (responsable del Servicio)

Se encarga de la gestién del servicio al que esta asignado, incluyendo el seguimiento
permanente del avance de tareas, supervisar la calidad de los entregables, gestionar
el equipo de trabajo, asegurar el cumplimiento de los compromisos. Lidera la
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colaboracién entre equipos y con la DGSD, de manera que se asegure que las
iteraciones fluyen segun lo previsto.

Requisitos minimos:

O

Titulacién nivel 2 (MECES) o todas sus equivalencias en las areas de
ingenieria, informatica o ciencias.

Experiencia minima de 5 afos como jefe de Proyecto en el ambito de las
tecnologias de la informacion en el sector sanitario y bioinformatico.

Experiencia minima de 3 anos en labores de coordinacion de proyectos de
desarrollo de Sistemas de Informacién en el ambito Sanitario que usen los
estandares HL7/FHIR y los protocolos de intercambio de datos IHE.

Certificacion PMP vigente

Consultor Senior bioinformatica.

Encargado de realizar las siguientes funciones:

Realiza el analisis de las necesidades del sistema, participando en la toma de
requisitos y definicion de impacto de los requisitos. Disefa las soluciones y
modulos a implementar.

Automatizacién de los pipelines de procesamiento de datos genéticos
Implementar workflows automatizados para analisis de datos
Optimizar procesos para minimizar tiempos de analisis.

Validacion de los resultados de analisis gendmico.

Verificacion de la calidad de los analisis.

Resolver problemas técnicos en flujos de trabajo bioinformaticos.

Documentacioén funcional.

Requisitos minimos:

O

Titulacién nivel 2 (MECES) o todas sus equivalencias en las areas de
ingenieria, informatica o ciencias.

Experiencia minima de 5 afios como consultor bioinformatico y en desarrollo de
software en el entorno sanitario que usen los estandares HL7 / FHIR y los
protocolos de intercambio de datos IHE.

Arquitecto de Sistemas

Personal con conocimiento en la herramienta proporcionada por el adjudicatario.
Con las siguientes funciones:
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- Colaborar con la DGSD para definir los objetivos técnicos y validar la viabilidad
de las soluciones propuestas.

- Realiza el analisis, el disefio técnico de la solucién y la instalacién de los
componentes de software. Ejecuta evaluaciones de rendimiento y ajustes
continuos para optimizar la funcionalidad y la eficacia del sistema de informacion.
Documentacion de la arquitectura del sistema.

- Disefar y liderar la implementacion de la arquitectura técnica del proyecto,
alineada con los requisitos funcionales y de seguridad.

- Asistir a reuniones para definir las decisiones relacionadas con la tecnologia.
- Gestionar los riesgos técnicos y asegurar la escalabilidad de las soluciones.

- Documentar la arquitectura y las decisiones técnicas tomadas durante el
proyecto.

Requisitos minimos:

o Grado universitario (MECES Nivel 1 o0 2) o Formacioén Profesional en estudios
relacionados con las TIC.

o Certificacion HL7/FHIR.

o Experiencia minima de 3 afios en tareas de andlisis y disefio de arquitecturas
Cloud y de computacion de alto rendimiento, asi como de tecnolégicas y
soluciones de gestion de datos gendmicos e interoperabilidad para sistemas de
informacion en el ambito sanitario basadas en estandares HL7/FHIR vy
protocolos de intercambio de datos IHE.

e Técnico en Integraciones (Ingeniero)

Personal con conocimiento en la herramienta proporcionada por el adjudicatario y en
integraciones e interoperabilidad. Con las siguientes funciones:

- Realiza el andlisis, el disefio técnico de la solucién y la instalacién de los
componentes de integracion.

- Disefar e implementar estrategias de integracion con HL7 y FHIR.

- Ejecuta evaluaciones de rendimiento y ajustes continuos para optimizar la
funcionalidad y la eficacia de la mensajeria de integracion. Documentacion de la
arquitectura de interoperabilidad del sistema.

- Asegurar la interoperabilidad entre sistemas de informacion genéticos y
corporativos.

- Definir mapeos de datos entre sistemas utilizando estandares HL7.

- Desarrollar servicios de integracion para APls de analisis gendmico.
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Coordinar pruebas de integracion y validar la correcta transferencia de datos.

Requisitos minimos:

O

Grado universitario en el Nivel 2 (MECES Nivel 2) en estudios relacionados con
las TIC o formacion superior.

Experiencia minima de 3 afos en tareas de analisis y disefio de integraciones
para sistemas de informacion.

Experiencia minima de 2 anos en integracion de sistemas usando motores de
integracion y estandar HL7/FHIR.

Expertos tecnolégicos

Se incluiran al menos 3 técnicos con las siguientes funciones

Implantacion, configuracion de los entornos tecnoldgicos en base a los disefios
de arquitectura acordados.

Administrar los sistemas y entornos del proyecto, parametrizacion vy
configuracion y soporte del entorno tecnolégico asociado y su base de datos,
garantizando su disponibilidad y rendimiento.

Coordinar las migraciones de datos con el equipo de la DGSD, asegurando la
integridad y consistencia de la informacion.

Implementar y supervisar las actividades de migracion, realizando pruebas de
validacion de datos antes y después del proceso.

Identificar y resolver problemas técnicos relacionados con la migracion vy
administracion de sistemas.

Documentar los procedimientos de migracion y administracion, asegurando la
trazabilidad de las actividades realizadas.

Colaborar en reuniones para informar del progreso y coordinar ajustes
necesarios con el equipo técnico.

Documentacion técnica de la solucion.

Requisitos minimos:

O

Técnico Superior Nivel 1 (MECES Nivel 1) en estudios relacionados con el
ambito TIC o formacion superior.

Experiencia minima de 3 afios en tareas de gestion de bases de datos.

Experiencia minima de 3 anos en tareas de gestion y administracion de
entornos Cloud, Gestion de Kubernetes y computacién de alto rendimiento
HPC.
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o Experiencia minima de 1 afio realizando funciones de Técnico de Bases de
Datos en proyectos en el ambito sanitario.

o Certificacién ITIL Foundation o superior.

Estos perfiles y dedicaciones minimos obligatorios, requeridos para el proyecto, podran ser
superados en las ofertas de los licitadores.

No obstante, la empresa adjudicataria, sin perjuicio de la propuesta que haya aportado, se
comprometera a poner a disposicion de la DGSD todos aquellos perfiles y recursos con la
cualificacién necesaria para la ejecucion de las tareas encargadas, sin coste adicional para
la DGSD.

Asimismo, la empresa debera contar con los recursos necesarios propios o ajenos para
poder dar soporte en el ambito tecnologico a sus técnicos asignados al contrato, sobre
cualquier tecnologia que la empresa o la DGSD proponga utilizar en el ambito del
servicio.

Dimensionamiento del servicio

El servicio tendra una serie de actuaciones descritas en este pliego y que se deben
proveer con una plantilla estable y predefinida de recursos humanos con conocimientos
suficientes para garantizar el servicio.

Las tareas se han dimensionado en funcién del esfuerzo necesario para desarrollar los
trabajos descritos estimandose el siguiente numero minimo de horas por perfil para la
duracién del contrato:

N Total, de horas
) Perfiles perfiles todo el
Recursos
contrato
1 Jefe de Proyecto (Responsable del servicio) 900
1 Consultor Senior 900
1 Arquitecto de Sistemas 900
1 Técnico de integraciones (Ingeniero) 900
3 Técnicos de Sistemas, gestién de Kubernetes y Bases 2.700
de Datos
TOTAL 6.300

La autorizacién de cambios puntuales en la composicidén de este requerira de las
siguientes condiciones:

e Justificacidén escrita, detallada y suficiente, explicando el motivo que suscita el
cambio.
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e Presentacion de posibles candidatos con un perfil de cualificacion técnica igual
o superior al de la persona que se pretende sustituir.

e Aceptacion de los candidatos por parte del jefe de proyecto de la DGSD.

La valoracion final de la productividad y calidad de los trabajos corresponde al jefe de
proyecto de la DGSD, siendo potestad suya solicitar el cambio de cualquiera de los
componentes del equipo de trabajo por otro de igual categoria, si existen razones
justificadas que lo aconsejen, con un preaviso de quince dias.

El equipo de trabajo ofertado se incorporara tras la formalizacién del contrato para la
ejecucion de las tareas sefialadas. Si el equipo de trabajo no se completara en el plazo
maximo de 15 dias tras la formalizacién del contrato, la DGSD podra resolver la
adjudicacion del contrato.

El personal debera tener dominio consolidado de los aplicativos objetos de este pliego,
y el adjudicatario garantizara la formacién continua de los mismos en coordinacién con
los fabricantes de las tecnologias empleadas. Esta formacién versara no solo sobre los
productos objeto del contrato, sino también sobre herramientas y métodos relacionados
con el soporte, y que ayuden a la mejora de éste.

En general, y salvo acuerdo especifico, el personal de la empresa adjudicataria en
relacion con las tareas de este pliego y en sus relaciones con el personal de la DGSD y
de otras empresas que presten servicio a la DGSD, debera utilizar las herramientas de
gestion de proyectos, gestion de peticiones o gestién de incidencias que en cada caso
especifique la DGSD, independientemente de las que la empresa utilice para su gestiéon
interna.

5.1 Condiciones de Prestacion de los Servicios

La empresa adjudicataria asumira la provisién y soporte de equipamiento de hardware
y software necesario para el desempefio de las tareas encomendadas al equipo de
trabajo para cada uno de los servicios contratados.

El equipamiento debera cumplir con las condiciones de seguridad que especifique la
DGSD en lo concerniente a las versiones de sistema operativo, actualizacion de parches
de seguridad, antivirus, VPN, etc.

Asimismo, proveera a los miembros de los equipos del material de oficina y fungibles
necesarios.

La ubicacion del personal asignado por el adjudicatario sera en las instalaciones del
adjudicatario. La DGSD podra requerir la ubicacién de parte o la totalidad del equipo de
trabajo en sus dependencias, comunicandolo con al menos dos dias de antelacion al
responsable del proyecto designado por el adjudicatario. Para la asistencia a reuniones
puntuales se podra convocar con un dia de antelacion.
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Si es necesaria la interconexion de las redes del adjudicatario y de la DGSD, los gastos
correran a cargo del adjudicatario y se deberan cumplir las condiciones de seguridad
que fije la Oficina de Seguridad de Sistemas de Informacién (OSSI).

5.2 Cambios de Personal

El adjudicatario debera proponer los mecanismos adecuados para minimizar la rotacion
del personal que compondra el equipo de trabajo, para evitar la pérdida de conocimiento
y el impacto en los niveles de servicio.

Los posibles inconvenientes de adaptacion al entorno de trabajo y al proyecto debidos
a las sustituciones de personal, deberan subsanarse mediante periodos de
solapamiento sin coste adicional, durante el tiempo necesario.

Las bajas laborales (enfermedad, maternidad, accidente laboral, etc.), del personal del
adjudicatario deberan ser sustituidas por personal del mismo nivel y cualificacién
profesional, y su coste sera asumido por el adjudicatario. No pudiendo ser causa de
incumplimiento de ninguna de las condiciones de ejecucion del servicio.

6 HORARIO Y LUGAR DE PRESTACION DEL SERVICIO

Los profesionales que formen parte del servicio estaran ubicados, en su mayor parte,
en las instalaciones del adjudicatario, y seran por cuenta del adjudicatario todos los
costes asociados a sus puestos de trabajo y su operacion y soporte: espacio de oficina,
mobiliario, ordenadores personales, infraestructura técnica y de comunicaciones,
consumibles y similares.

Las instalaciones, edificios y dependencias utilizados para la localizacion del servicio
tendran que cumplir en cualquier momento con todos los requisitos de construccion,
habitabilidad, seguridad y ergonomia estipulados por la normativa vigente de la
Comunidad de Madrid.

Hace falta tener en cuenta que, por necesidades del servicio, se podria solicitar el
desplazamiento de cierto personal responsable del adjudicatario a las dependencias
que la DGSD determine, bien durante periodos concretos, por coordinacion de proyectos
o cualquier otra necesidad que se determine. En estos espacios la DGSD proporcionara
el mobiliario del puesto de trabajo y conexién en la red LAN y acceso a Internet, y el
adjudicatario sera el responsable de la provisién del resto de equipamiento necesario
(ordenadores sobremesa/portatiles, tableta, terminales de telefonia movil, etc.) para el
desarrollo de las tareas.

Los servicios tienen que estar dimensionados para poder absorber las variaciones de
carga y cumplimiento de los plazos establecidos en el presente pliego.
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El horario normal para la prestacion del servicio objeto del contrato se realizara en la
siguiente franja horaria: de lunes a viernes de 08:00 a 17:00, excepto festivos
nacionales.

Alguno de los servicios requerira que determinadas actividades, con el fin de evitar
impacto en la continuidad o disponibilidad del sistema, se realicen en dias festivos y/o
fuera del horario normal. Estas actividades se entienden incluidas dentro del alcance del
servicio a prestar para el adjudicatario y no seran objeto de facturacion adicional ni de
cambio de tarifa. En estos casos, e independientemente del nivel de soporte, se requiere
cierta flexibilidad al horario para la realizacion de actividades extraordinarias que se
tengan que realizar fuera del horario establecido en la prestacion de cualquiera de los
servicios ambito del contrato.

Algunos ejemplos de situaciones en las que es de aplicacién son, entre otros:

e Soporte a periodos de alta actividad que requieren de la prolongacion del horario
habitual (convocatorias, campafas...).

e Soporte asociado a hitos criticos de procesos de negocio.

e Soporte funcional extraordinario por prolongacién puntual de la jornada laboral
del empleado publico.

e Actuaciones en produccion fuera de horario de servicio para minimizar el
impacto en el servicio

o Puesta en marcha del aplicativo

e Migraciones de datos con impacto en el servicio

Asimismo, el adjudicatario asumira sin cargo adicional los eventuales costes de
desplazamiento que por necesidad del servicio sean requeridos.

7 ACUERDOS DE NIVEL DE SERVICIO

A continuacion, se describe un conjunto de indicadores y umbrales que constituyen el
Acuerdo de Nivel de Servicio (ANS) del proyecto, cuyo cumplimiento es aceptado por el
licitador en el momento de presentar una respuesta al presente pliego. Se definen dos
grupos de indicadores:

¢ Indicadores asociados a cumplimiento de tareas planificadas y proyectos.
¢ Indicadores asociados al Equipo de Trabajo.

Representan el nivel de servicio minimo que la DGSD considera adecuado para
desempenfar la prestacién objeto de este contrato. Niveles de servicio por debajo del
umbral estaran sujetos a deducciones econdmicas, que no son un objetivo de este
contrato, pero que pretenden adecuar el coste de la prestacién a la calidad de servicio
recibida, objetivamente medida a través de los indicadores.
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Indicadores asociados en cumplimiento de tareas planificadas y
proyectos

El adjudicatario debera tener en cuenta los siguientes indicadores:

Desviacién en la Planificacion

Se considerara una Desviacion en la planificacion el retraso incurrido por el
proveedor en la entrega de cualquier tarea planificada, segun se haya
establecido en la planificacién consensuada entre el director de proyecto del
adjudicatario y el jefe de proyecto de la DGSD. La desviacién se calculara como
la diferencia de dias entre |la fecha real de entrega y la fecha planificada.

El nivel de cumplimiento se medird para cada uno de los entregables del
proyecto, segun los siguientes criterios:

Cadigo NM.EI (f'e Criterio de Cumplimiento Periodicidad
Cumplimiento
Nivel Verde Desviacion inferior a 2 dias mensual
. . Desviacion igual o superior a
TP1 Nivel Amarillo 2 dias e inferior a 7 dias mensual
Nivel Rojo De§wac10n igual o superior a mensual
7 dias

El incumplimiento de los niveles especificados llevara asociada la aplicacién de
deducciones, salvo justificacidn pormenorizada del adjudicatario en la revision,
y aceptacion de esta por parte de la DGSD.

Desviacion en la Calidad de las Entregas

El adjudicatario sera el responsable de garantizar la calidad de las versiones o
entregables generados durante el proyecto (documento o producto), de asegurar
su conformidad con las especificaciones definidas, y de llevar a cabo su correcta
entrega e implantacion.

Para asegurar la calidad y conformidad de los entregables, la DGSD realizara un
proceso de revision y certificacion técnica y funcional de los mismos, y generara
un informe de valoracibn de la entrega conteniendo las posibles No
Conformidades Menores o Mayores existentes.

- Se entiende como No Conformidad Menor un problema detectado que
hay que subsanar, pero que no pone en riesgo la implantaciéon del
proceso.

- Se entiende como No Conformidad Mayor un problema detectado que
hay que subsanar, y que ademas impide la implantacién del proceso con
garantias.
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En caso de existir No Conformidades, tanto Menores como Mayores, el
adjudicatario debera generar una nueva version del entregable subsanando los
problemas detectados.

El nivel de cumplimiento se medira para cada uno de entregables del proyecto
segun los siguientes criterios:

Codigo NM.EI (Ele Criterio de Cumplimiento Periodicidad
Cumplimiento
. Menos de 3 No
Nivel Verde Conformidades Menores
. . 3 o mas No Conformidades
Nivel Amarillo
Menores
TP2 mensual
Existencia de No
Conformidades Mayores, o
Nivel Rojo reiteracion en No
Conformidades ya
comunicadas

El incumplimiento de los niveles especificados llevara asociada la aplicacién de
deducciones, salvo justificacion pormenorizada del adjudicatario en la revisién, y
aceptacion de esta por parte de la DGSD.

7.2 Indicadores asociados al Equipo de Trabajo

Con objeto de asegurar la efectividad en la prestacién del servicio, atendiendo al
equipo minimo de trabajo se establece los siguientes indicadores:
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Cédigo |  Indicador Descripcion Criterio de Periodicidad
Cumplimiento
Numero de | Numero total de
personas  que | personas que | NP_EQUIPO >=
ET1 forman el Equipo | forman el [ Numero de personas | mensual
de Trabajo | equipo de | de la oferta
(NP_EQUIPO) trabajo
Cobertura de NeurI::r::s cud:
ET2 | Bajas za.a T za BAJA_EQUIPO=0 | mensual
(BAJA_EQUIPO) | -2
cubierto
. Porcentaje de | N.°
Porcentaje de - . .
. rotaciéon del | incorporaciones/Total
ET3 Rotacion equipo en el | equipo >= 25% Nivel mensual
(ROT_EQUIPO) | &aulPo quip °
ultimo afio Rojo.
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N.°
incorporaciones/Total
equipo, entre un 15%
y un 25% Nivel
Amarillo.

N.°
incorporaciones/Total
equipo <= 15% Nivel
Verde.

Para el calculo del indicador ROT_EQUIPO no se tendran en cuenta los cambios en
el equipo de trabajo que sean solicitados por el jefe de proyecto de la DGSD o
aquellos en los cuales la empresa adjudicataria y el jefe de proyecto de la DGSD
estén de acuerdo.

8 PROPIEDAD INTELECTUAL

El adjudicatario acepta expresamente que todos los derechos de propiedad intelectual
sobre las configuraciones, parametrizaciones, adaptaciones, implementaciones
complementarias, estudios, documentos, productos, subproductos, etc., generados al
amparo del presente contrato, corresponden Unicamente a la DGSD, con exclusividad y
a todos los efectos, quien podra reproducirlos, publicarlos y divulgarlos, total o
parcialmente, sin que pueda oponerse a ello el adjudicatario autor material de los
trabajos.

Asi, podran ser reutilizados sin coste en cualquier otra implantacion en el ambito del
SERMAS o del SNS.

No se incluye en el anterior apartado los derechos de uso sobre los productos protegidos
con propiedad intelectual y que se adquieran para la puesta en marcha de los sistemas
citados como complemento a esta contratacion.

A decision de la DGSD se incorporaran al SERMAS, mediante la correspondiente
transferencia de conocimiento y producto, de aquellas herramientas que haya ofertado
el adjudicatario que las considere adecuadas.

El adjudicatario renuncia expresamente a cualquier derecho que sobre los trabajos
realizados como consecuencia de la ejecucién del contrato pudieran corresponderle, y
no podra hacer ningun uso o divulgacion de los estudios y documentos utilizados o
elaborados en base a este pliego de condiciones, bien sea en forma total o parcial,
directa o extractada, original o reproducida, sin autorizacién expresa de la DGSD.
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9 CALIDAD

Se detallaran adicionalmente en un anexo los requerimientos considerados
funcionalmente en este documento en el cual la empresa se debera indicar en
“Explicacién/Observaciones” si su propuesta contempla dicha funcionalidad y de qué
forma.

El adjudicatario debera preparar y documentar un Plan de Calidad para los servicios
contratados como medida de aseguramiento de la calidad de sus respectivos servicios
proporcionados, en el plazo de siete dias una vez iniciado el contrato.

El desarrollo del Plan de Calidad, que debera presentarse en un plazo de un mes
desde el inicio del contrato para ser revisado y aprobado por la DGSD, debera
incluir, al menos, los mecanismos que se van a implantar para poder hacer seguimiento
de los indicadores de nivel de servicio y establecer las actividades de andlisis y
seguimiento.

El adjudicatario debera adoptar de forma efectiva las medidas de control de calidad
comprometidas para optimizar la actividad desarrollada durante la ejecucion del contrato
y asegurar la calidad de las tareas desarrolladas, garantizando que los servicios
cumplen los requisitos y estandares estipulados.

Durante el desarrollo de los trabajos y la ejecucion del proyecto, el director del proyecto
de la DGSD establecera controles de calidad sobre la actividad desarrollada y los
productos obtenidos.

Se podra solicitar un informe explicativo siguiendo el modelo que determine la DGSD,
analizando los resultados obtenidos y comparandolo con los parametros aceptados de
calidad.

El director del proyecto de la DGSD podra solicitar la sustitucion de aquellas personas
0 grupos de trabajo que técnicamente no demuestren el adecuado nivel de
conocimientos y productividad requeridos.

Durante la ejecucion del contrato, el personal de la DGSD o de las unidades
administrativas destinatarias de los servicios podra supervisar la correcta ejecucion de
la prestacion, y en su caso, instar al adjudicatario a que adopte las acciones correctoras
necesarias. Para ello, el adjudicatario debera facilitar la documentacion y la realizacion
de cualquier accion dirigida a constatar el grado de avance y/o la calidad en la ejecucién
del contrato.

LA DIRECTORA GENERAL DE SALUD DIGITAL.

Firmado digitalmente por: NURIA RUIZ HOMBREBUENO —-
Fecha: 2025.10.14 14:48
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ADENDA PARA LOS CONTRATOS FINANCIADOS CON CARGO AL
PRESUPUESTO DE LA UNION EUROPEA

A. OBLIGACIONES GENERALES APLICABLES A TODOS LOS
CONTRATOS FINANCIADOS CON CARGO AL PRESUPUESTO DE LA
UNION EUROPEA

Resultan de obligado cumplimiento las normas establecidas en el Reglamento
Financiero de la UE para los gastos financiables, estableciéndose las siguientes
obligaciones:

1. ADECUACION DEL CONTRATO A LAS PREVISIONES ESPECIFICAS DEL
INSTRUMENTO DE PLANIFICACION ESTRATEGICA

El contrato debera cumplir las condiciones previstas en el instrumento de programacion
del acuerdo /programa marco/ programa operativo/eje/criterio para el que resulte
seleccionado para apoyo por los fondos o programas.

Especificamente en los contratos financiados con cargo al PRTR deberan cumplirse las
obligaciones asumidas en materia de etiquetado verde y etiquetado digital y los
mecanismos establecidos para su control en el componente/inversion.

2. PRINCIPIO DO NO SIGNIFICANT HARM (“DNSH”)

El contratista y los posibles subcontratistas garantizaran el respeto al principio de «no
causar un perjuicio significativo» (DNSH), exigido por el REGLAMENTO (UE) 2021/241,
por el que se establece el Mecanismo de Recuperacion y Resiliencia y el articulo 17 del
Reglamento (UE) 2020/852 del Parlamento Europeo y del Consejo de 18 de junio de
2020 relativo al establecimiento de un marco para facilitar las inversiones sostenibles y
por el que se modifica el Reglamento (UE) 2019/2088 y a las condiciones del
componente/inversion del PRTR. En particular se cumplira con la Comunicacion de la
Comision Guia técnica 2021/C 58/01, sobre la aplicacion del principio de «no causar un
perjuicio significativo».

3. MEDIDAS ANTIFRAUDE Y ANTICORRUPCION

Al presente contrato le resulta de aplicacién el Plan de medidas antifraude y
anticorrupcion, con el contenido minimo establecido en los sistemas de gestion de las
autoridades de los Fondos, Mecanismos o Programas Europeos. En el caso de los
contratos del PRTR le sera de aplicacion los previsto en la Orden HFP/1030/2021, de
29 de septiembre y el Plan aprobado por el organismo destinatario de la prestacion.

4. AUSENCIA DE CONFLICTO DE INTERESES
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Al presente contrato le resultan de aplicacion las normas que garantizan la prevencion
de los conflictos de interés, conforme al considerando 104 y al articulo 61 del
Reglamento Financiero de la UE, debiendo adoptarse las debidas precauciones durante
todas las fases de tramitacién y ejecucién de los mismos.

En particular, no se consideraran admisibles los intentos de influir indebidamente en el
presente procedimiento de adjudicacién u obtener informacion confidencial.

Los participantes en el procedimiento deben cumplimentar la declaracion de ausencia
de conflicto de interés (DACI) en los términos previstos en los planes de medidas
antifraude y anticorrupcion. En los contratos sujetos al PRTR, las medidas seran
conformes con las disposiciones de la Orden HFP/1030/2021.

5. MEDIDAS DE INFORMACION, COMUNICACION Y VISIBILIDAD DEL
PROYECTO

El contrato esta sujeto a cuantas medidas de informacion, comunicacion vy visibilidad
sean requeridas por la normativa que comunitaria y en particular, las medidas que
resulten de obligado cumplimiento para las actuaciones y proyectos financiados con
cargo al Fondo NextGeneration.

6. ACEPTACION DE LOS PRINCIPIOS DE BUENA GESTION FINANCIERA Y
SOMETIMIENTO A CONTROLES DE LAS AUTORIDADES PREVISTAS EN LOS
FONDOS O MECANISMOS

Todas las actuaciones contractuales deben observar los principios de buena gestion
financiera.

El contrato estd sujeto a las actuaciones de control que sean de aplicacion a las
ayudas conforme a la normativa comunitaria, que podran ser efectuadas por la Comisién
Europea, la Oficina de Lucha contra el Fraude (OLAF), el Tribunal de Cuentas Europeo,
la Fiscalia Europea, asi como a las autoridades nacionales designadas para la gestion
o control de los fondos, programas o mecanismos, a los que no podra denegarse el
acceso a la informacién del contrato.

7. OBLIGACIONES DE DISPONIBILIDAD Y CONSERVACION DE LA
INFORMACION

Los beneficiarios deberan conservar la informacién del expediente de contratacion
conforme a lo dispuesto en el articulo 132 del Reglamento Financiero de la UE, u otros
plazos de disponibilidad que puedan establecerse en los reglamentos comunitarios de
los fondos/programas o mecanismos.

En el caso de los contratos financiados en el PRTR los organismos destinatarios se
aseguraran de dejar constancia en el expediente de contratacion de las actuaciones que
acreditan los principios de gestién especificos del Plan, conforme a las
recomendaciones contenidas en la Instruccién de la Junta Consultiva de Contratacion
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Publica de 23 de diciembre sobre aspectos a incorporar en los expedientes que se vayan
a financiar con fondos procedentes del PRTR.

8. PROHIBICION DE DOBLE FINANCIACION

Conforme al considerando 130 y al articulo 191.3 del Reglamento (UE, Euratom)
2018/1046 del Parlamento Europeo y del Consejo de 18 de julio de 2018 (Reglamento
Financiero de la UE), en ningun caso podran ser financiados dos veces por el
presupuesto de la Unién Europea los mismos gastos.

B. OBLIGACIONES GENERALES APLICABLES A LOS CONTRATOS
FINANCIADOS CON CARGO AL PRTR

1. REGIMEN JURIDICO APLICABLE

El contrato, al estar incluido en el PRTR, esta sometido al Real Decreto-ley 36/2020, de
30 de diciembre, a la Orden HFP/1030/2021, de 29 de septiembre, a la Orden
HFP/1031/2021, de 29 de septiembre, y a cuantas normas de desarrollo se aprueben.
La financiacién del contrato se efectua con cargo a fondos del Mecanismo de
Recuperacién y Resiliencia de la Union Europea — NextGeneration EU- establecido por
el Reglamento (UE) 2020/2094 del Consejo, de 14 de diciembre de 2020, por el que se
establece un instrumento de Recuperacién de la Union Europea para apoyar la
recuperacion tras la crisis de la COVD-19, y regulado segun el Reglamento (UE)
2021/241 del Parlamento Europeo y del Consejo de 12 de febrero de 2021 por el que
se establece el Mecanismo de Recuperacion y Resiliencia.

2. COMPONENTE E INVERSION Y COMPROMISOS ASUMIDOS POR LA
CONTRIBUCION AL ETIQUETADO VERDE Y DIGITAL Y POR EL PRINCIPIO DE NO
CAUSAR DANO SIGNITIFICATIVO AL MEDIOAMBIENTE (DNSH)

El contrato se enmarca en el Componente 11. Inversion 3. Transformacion Digital y
Modernizacién del Ministerio para la Transformacién Digital y de la Funcién Publica y de
las Administraciones Publicas de las CCAA y las EELL, del Plan de Recuperacion,
Transformacion y Resiliencia del Gobierno de Espafia. Linea Estratégica 6: Sanidad.
Plan de Transformacién Digital de la Atencién Primaria.

Conforme al PRTR aprobado esta inversién contribuye en materia de etiquetado verde
y digital en los siguientes porcentajes.

Etiquetado verde | Etiquetado digital
0% 100 %
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El PRTR incorpora las obligaciones especificas para la inversion en el
Componente/lnversidon que deberan cumplirse en la ejecucion del presente contrato:

a) Obligaciones del componente/inversion por el etiquetado verde:

No Aplica

b) Obligaciones al componente/inversion por el etiquetado digital:

No existen obligaciones especificas

c¢) Condiciones que deben cumplir las prestaciones establecidas en la evaluacién
de los aspectos del principio de DNSH (Do No Significant Harm) con relacién los
seis objetivos medioambientales definidos en el Reglamento (UE) 2020/852, de

18 de junio de 2020.

Prestacion Objetivo Condicion
Servidores y sistemas | Mitigacion cambio | Los equipos que se utilicen
de almacenamiento climatico cumpliran los requisitos

Transicién a una relacionados con el consumo

economia circular | energético establecidos de
acuerdo con la Directiva

2009/125/EC
Servidores y sistemas | Transicidon a una Los equipos no contendran las
de almacenamiento economia circular | sustancias restringidas

enumeradas en el anexo Il de la
Directiva 2011/65/UE.

3.- CLAUSULA DE MODIFICACION DE LOS CONTRATOS FINANCIADOS EN EL
PRTR

Sin perjuicio de las causas de modificacién previstas en los pliegos, en caso de estar
financiado el presente contrato con cargo al PRTR, podra ser modificado, si la Autoridad
Responsable del mecanismo ordena la adopciéon de medidas correctoras por haberse
evidenciado deficiencias durante la ejecucion del contrato que afectan a alguno de los
objetivos medioambientales definidos en el Reglamento (UE) 2020/852, de 18 de junio
de 2020 que pueden causar un dafio significativo al medioambiente.

4.- PENALIDADES POR EJECUCION DEFECTUOSA O INCORRECTA EJECUCION
DE LOS CONTRATOS BASADOS FINANCIADOS EN EL PRTR

En caso de incumplimiento o cumplimiento defectuoso por el contratista de los
compromisos adquiridos en base a las obligaciones establecidas en este documento de
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licitacion en relacion al PRTR, se podran imponer al contratista las siguientes
penalidades conforme a lo previsto en los articulos 192 a 195 de la LCSP:

() No aplica

(X) Por incumplimiento de las obligaciones establecidas para los productos en el
etiquetado verde o etiquetado digital. 2%

( ) Por falta de acreditacion a requerimiento del responsable del contrato en el plazo de
10 dias habiles.

(X) Por incumplimiento. 5%

(X) Por incumplimiento de las obligaciones asociadas al DNSH del
componente/inversion: 2%

() Ofras penalidades

5.- OBLIGACIONES DE ACREDITACION PARA LOS LICITADORES,
CONTRATISTAS Y SUBCONTRATISTAS ESTABLECIDAS EN EL PRTR

En el marco de la proteccion de los intereses financieros de la Unién Europea, y en
concreto del Articulo 22 del Reglamento (UE) 2021/241 del Parlamento Europeo y del
Consejo de 12 de febrero de 2021 por el que se establece el Mecanismo de
Recuperacion y Resiliencia, la Comisién Europea requiere la identificacion de los
titulares reales de las entidades contratistas o beneficiarias del Plan de Recuperacion,
Transformacion y Resiliencia, tal y como se define en el articulo 3 punto 6 de la Directiva
(UE) 2015/849 del Parlamento Europeo y del Consejo.

Por ello, en base a lo establecido en el articulo 7 de la Orden HFP/55/2023, de 24 de
enero, relativa al analisis sistematico del riesgo de conflicto de interés en los
procedimientos que ejecutan el Plan de Recuperacion, Transformacién y Resiliencia, en
caso de que no existan datos de titularidad real en las bases de datos de la AEAT de
un participante en el procedimiento de contrataciéon, el érgano de contratacion
solicitara a éste la informacion de su titularidad real. Esta informacion debera aportarse
al érgano de contratacion en el plazo de cinco dias habiles desde que se formule la
solicitud de informacién. La falta de entrega de dicha informacion en el plazo sefalado
sera motivo de exclusion del procedimiento.

Los contratistas y, en su caso, subcontratistas estan obligados especificamente a
cumplir lo previsto en el sistema de gestidn del Plan de Recuperacion Transformacion y
Resiliencia, y en lo que les resulta de aplicacion, se obligan a lo previsto la adenda.
Adicionalmente deberan facilitar los siguientes datos de identificacion:
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NIF del contratista y, en su caso de los subcontratistas
Nombre o Razoén Social
Domicilio fiscal del contratista y, en su caso, subcontratistas

Aceptacion de la cesién de datos entre las Administraciones Publicas implicadas
para dar cumplimiento a lo previsto en la normativa europea que es de aplicacion
y de conformidad con la Ley Organica 3/2018, de 5 de diciembre, de Proteccion
de Datos personales y garantia de los derechos digitales (Modelo Anexo IV.B de
la Orden HFP/1030/2021, de 29 de septiembre)

Declaracion responsable relativa al compromiso de cumplimiento de los
principios transversales establecidos en el PRTR y que pudieran afectar al
ambito objeto de la gestion (Modelo Anexo IV.C de la Orden HFP/1030/2021, de
29 de septiembre)

Los contratistas acreditaran la inscripcion en el Censo de empresarios,
profesionales y retenedores de la AEAT o en el Censo equivalente de la
Administracién Tributaria Foral, que debe reflejar la actividad efectivamente
desarrollada en la fecha de participacién en el procedimiento de licitacion.

6.- OBLIGACIONES EN MATERIA DE COMUNICACION

La entidad contratista y subcontratistas, si fuera el caso, estaran obligadas a cumplir las
obligaciones de informacién y publicidad establecidas en el Articulo 9. Comunicacion,
de la Orden HFP/1030/2021, de 29 de septiembre, por la que se configura el sistema de
gestion del Plan de Recuperacién, Transformacién y Resiliencia.

Concretamente, estaran obligados a cumplir las siguientes obligaciones:

a)

En los documentos de trabajo, asi como en los informes y en cualquier tipo de
soporte que se utilice en las actuaciones necesarias para el objeto del contrato,
debera exhibirse de forma correcta y destacada el emblema de la UE con una
declaracién de financiacion adecuada que diga "financiado por la Unién Europea
- NextGenerationEU", junto al logo del PRTR y contener tanto en su
encabezamiento como en su cuerpo de desarrollo la siguiente referencia «Plan
de Recuperacion, Transformacion y Resiliencia - Financiado por la Union
Europea — NextGenerationEU»

En las medidas de informacion y comunicacion, sea cual fuere el canal de
comunicacion que se emplee, se debera a hacer referencia a que la inversion
esta financiada por la Union Europea a través del Mecanismo de Recuperacion
y Resiliencia-NextGeneration EU, instrumento financiero de la inversion C11.13.
Transformacién Digital y Modernizacion del Ministerio de Politica Territorial y
Funcion Publica y de las Administraciones de las CCAA y las EELL. Linea
Estratégica 6: Sanidad. Plan de Transformacion Digital de la Atencion Primaria.
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El érgano de contratacion proporcionara durante la ejecucién del contrato las
indicaciones acerca del contenido preciso en cada medio y/o formato.

Cuando proceda, se indicard la siguiente clausula de exencion de
responsabilidad: «Financiado por la Unién Europea - NextGenerationEU. Sin
embargo, los puntos de vista y las opiniones expresadas son unicamente los del
autor/a o autores y no reflejan necesariamente los de la Unién Europea o la
Comision Europea. Ni la Unién Europea ni la Comisién Europea pueden ser
consideradas responsables de las mismas».

6.1.- OBLIGACIONES DEL CONTRATISTA: INFORMES DE EJECUCION Y
REPORTE DE INFORMACION

El contratista tendra las siguientes obligaciones relativas a los Informes de ejecucion y
reporte de otra informacion:

e Deberainformar a la Direccion General promotora del contrato, proactivamente,
sobre cualquier evento importante o imprevisto que pueda impactar en la
consecucion de los objetivos establecidos.

e Establecera mecanismos de reporte y ejecucion de los fondos.

¢ Durante la ejecucion del contrato, en su caso, se estableceran mecanismos de
cumplimiento de los principios de publicidad y comunicacién.

¢ Debera informar con inmediatez de la existencia de cualquier procedimiento
judicial tendente a la determinacion de conductas que puedan ser constitutivas
de infraccién penal y que afecten a las actuaciones financiadas total o
parcialmente con cargo a estas subvenciones, asi como de cualquier otra
incidencia que pueda perjudicar a la reputacion del Mecanismo de
Recuperacion y Resiliencia”.
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ANEXO I: DEFINICION DE LA BIBLIOTECA DE VARIANTES

Documento informativo del SNS sobre la definiciéon de la biblioteca de variantes dentro
del Proyecto SIGENES.

La autenticidad de este documento se puede comprobar en
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1. OBJETIVOS DEL DOCUMENTO

El presente documento tiene como objetivo principal definir el alcance de la Biblioteca de
Variantes Genémicas enmarcada dentro del proyecto SIGENES.

Para ello se presentara el alcance general de la mismay los principales Casos de Uso. Asimismo,
este documento también define a alto nivel los requisitos necesarios para garantizar la
interoperabilidad entre la Biblioteca y los S| Gendmicos de las CCAA. Para ello, se presenta una
definicion del modelo de datos en su estado actual, y de las alternativas de interoperabilidad
que se estdn considerando teniendo en cuenta el estado actual del proyecto.

Es importante destacar que el proyecto SIGENES y, en concreto, la definicién de la Biblioteca de
Variantes se encuentra todavia en curso, donde el papel de las CCAA autéonomas es fundamental.
Se trata, por tanto, de un documento que sera evolucionado a medida que las diferentes lineas
de trabajo avancen, por ejemplo, en lo relativo a la definicién final de la estrategia de
interoperabilidad.

Por dltimo, hay que indicar que este documento no pretende ser una guia técnica detallada,
sino que pretende trasladar los aspectos clave del disefio de la plataforma que impactan
directamente en los SSIl gendmicos autondmicos.

La autenticidad de este documento se puede comprobar en
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2. ALCANCE DE LA BIBLIOTECA

2.1.OBJETIVOS DE LA BIBLIOTECA

El proyecto SIGENES busca potenciar la interoperabilidad, integracion y comparticion de datos
genémicos en red entre Comunidades Autonomas (CCAA), facilitando el diagnéstico de los
pacientes y mejorando el acceso a la medicina personalizada, enfocando inicialmente a
patologias concretas como el cancer sin limitar a otras en siguientes fases.

De este modo, los principales objetivos que se persiguen se detallan a continuacion:

Dotar al SNS de un sistema de informacion para la integracion y comparticion de
la informacién genémica centrado en el ambito asistencial (uso primario).

Mejorar la capacidad de diagndstico en pacientes.

N Definir un ecosistema en red en el SNS, siguiendo los principios de
interoperabilidad, calidad, normalizacién y estandarizacién, asi como

sostenibilidad y mejora continua.

Compartir conocimiento y buenas practicas entre CCAA.

Potenciar la medicina personalizada y el analisis genémico, dando apoyo al
& despliegue de la cartera de servicios de medicina de precision en el SNS.

e Estandarizar los protocolos de trabajo para analisis gendmico, en coordinacion con la
DGCyF.

e Conseguir de forma consensuada y colaborativa un proceso basico comtin en el modelo

La autenticidad de este documento se puede comprobar en
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asistencia de prestacion de estos servicios.

e Realizacion de un enfoque de proyecto a futuro, con posibilidad de ampliacion y de mejora
continua.

e Facilitar la optimizacién de los procesos de informado compartiendo conocimiento y
mejorando la eficiencia del analisis genomico.

e Potenciar la interoperabilidad entre comunidad auténomas.
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2.2. ALCANCE GENERAL
2.2.1. TIPOS DE VARIANTES

Las variantes se clasifican en diferentes tipos. Se incluye esta definicion para garantizar la
compresion del documento.

Variante “tedrica”
(apoya la clasificacion de una variante observada)

Variante “real”
(derivan de las pruebas genéticas realizadas a los pacientes)

’
f 1
1 1
! 1
: 1
! 1
1 - = 4
1 &Y = = \
— : = = |
e = — -] 1
\?; = i == 1
e i H
: 1
1
+ - 1 1
! 1
: 1 2 -
Variante Variante Variante H Variante Variante de 1
Observada Clasificada Informada 1 Curada Referencia 1
! 1
4 1 de refere ‘niiblica)
Son todas las variantes 1 . Hol Con lanto el i :
detectadas en un paciente, Es una variante de la 1 S e 2ol ik '
con informacion sobre el observacién anterior a la Es la variante que se : : e S = 1
experimento y la calidad que, mediante un analisis comunica al médico o i } :
de los datos. Pueden automatico o curacion paciente. Una vez 1 '
incluir diversas manual, se le ha asignado reportada, esta informacion : 1
anotaciones de bases de un efecto (benigno, no debe cambiar sin una H :
datos y predictores, pero patogenico o VUS, es justificacion valida 1 1
no seles ha asignado una decir, incierto) ! 1
clasificacion definitiva ! !
! 1
1
S e e © e e p— bt ”
i |
[ ) 1
i |
Vaiiirites oG 8- popanai Tk o BibkIREe Variante curada por un consenso Variante curada por consenso Variante curada por consenso
Nacional de Varianles, de forma independiente en un laboratorio/centro autonomico, a partir de la nacional, a partir de la curacion
sanitario de una CCAA. curacion previa realizada por los previa realizada por las CCAA.

laboratorios/centros de la CCAA.

2.2.2. CONTEXTO GENERAL

El programa SIGENES, a través de la puesta en marcha de la Biblioteca de Variantes Gendmicas,
pretende mejorar la integracion de la informacion asociada a las variantes gendémicas
ayudando a interpretar el impacto de estas en el territorio nacional, mas alla de la informacion
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recogida en bases de datos (BBDD) internacionales, que no siempre reflejan la realidad y
peculiaridades existentes en cada territorio especifico. Para ello,

e La biblioteca permitirda a que las CCAA compartan informaciéon sobre las variantes
informadas (ver grafico del apartado 2.2.1) con el paso del tiempo, registrando la
frecuencia de apariciéon y aquellos metadatos asociados que se estimen oportunos
conforme al modelo de datos acordado. Esto permitird mejorar los procesos de informado
gendmico (uso primario) usando la informacidn almacenada en la Biblioteca sea utilizada
por las CCAA como fuente de datos adicional (por ejemplo, informacion fenotipica). De
este modo, cada CCAA podra obtener informacion sobre la clasificacion de variantes
realizadas por parte del resto.

e A parte de conocer la clasificacion de las variantes que esta siendo reportada por otras
CCAA, la Biblioteca Nacional de Variantes permitira detectar discrepancias en la
clasificacién de ciertas variantes para favorecer el establecimiento de consensos a nivel
nacional para aquellos casos discrepantes. Este escenario requiere de la implantacién de

5
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una estructura organizativa que lidere este proceso de consenso que por el momento se
encuentra en fase de definicidn. Este proceso tomara como base para el establecimiento
del contexto tanto las variantes informadas como las curadas a nivel de las CCAA (ver
grafico del apartado 2.2.1).

Tal y como se expondra en los siguientes apartados, la comparticién de variantes desde las CCAA
se centrara en:

e Enviode las variantes informadas (inicialmente patogénicas y probablemente patogénicas

en el contexto del cancer hereditario).
e Deforma complementaria, aquellas CCAA que dispongan de BBDD curadas de forma local
gracias al establecimiento de consensos internos, podran también incluirlas.

El objetivo final, serad disponer en la biblioteca de variantes de ambos tipos de
variantes: informadas y curadas, pero de cara a la ejecucién del proyecto se
estableceran fases. Inicialmente daremos prioridad a la incorporacién de las
variantes informadas.

A continuacidn, se describen algunos aspectos clave relacionados con el alcance general de la
Biblioteca de Variantes, centrados en los objetivos marcados para la finalizacién de la primera
fase del proyecto (junio de 2026).

2.2.3. Almacenamiento de Variantes — ALCANCE INICIAL

Fase Inicial Proximas fases
Cancer Hereditario / Extension a otras
m% Variantes patogénicas y - @% patologias y tipos de

probablemente patogénicas variantes

Fase inicial - | En esta primera fase (hasta junio de 2026), se plantea la inclusién de las
hasta Junio | variantes informadas patogénicas y probablemente patogénicas asociadas
2026 a cancer hereditario. A nivel funcional, en esta fase inicial se abordara la

forma de presentar esta informacion de forma que pueda ser analizada y util
para los usuarios de la Biblioteca.

Adicionalmente, la Biblioteca de Variantes permitira la posibilidad de
incorporar variantes curadas.

Fase 2 En una segunda fase, si se abordara la consulta de variantes curadas por parte
de cada CCAA, pues el objetivo final es contar con ambas tipologias de
variantes en la biblioteca (informadas y curadas).

Adicionalmente, en una segunda fase del proyecto el alcance se abrird
progresivamente a variantes clasificadas como VUS e incluso benignas y

probablemente benignas. También se abordaran otras patologias.

En todo caso, las variantes enviadas desde cada CCAA deberan seguir las especificaciones del modelo
de datos que se indica en el apartado 5. MODELO DE DATOS del presente documento.

La autenticidad de este documento se puede comprobar en

https://gestiona.comunidad.madrid/csv
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En el caso de variantes curadas, queda pendiente de definicion como establecer |la agregacion de

informacion a reportar al tratarse de envios unicos por variante gque sintetizan en consenso

autondmico para la_ misma. Igualmente queda pendiente la definicion de como deben de estar

relacionadas las variantes reportadas y las curadas dentro de la Biblioteca.

2.2.4. PROCESOS DE CONSENSO —ALCANCE INICIAL

Partiendo de las variantes informadas y de las variantes curadas proporcionadas por las CCAA,
la Biblioteca de Variantes proporcionara mecanismos para detectar discrepancias y facilitar la
discusion de cara al establecimiento de consensos. Aquellas variantes que pasen por este
proceso para las cuales se llegue finalmente a un consenso, pasaran a formar parte de la BBDD
de variantes de referencia nacional.

Para articular dicho proceso de establecimiento de consensos, se esta trabajando en la
definicion de una estructura organizativa que permita poner en marcha grupos o paneles de
expertos dedicados a la resolucion de discrepancias y toma de decision de cara a establecer una
clasificacion de patogenicidad consensuada.

Durante la primera fase del proyecto, que finaliza en junio de 2026, se estableceran las bases
tecnoldgicas para posteriormente establecer la estructura organizativa encargada de liderar y
ejecutar el proceso de consenso sobre variantes discrepantes en cuanto a su patogenicidad.

2.2.5. PLANIFICACION FASE 1

Se contempla que la primera fase del desarrollo de la red nacional de informacion genémica
SIGENES se lleve a cabo hasta junio de 2026. Durante este periodo de tiempo se construira la
Biblioteca de Variantes a nivel nacional y todos los nodos autondmicos se deberan integrar con

La autenticidad de este documento se puede comprobar en

https://gestiona.comunidad.madrid/csv
mediante el siguiente codigo seguro de verificacion:
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Biblioteca de Variantes.

Ejecucion de pruebas de integracion con
@

Definicion de estrategiade interoperabilidad CCAA

Proyecto Analisis Funclonal y Técnico

Tecnolégico Despliegue en Preproduccion y adaptacion progresiva .

nodo central del producto Integraciones CCAA
SiGenEs -

(Bibliotecade Despliequeen Pro @

Variantes) Definicion de.ostralegla de Acciones formativas Arranque en
despliegue produccion

Definicion de la codificacion de las pruebas del catélogo de cartera.
D.G. Cartera

Definicion e imp ion de m i para comunicacion con
las CCAA de cara a hacer seguimiento de los avancesen la
implantacion de la cartera de servicios / Dashboards, a través delos
indicadores definidos.

Identificacion y analisis para la inclusion de estandares de codificacion en el servidor terminolégico.

$.G.LS. Identificacion y analisis para el aseguramiento de disponibilidad de mapeos entre estandares de codificacion en el servidor terminoldgico de caraa la codificacion
de algunos campos de la Biblioteca de Variantes.
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esta. Se prevé dar comienzo a la ejecucién de pruebas de integracién con CCAA en el primer
trimestre de 2026 y concluir las integraciones a mediados del segundo trimestre de 2026, tal y
como se refleja en la planificacion definida;

En esta primera fase, se plantea la inclusion de las variantes informadas patogénicas y
probablemente patogénicas de cancer hereditario, como se ha indicado. No obstante, la
Biblioteca de Variantes permitira que, en caso de que alguna comunidad auténoma cuente con
procesos de curacion de variantes y pueda reportar esta informacion, se habilitara la opciéon
de incorporarla.

Por otra parte, durante esta fase de desarrollo, se llevard a cabo un piloto de deteccion de
discrepancias. Para aquellas variantes en las que se identifiquen discrepancias (por ejemplo, una
comunidad reporte como patogénica y otra como probablemente patogénica una misma
variante) se establecera un proceso piloto con un panel de expertos para el consenso que
permita establecer una clasificacién de referencia.

En fases posteriores se extenderd el reporte de variantes por parte de las CCAA a otras
patologias que se definan como prioritarias, asi como a otros tipos de variantes (VUS, benignas,
potencialmente benignas).

Se estd trabajando desde la DG de Cartera Comun de Servicios del SNS y Farmacia
en la codificacién del catdlogo comun de servicios genéticos, por lo que puede darse

la situacion que para junio de 2026 no exista un consenso en relacién con la
codificacién. No obstante, se ha mostrado el interés en las codificaciones de LOINC
y SNOMED.

2.2.6. FUERA DEL ALCANCE

En relacion con el alcance de la plataforma, cabe destacar que el almacenamiento de ficheros
VCF (Variant Call Files) no sera objeto de la Biblioteca de Variantes. Cabe recordar que un
fichero VCF contiene informacién sobre todas las variantes genéticas detectadas en una muestra
asociada a un paciente. Cada linea en el fichero representa una variante distinta,

La autenticidad de este documento se puede comprobar en

https://gestiona.comunidad.madrid/csv
mediante el siguiente codigo seguro de verificacion:

proporcionando una vision completa de las alteraciones genéticas presentes en la muestra
analizada. El almacenamiento y custodia de dicha informacién de forma masiva serd
responsabilidad de las CCAA.

Por tanto, también queda fuera del alcance lo relativo a ejecucion de pipelines de
procesamiento para obtencion de los ficheros VCF partiendo de los ficheros generados por las
tecnologias de secuenciacion.

La Biblioteca de Variantes si podrd, sin embargo, ser incorporada a modo de consulta en los
procesos de anotacidn y reanotacion, quedando la ejecucidon de dichos procesos bajo la
responsabilidad de los Sistemas de Informacion de cada CA. Es decir, desde los SSlI de las CCAA
se podra establecer una consulta a la Biblioteca de Variantes para recopilar toda la informacion
registrada por parte de todas las CCAA, enriqueciendo de este modo sus procesos de anotacion
de variantes gracias a la informacidon compartida por el resto de las regiones. De este modo, se
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establece finalmente la colaboracion a la hora de compartir informacion sobre variantes
caracterizada a nivel nacional.

3. SIGENES EN EL CONTEXTO DE LOS SSIl DE LAS CCAA

El siguiente diagrama representa la parte del proyecto SIGenES en el contexto del flujo de
informacion gendmica en ambito asistencial (uso primario) que se implantara en las CCAA. La
descripcion de los componentes funcionales descritos a nivel de CA no es exhaustiva, ya que
unicamente pretende exponer el flujo de datos de un modo general, entendiendo cual es el rol
juega la Biblioteca de Variantes dentro del mismo.

OTROS $SII - CCAA SISTEMA INFORMACION GENOMICA CCAA OTROS SSll - CCAA

SIL Genomica
HCE —@—» HCE

Herramientas de
Secuenciador de :
Sendiden analitica de datos

l 6) Genomicos @

Pipelines de

procesamiento @

~
©)

SIGENES - BIBLIOCTECA DE
VARIANTES GENOMICAS

Peticion
Electrénica @
P

Integracion

= o8

f

Almacen de Datos Genomicos (FASTQ, BAM, VCFy
metadatos) @
(&
N/

En términos generales, el circuito asociado al ambito asistencial consta de los siguientes pasos
(se destacan de manera diferenciada los asociados a SIGenES:

Sistema Descripcion

e Un facultativo registra la historia clinica del paciente y solicita
pruebas genomicas mediante un sistema de gestion electronica.

e La peticion recoge ciertos datos clinicos, incluida la informacion

La autenticidad de este documento se puede comprobar en
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L fenotipica.
HCE / Peticion

1 Electrénica L, . ., .

e La peticion llega al Sistema de Informacion del Laboratorio (SIL).

e En paralelo, normalmente se obtiene la muestra biologica del

paciente (sangre, saliva, tejido, etc.).

El Sistema de Informacion de laboratorio recibe la peticion, registra la

2 SIL Gendmica muestra y gestiona toda la trazabilidad del proceso, desde la preparacion

de la muestra, secuenciacion y analisis, hasta la notificacion de resultados
a la HCE.
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3 Secuenciador

Tras la realizacion de ciertos procesos de laboratorio, que pueden ser
trazados desde el SIL (extraccion de ADN/ARN aislando el material
genético de la muestra, preparacion de las bibliotecas de secuenciacion,
etc.), se procede al proceso de secuenciacion. Este proceso genera una
serie de ficheros por muestra (tipicamente FASTq).

Pipelines de
Procesamiento /
4 Herramienta de
analisis genémico

Los resultados (datos “crudos”) devueltos por el secuenciador no son
interpretables directamente por los profesionales sanitarios (genetistas,
clinicos, etc.). Es por ello por lo que se establecen una serie de secuencias
de procesamiento que permiten obtener el conjunto de variantes
anotadas y priorizadas en las que se basa el analisis genomico.
Normalmente este procesamiento incluye:

e Evaluacion de la calidad de la secuenciacion.

e Alineacion con el genoma de referencia.

e I|dentificacion de variantes genéticas.

En este momento se genera el fichero VCF (Variant Call Format), el cual
contiene informacion sobre todas las variantes genéticas detectadas en
una muestra especifica.

Sobre este fichero VCF se realiza posteriormente lo que denominamos
anotacion, filtrado y priorizacién de variantes. En este momento el VCF
es enriquecido con informacion de gran utilidad desde el punto de vista
del analisis:

e Ubicacion génica.

e Impacto funcional.

e Frecuencia poblacional.

e Asociaciones clinicas.

e Patogenicidad.

e Relevancia clinica.

Durante el proceso antes descrito, concretamente en lo

O

referente a anotacion o reanotacion, los pipelines suelen
incorporar procesos de consulta a BBDD publicas (por

i ejemplo, Clinvar) o a BBDD propias desplegadas en las
propias unidades de secuenciacion.

La Biblioteca de Variantes SIGenES actuara como una fuente de datos
adicional durante este proceso, facilitando la comparticion de
informacion y el acceso a la misma por parte de las CCAA.

Almacén de

datos genémicos

Los diferentes ficheros generados a lo largo del proceso de secuenciacion
y analisis, asi como otros metadatos que permitan orientar el proceso de
analisis e informado genomico, se almacenan en un repositorio
especifico.

10
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Mediante herramientas de analisis especificas que trabajan sobre los
ficheros antes descritos, tipicamente sobre VCF anotados, comienza el
proceso de interpretacion clinica y se emite un informe genomico con
los hallazgos.

@) Durante el proceso de interpretacion clinica, también

puede tener sentido consultar BBDD publicas como

N
—

: Clinvar. En este paso, la Biblioteca de Variantes SIGenES
podra ser otra fuente de consulta adicional.

El sistema de informacion de laboratorio genético (o sistema
equivalente) asiste al profesional durante la creacion del informe
correspondiente. Este informe se devuelve a |a historia clinica para poder
ser consultado por parte del médico peticionario. Este circuito puede ser
ligeramente diferente en funcion de la CCAA.

especificos (asociado a cada variante) que podria ser

O Durante el proceso de generacion del informe genético la
biblioteca de variantes proporciona informes de variantes
I

incorporado al informe final.

O 1. Durante el analisis y anotacion de variantes el
profesional identifica una variante genética significativa
g (informadas y curadas en funcion de la fase del proyecto)
|
2. Los SSII de la comunidad autonoma disponen de toda la informacion
asociada a muestra secuenciada e informacion clinica asociada
(incluyendo rasgos fenotipicos). Para la notificacion a SIGenES se recopila
un subconjunto de informacidn especifica !, principalmente evidencia
relacionada con la variante, incluyendo datos de secuenciacion, impacto
funcional, asociaciones clinicas (no informacion del paciente), en base al
modelo de datos definido en SIGenES. Tampoco se reportara a la

Biblioteca de Variantes la informacion correspondiente a la anotacion
realizada en origen.

3. Se notifica a SIGenES, existiendo mecanismos alternativos:

e Comunicacion proactiva desde alguna interfaz de usuario;

e Comunicacion desde una biblioteca de variantes interna,
identificacion de variantes susceptibles por parte de un
profesional e indicacion para reporte a la Biblioteca a través de
mecanismo de interoperabilidad.

6 Herramienta de
analisis genémico
7 SIL / HCE
8 Notificacién a
SIGenES
9 HCE

El facultativo puede realizar consultas contra la Biblioteca de Variantes
en caso de que quiera complementar la informacion que contiene el
informe genomico o en otros supuestos relacionados con la practica
clinica.

11
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1Seglin el modelo de datos establecido para la Biblioteca de Variantes.
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4. CASOS DE USO

En este apartado se presentan los principales casos de uso que seran cubiertos
por la plataforma SIGenES. En primer lugar, se presenta un grafico con el
flujo de trabajo de la Biblioteca y, a continuacion, una tabla que recoge cada
caso de uso y una breve descripcion de cada uno de ellos.

Demanda / Peticién Analisis genémico - Bloinformatica Tratamiento e integracion de datos > 'Resultado
] <
5 4 &
3 5 Pedil nforme )
o genetico resuitaces
8 " He =l ) Do
] c € > ¥
1 Lg b
L H '

H

Interpretacion clinica

Hospitas
}
B
it
ok
% 3
'

'

y 8

Andlisis en L 8D descentralizado

centros Y : Biblicteca de -
' 5 Loy q variantes genéticas !

c Secvenciacion
@’g L g 3 ' Catdlogo Unificadade , | |
o3 I | . % prusbas geneticas 7 | |

® 2
o8 S
3 < 3| '
S8 > Centros de ) 8 1 Anotacion fuentes
L reforencia ' 2| B0 centraizado ' conocimiento existentes
integrados [ ' e
1 3 ' i
g b B
w8 /,Q 18 ' ]
g8 [ { | b HE
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§E 1 ¥ — | &) HI
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"3 cenwcspéblicoso § & Deto 0o inmgrado informe de resultado 1 |
L privados |2 % %

ID Nombre Descripcion

Durante el analisis y anotacion de variantes, el profesional identifica

una variante genética significativa, ya sea novedosa o relevante para la

condicion del paciente. El profesional, un conjunto de profesionales o

un proceso automatizado desde los SSIl de las CCAA determina la

Registro de necesidad de almacenar esta variante en la Biblioteca y esta es
Variantes registrada en la misma.

SEGUIELEER Se registraran:

La autenticidad de este documento se puede comprobar en

https://gestiona.comunidad.madrid/csv
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e Variantes informadas patogénicas y probablemente
patogénicas.
e Opcionalmente curadas (durante la primera fase).

Actualizacion La base de datos centralizada consulta un conjunto especifico de
Ui EGEEER] fuentes de anotacion externas (como ClinVar, Ensembl, etc). Estas
informacion fuentes proporcionan informacion actualizada sobre las variantes. En
“LLGELEERES base a esta informacion las variantes se actualizan en la base de datos

variantes centralizada.

13
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oL 1= ER La Biblioteca es incorporada como una fuente de anotacion adicional
=[N en los pipelines de analisis genémico ejecutados en cada CCAA. De este
procesos de modo las CCAA acceden a informacion nacional actualizada, mejorando
1yl = 41,1 -8 |a interpretacion de variantes y asegurando que las decisiones clinicas
variantes se basen en un conocimiento mas completo y consensuado.

La autenticidad de este documento se puede comprobar en
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mediante el siguiente codigo seguro de verificacién:
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La biblioteca de variantes permite a genetistas y clinicos, incluso
Consulta

aquellos sin experiencia profunda en gendmica, realizar consultas ad-
manual dela
Biblioteca de

variantes

hoc para obtener informacion relevante sobre variantes genéticas
especificas. A través de una interfaz intuitiva, pueden buscar variantes
por criterios como el gen, la patologia asociada o el tipo de mutacion.

Cuando se identifica una variante patogénica en un paciente, el sistema
consulta la Biblioteca de Variantes Significativas para obtener

Enriquecimiento

informacion relevante, como datos clinicos, estudios previos vy
de informes . . ., . . ..
o recomendaciones. Esta informacion se integra en el informe genomico,
genémicos . - - . .
proporcionando un contexto adicional que facilita un diagnostico mas

preciso y decisiones clinicas mejor informadas.

El proyecto SIGenES no incluira el almacenamiento de ficheros VCF (Variant Call Files) ni la
ejecucion de pipelines de procesamiento para la obtencién y anotacion de estos ficheros. Estas
responsabilidades recaeran en las CCAA, quienes gestionaran la custodia de la informacion
genética y su procesamiento.

Se encuentra en fase de definicion el caso de uso destinado a resolucion de

discrepancias y establecimiento de consensos sobre la biblioteca de variantes. Este
caso de uso no deberia tener impacto directo en los procesos de licitacion y
desarrollo interno de los proyectos de las CCAA.

En los siguientes apartados se explicaran en mayor detalle los diferentes casos de uso descritos.

4.1.CASO 1: REGISTRO DE VARIANTES SIGNIFICATIVAS

Analisis genomico - Bloinformatica Tratamlento e integracion de datos

,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, Berfi Informe
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A= ==

= .

—

& 3
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o” £ | Secuenciacion ' t e ot ;

# Ty g ——
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integrados

La autenticidad de este documento se puede comprobar en
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Durante el proceso de analisis e informado gendmico, un profesional o grupo de profesionales,
detectan una variante con significancia (variante ya anotada). Esta variante individual es
notificada a la Biblioteca de Variantes para su indexacién, quedando disponible para consulta
por parte de otras CCAA:

¢ Comunicacion a través de integracion desde Sl gendmico de la CA.
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e (Carga masiva) Migracién desde una biblioteca de variantes interna preexistente.
e Comunicacidon manual a través de interfaz de usuario.

Fuera del alcance inicial. El proyecto de Biblioteca de Variantes no incluird el almacenamiento de
ficheros VCF (Variant Call Files) ni la ejecucion de pipelines de procesamiento para la obtencion
y anotacion de estos ficheros.

En la Biblioteca de Variantes se ejecutard un proceso de validacién previo a la publicacidon
(inicialmente de forma automatizada) para evitar duplicidades o errores y garantizar la
estandarizacion de la informacion:

- Chequeo de sintaxis, formato y control de duplicados. Datos y fichero en formato
correcto y campos requeridos presentes.

- Chequeo de discrepancias con respecto a la clasificacién de patogenicidad al comparar
por la informacidon compartida desde otras CCAA.

- Solicitud de informaciéon adicional / correcciones al solicitante para subsanar
deficiencias. Notificacion de registro o rechazo.

- Registro en la plataforma tras verificacién.

Se estd trabajando en una propuesta para el establecimiento de una estructura organizativa que
se ocupe, entre otros, de asegurar la calidad y coherencia de la informacidn persistida en la
Biblioteca de Variantes.

Para la comparticion de informacion sobre variantes significativas se basara en un conjunto de datos

acordado con las CCAA. Este conjunto de datos contiene dos conjuntos de datos:
e Datos compartidos por las CCAA.

e Datos que seran completados / enriquecidos por la propia biblioteca en el momento de
la recepcién mediante consulta a otras fuentes de datos externas.

Cabe destacar que no se trata de un proceso de anotacion masivo, puesto que estd restringido a
aquellas variantes individuales que hayan sido compartidas en cada proceso de integracion
lanzado desde una CCAA.

Los diferentes proveedores tecnoldgicos consultados indican que el horizonte mdximo de entre
500.000 y 1.000.000 de variantes.

La autenticidad de este documento se puede comprobar en

https://gestiona.comunidad.madrid/csv
mediante el siguiente codigo seguro de verificacion:

La Biblioteca de Variantes recogera la frecuencia alélica reportada por la CCAA vy realizara el
calculo de la prevalencia a nivel nacional. Este proceso esta pendiente definicion.

Durante el registro, teniendo en cuenta el calculo de frecuencias alélicas, serd necesario que la
Biblioteca detecte y gestione la posible aparicion de variantes duplicadas (asociadas a un mismo
paciente). Este proceso no es trivial teniendo en cuenta que se contempla incorporar
Unicamente una serie de datos minimos que podrian permitir realizar esta identificacién: fecha
nacimiento (afo y mes), etnia y localizacion geografica (probablemente a nivel de CCAA).
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4.2.CASO 2: ACTUALIZACION PROGRESIVA DE LA INFORMACION
ASOCIADA A LAS VARIANTES

o é.’GH

(
NCBI
- e

Proceso de validacion.

Revision y validacién: analizar las actualizaciones de la
informacién de las variantes. Las variantes actualizadas
son revisadas y validadas manual o automaticamente para
asegurar la calidad y consistencia de la informacién antes
de ser incorporadas de nuevo a la base de datos (este
Procesv pudria ejecutarse automaticamente).

La Biblioteca de Variantes consulta un conjunto especifico de fuentes de anotacion externas
comun para todas las CCAA (ClinVar, Ensembl, dbSNP, etc) con el fin de actualizar la informacion
asociada a cada variante. Este proceso no se define para actualizar la clasificacion clinica de
patogenicidad.

De forma general este proceso de actualizacion de la informacion sera realizado de forma
autonoma por el sistema y de forma periddica (esta periodicidad debe ser acordada).

El sistema dispondra de un buzdn (que incorporara un sistema de alertas) en el que se incluiran
aquellas variantes que sean actualizadas.

El flujo general seria el siguiente:

- Consulta a Fuentes Externas: la base de datos centralizada consulta a un conjunto
especifico de fuentes externas. Estas fuentes proporcionan informacion actualizada
sobre las variantes, incluyendo su relevancia clinica, asociaciones con enfermedades y
frecuencias poblacionales.

- Actualizacién de variantes: la informacion de las variantes se actualiza en la base de
datos centralizada. Este proceso no puede actualizar la clasificacion clinica, en cambio si
puede afadir nuevas evidencias cientificas relevantes.

- Validacion y actualizacidn: las variantes actualizadas son revisadas y validadas manual
o automaticamente para asegurar la calidad y consistencia de la informacion antes de
ser incorporadas de nuevo a la base de datos (este proceso podria ejecutarse
automaticamente).

Es importante diferenciar el proceso de actualizacion de datos propuesto para la Biblioteca de
Variantes de los procesos de anotacion ejecutados habitualmente en las CCAA:

17
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La autenticidad de este documento se puede comprobar en
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Ambito CCAA — Reanotacion de Variantes en origen

Las CCAA reanotaran localmente las variantes detectadas en sus muestras (en sus VCF),
utilizando las versiones mas recientes de bases como ClinVar, gnomAD, dbSNP, etc., con el fin
de actualizar el informe clinico de cada paciente o mejorar la interpretacion.

Caracteristicas:
e Agran escala, sobre todos los VCF.
e Involucra muchas variantes sin relevancia clinica inmediata.

e Se actualiza en funcion de nueva evidencia o versiones de anotadores.

Normalmente se ejecuta sobre infraestructuras HPC (cloud o on-premise) con pipelines
paralelos.

Ambito Biblioteca SNS — Actualizacién de Variantes Significativas

La Biblioteca de Variantes Nacional, al recibir una variante ya filtrada como significativa desde
una comunidad auténoma, complementara automaticamente la informacién de la variante con
informacién de fuentes externas (ClinVar, OMIM, gnomAD, etc.) para enriquecer su ficha y
asegurar que se consulta la informacidn mas actual y contextualizada.

Caracteristicas:
* Se aplica solo a variantes seleccionadas (no a muestras).
* Es puntual por variante.

* Puede actualizarse periddicamente, pero tiene foco en la consolidaciéon del
conocimiento sobre variantes Unicas.

Servicio backend (Rest APl o ETL) que consulte APIs externas y almacena resultados
internamente sin necesidad de infraestructuras HPC.

Resumen

La autenticidad de este documento se puede comprobar en

https://gestiona.comunidad.madrid/csv
mediante el siguiente codigo seguro de verificacion:

La reanotacion en origen, realizada por las CCAA, implica el reprocesamiento masivo de los VCF
individuales con el fin de aplicar el conocimiento actualizado a todas las variantes detectadas en
sus muestras, lo cual requiere infraestructuras de alta capacidad computacional. Por otro lado,
la actualizacién centralizada de la Biblioteca de Variantes Nacional consiste en enriquecer su
informacién con fuentes externas como ClinVar o gnomAD; es un proceso mucho mas ligero,
escalable y sostenible, que puede realizarse bajo demanda o periddicamente.
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4.3.CASO 3: CONSULTA DE LA BIBLIOTECA EN PROCESOS DE
ANOTACION DE VARIANTES

- B ] Tratamiento ¢ Integracién de datos
-———
B, e s { oome
| NGS ! genético esuiados .
| = 1 I I
2 | T | = £
Andisisen | B Qg ) " Bl 1 » Yo
cantros ] BD descentralizado | | = o = @
| 2| Secusnciecitn : % i |
[~} —— e ———— — —
o B 2 | . " . Y
ég i | I — : Interpretacién clinica "ﬂtlmm g 3 Fuentes
Centros de L g | T 7 . 3 I 1 '—'\
intogrados I @ 2 | B0 centralizado : o — L s I CinCGen
£ g f LT L
N ; — . . - 1 I
@ ¥ : Control y calidad [ 1 el
| g | =} X | 1
Sl - - BERE - TR =
aboratorios, otros | ; NCBI
contros pablicos o | Dato no integrado | = o e ! -
privados P < | \ 3 % 7

Los SSIl Gendmicos de las CCAA pueden integrar esta informacion en sus procesos de anotacion
gendmica de manera programatica. Esto se logra configurando sus pipelines de andlisis para
consultar automaticamente la Biblioteca como una fuente de anotacion adicional, similar a otras
bases de datos como Clinvar. Asi, durante el proceso de analisis, cualquier variante detectada se
compara con la informacién de la Biblioteca, permitiendo actualizar y enriquecer los informes
gendmicos con los datos mads recientes y relevantes proporcionados a nivel nacional.

La Biblioteca de Variantes se actualiza progresivamente con variantes aportadas por las CCAA.
Como se haindicado en el caso de uso anterior, la informacidn se actualiza de forma centralizada
y homogénea. A partir de aqui se contemplara:

1. Configuracidn de pipelines: las CCAA ajustan sus pipelines de analisis genédmico para
consultar automaticamente esta Biblioteca como fuente de anotacion, similar a bases
de datos como Clinvar.

2. Consulta Programatica: durante el analisis realizado en las CCAA, las variantes
detectadas son comparadas con la Biblioteca, incorporando informacién actualizada y
enriquecida durante este proceso de analisis.

4.4.CASO 4: CONSULTA AD-HOC DE LA BIBLIOTECA

Anilisis genémico - Bioinformdtica Tratamiento e integracién de datos

Datos qudos
¥
i

Anélisis en i
centros ; BO doscentralizado | |
: ,
Secuanciacibn
G" I &

CRE ' : - Fuentes externas
Cantros de : FASTQ 1 I ' ] (TN
referancia ! 8| ap s 3 ok

Poalis cantraiz NG
integrados big : | PR - 1 1 C_;lm
| 3 > | I
L]
|'?g His “ £ I 1 dG
— i £ = I ]
= = <
Laboratarios, otros | I 1 > NeBl
centros piblicos 0 | o Dato no integrado \ ) -
< |
ficuie I.. - - = - - - - - -

19

La autenticidad de este documento se puede comprobar en

https://gestiona.comunidad.madrid/csv
mediante el siguiente codigo seguro de verificacion:



. o . Plan de Recuperacion, Fiﬂﬂl"C_iadODOF .
Definicion de la Biblioteca de Variantes. T‘ Transformacién ja linisn Eurpes {e L )
y¥ Resiliencia NexiGenerationEU o
Un facultativo no experto (Historia Clinica) o un genetista (SSIl Gendmicos de las CCAA) puede
realizar consultas manuales a la Biblioteca de Variantes para obtener informacién detallada
sobre una variante especifica. A través de una interfaz accesible, el usuario puede buscar
variantes por identificadores clave, como el gen afectado o el tipo de patogenicidad. La
Biblioteca proporciona detalles actualizados, permitiendo al clinico interpretar mejor la

relevancia clinica de la variante en el contexto del paciente.

1. Acceso. El facultativo o genetista accede a la interfaz de consulta de la Biblioteca de
Variantes Significativas.

2. Busqueda. El usuario introduce criterios de busqueda, como el gen, tipo de variante o
su patogenicidad.

3. Resultados e Interpretacion. La Biblioteca devuelve informacidn relevante y actualizada
sobre la variante, que el usuario revisa e integra en la evaluacién clinica del paciente.

4.5.CASO 5: ENRIQUECIMIENTO DE INFORMES GENOMICOS

gené - matica Tratamiento e integracién de datos Resultado
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La Biblioteca de Variantes permite obtener informacidon especifica sobre las variantes
detectadas en un estudio gendmico de un paciente concreto. Esta informacién detallada, que
incluye datos clinicos y de relevancia médica, puede ser facilmente incorporada en los informes
gendmicos generados por las CCAA, enriqueciendo el andlisis y ayudando a proporcionar una
interpretacion mas completa y precisa en el contexto del paciente.

1. Deteccidn de Variantes. Se identifican variantes en el estudio gendmico de un paciente

La autenticidad de este documento se puede comprobar en

https://gestiona.comunidad.madrid/csv
mediante el siguiente codigo seguro de verificacion:

concreto.

2. Consulta alaBiblioteca. Se consulta la Biblioteca de Variantes para obtener informacién
especifica sobre estas variantes.

3. Incorporacion en el Informe. La informacién obtenida de la Biblioteca puede ser
integrada en los informes gendmicos generados por las CCAA, proporcionando un
analisis enriquecido y contextualizado.

Este caso de uso no plantea una integracion directa con la HCE. Cabe recordar que la Biblioteca
de Variantes no incorporard informacion sobre pacientes concretos (informacién anonimizada).
Por tanto, este caso de uso plantea Unicamente la posibilidad de que un profesional pueda
consultar informacion sobre variantes concretas en caso de que quiera incorporar mas detalle
sobre las variantes incorporadas en el informe gendmico. Este proceso se realizaria de forma
manual.
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5. MODELO DE DATOS

El sistema implementara un modelo de datos disefiado para facilitar la incorporacion progresiva de informacion
a la Biblioteca de Variantes de una manera estandarizada.

En esta primera fase, se espera que las Comunidades Autonomas compartan principalmente
datos relacionados con variantes patogénicas y probablemente patogénicas asociadas al
cancer hereditario, alineandose con los criterios establecidos en el proyecto. Sin embargo, la
estructura flexible del modelo permitira su expansion futura para abarcar otras patologias y
areas de investigacion a medida que avance el proyecto.

5.1. ESTANDARIZACION Y NORMALIZACION

La informacion que se vaya a almacenar debera cumplir con determinados criterios de
estandarizacién y normalizacién, basados en ontologias y estandares de codificacion para
asegurar la representacion precisa de términos y conceptos relacionados con la informacion
genodmica, clinica y fenotipica. El modelo de datos debera ser compatible con la codificacion
definida para cada campo y entidad de la Biblioteca de Variantes y que podra incluir, entre otros,

los siguientes estandares, ontologias o fuentes de informacion: CIE-10-ES, ORPHA, OMIM,
SNOMED-CT, MONDO, HGVS, HPO, HGNC, Ensembl, NCBI Gene, ISCN, GA4GH VRS, VPO, LOINC,
ACMG o Sequence Ontology.

Estandares/Ontologia/Fuentes de informacién

Nombre Descripcién

HGVS
e s 2 Nomenclatura estandar para describir variantes genéticas.

Society)
HPO Ontologia para describir y codificar fenotipos humanos de forma
T A s e --))  estructurada.
VPO Ontologia de fenotipos para describir caracteristicas observables

(Variation Ontology) en variantes.

La autenticidad de este documento se puede comprobar en

https://gestiona.comunidad.madrid/csv
mediante el siguiente codigo seguro de verificacién:

MONDO Ontologia unificada para la representacion de enfermedades de

(Mondo Disease Ontology) distintas fuentes.

ORPHA Se utiliza para la identificacion, clasificacion y normalizacion de
(Orphanet) enfermedades raras y heredables.
LOINC Estandar para codificar pruebas de laboratorio y observaciones
(Logical Observation o
) clinicas.
Identifiers Names and Codes)
CIE-10-ES Adaptacion espafiola de la Clasificacion Internacional de

(ol e ey Enfermedades. Se emplea para la codificacion de diagnosticos
Enfermedades) medicos.

Recomendaciones para la interpretacion y clasificacion de

ACMG

variantes genéticas (American College of Medical Genetics).
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Ontologia para describir las caracteristicas y elementos de

Sequence Ontology

secuencias genomicas

La autenticidad de este documento se puede comprobar en

https://gestiona.comunidad.madrid/csv
mediante el siguiente codigo seguro de verificacién:
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SNOMED-CT

(Systematized Nomenclature

Ontologia clinica para codificar conceptos médicos y facilitar
interoperabilidad.

of Medicine Clinical Terms)

OMIN

(Ontology for Medical
Information)

Catalogo de genesy fenotipos asociados a enfermedades
genéticas humanas.

GAAGH VRS Estandar para representar y compartir variantes genomicas de

forma interoperable.

Nomenclatura estandar para describir cariotipos y anomalias
cromosomicas.

Repositorio de datos sobre genes, funciones y localizacion

NCBI Gene ..
genomica.

Base de datos gendmica que proporciona informacion sobre

Ensembl . .
genes, secuencias y variantes.

Asignacion oficial de nombres y simbolos a los genes humanos.

Actualmente el modelo de datos todavia se encuentra en proceso de validacién
de forma colaborativa con las CCAA, para garantizar asi que se cumpla con los

requisitos y estandares establecidos. Esta definicién es, por tanto, preliminar,
pero permite trasladar el enfoque y requisitos generales en materia de
comparticion de datos y estandarizacion que las CCAA deberan tener en cuenta.

5.2.ENTIDADES DEL MODELO DE DATOS

En una primera fase el modelo contemplara, al menos, la incorporacion de las siguientes
entidades: diagnéstico-enfermedad, descriptor del gen, descriptor de la variante, clasificacién
ACMG de patogenicidad, consecuencia funcional, datos pseudo-anonimizados y datos de
peticion y de la muestra.

La autenticidad de este documento se puede comprobar en

https://gestiona.comunidad.madrid/csv
mediante el siguiente codigo seguro de verificacién:

Toda la informacion almacenada debera estar anonimizada (pendiente de determinar como
proceder con los campos incluidos en la entidad datos pseduo-anonimizados), garantizando que
los datos personales no puedan ser identificados directamente, cumpliendo con las normativas
de privacidad y proteccion de datos aplicables en cada Caso de Uso.

El modelo actual, refleja un modelo de datos a nivel conceptual. No esta al 100% cerrado, pero
si con un grado de avance considerable. Para la procedencia de este conjunto de datos, se han
identificado dos posibles tipos de fuente:

1. Informacién que debera provenir de las CCAA: estos campos seran reportados por las
diferentes CCAA. No todos los campos provenientes de las CCAA seran obligatorios. A
continuacion, se presenta el listado de campos identificados, hasta el momento, que
provendrian de las CCAA:
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Entidad Campo
Diagnéstico/Enfermedad | Diagnostico/Enfermedad
Sintomas de enfermedad

Id de la variante (id_gen + id_variante)

Descriptor del gen Descripcion del gen

Descripcion de la variante
Descriptor de la variante
VRS alelo alternativo de secuencia (ALT)

Clasificacion ACMG Clasificacion de la variante (ACMG)

Fecha de nacimiento (afio/mes) (Pendiente de

validar)
Datos

L. Sexo (Pendiente de validar)
pseudoanonimizados

Etnia (Pendiente de validar)
Localizacion geografica (Pendiente de validar)
Objetivo del estudio

Datos de peticion Sospecha clinica

Metodologia

Datos de muestra Tipo de muestra

NextGenerationEU

Obligatoriedad
Requerido
Requerido
Requerido
Recomendado

Recomendado

Requerido

Requerido
Requerido

Recomendado
Recomendado
Recomendado
Recomendado
Recomendado

Requerido

Requerido

2. Informacién que se autocompletara por la Biblioteca de Variantes: estos campos seran

auto cumplimentados por la propia Biblioteca de Variantes tras consultar a fuentes

externas o a la propia Biblioteca, partiendo de la informacion aportada por las CCAA.

por las diferentes CCAA.

Se puede consultar de manera detallada la informacion en el documento Excel del Modelo de

Datos de la Biblioteca de Variantes que se ha trabajado con los referentes del grupo funcional

del proyecto SIGenES y que se adjunta con el presente documento.

A continuacion, presentamos, de forma resumida y en formato de tablas, las diferentes

entidades y campos que conforman el modelo de datos. Ademas, asociada a cada campo, se

proporciona la codificacion o fuente del dato principal y complementaria que se ha

determinado, de forma preliminar, desde el grupo de trabajo de estandarizacion. Diferenciamos

la informacion que aportaria la CA de la que se autocompleta por la Biblioteca de Variantes,

mediante el cddigo de colores proporcionado en la leyenda, asi como la determinacion de si el

contenido esta pendiente de validar.:

Informacion a aportar por las CCAA
Campo autocompletado por la Biblioteca

Pendiente de validar
Contenido validado
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Diagnostico / Enfermedad

Entidad que recoge informacion relativa a un diagnostico/enfermedad relacionada con una variante.

Codificacion Codificacion complementaria /
principal / Fuente del dato Fuente del dato complementaria
Diagnéstico/Enfermedad CIE-10-ES, ORPHA, OMIM SNOMED-CT, MONDO

Campo

Sintomas de enfermedad HPO CIE-10-ES, SNOMED-CT, MONDO
id_variante HGVS ISCN, GA4GH VRS
Descripcion de interpretacion NCBI
genémica
Descripcién de interpretacion de NCBI
variantes
NCBI
Estado de Interpretacion (Codificacion utilizada en

Clingen/Clinvar)

Descriptor del Gen
Entidad que recoge los datos asociados al Gen a nivel descriptivo.

Codificacion Codificacion complementaria / Fuente
principal / Fuente del dato del dato complementaria
Simbolo HGNC NA

Campo

Nombre del gen HGNC NA

Identificador del gen HGNC NCBI Gene, Ensembl, OMIM, etc.
Anotacion NCBI Gene Ensembl, OMIM, etc.
Cromosoma HGNC NCBI Gene, Ensembl, OMIM, etc.
Orientacion HGNC NCBI Gene, Ensembl, OMIM, etc.
xrefs (Referencias cruzadas) OElEELe B
OMIM, etc.
Descripcion del gen

Simbolos alternativos HGNC NA

Nombres alternativos HGNC NA
Identificadores alternativos HGNC NCBI Gene, Ensembl, OMIM, etc.

Descriptor de la variante
Entidad que recoge los datos asociados a la entidad Variante a nivel descriptivo.

Codificacion Codificacion complementaria /
principal / Fuente deldato = Fuente del dato complementaria

Campo

ID de la variante (id_gen + id_variante) HGVS ISCN, GA4GH VRS
o OMIM, Sequence Ontology,
Contexto génico NCBI GA4GH. HGVS

Coordenadas genémicas HGVS Sequence Ontology

Tipo de variante B s TerEE GA4GH VRS

Ontology, Ensembl
Frecuencia poblacional del alelo Poblacién + Porcentaje CsSvs
Descripcion

VRS del alelo de referencia GA4GH SEELERO A By

Phenopackets

VRS alelo alternativo de secuencia (ALT) VRS (GA4GH)
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actualizaciones de la Biblioteca) HGVS, OMIN

Consecuencia funcional

Entidad que representa la consecuencia funcional (Ensembl VEP) para las variantes usando términos del
Sequence Ontology (SO). Puede simplificarse como parte de OntologyClass.

Campo Codificacion principal / Fuente del dato
Tipo de impacto Sequence Ontology (NCBI), Ensembl
Grado del impacto Ensembl

Clasificacion ACMG

Entidad que recoge la clasificacion mediante criterios ACMG de tipo de variante segun patogenicidad. (VPP,
VP, VSI, VPB y VB)

Campo Codificacion principal / Fuente del dato

Clasificacion de la variante

Datos pseudoanonimizados
Entidad que recoge los datos relacionados de forma pseudo-anonimizada de un paciente: fecha de nacimiento,
etnia y localizacion geografica.
Codificacion
principal/Fuente del dato
Fecha de nacimiento (Pendiente de validar) Alineacion CMDIC
Sexo (Pendiente de validar)
Etnia (Pendiente de validar) SNOMED-CT
Localizacion geografica (Pendiente de validar) ISO 3166-2ES

Datos de peticion
Entidad que recoge los datos relacionados con la peticién de una prueba genética asociada a la inclusion de la
variante.
Codificacion
principal/Fuente del dato
SNOMED-CT
(Alineado con las directrices del Catalogo D.G. Cartera)

Campo

La autenticidad de este documento se puede comprobar en

https://gestiona.comunidad.madrid/csv
mediante el siguiente codigo seguro de verificacién:

Objetivo del estudio

Sospecha clinica
SNOMED-CT. LOINC

Metodologia
9 (Alineado con las directrices del Catalogo D.G. Cartera)

Muestra
Entidad que recoge los datos asociados al origen de una muestra.
Codificacion
principal/Fuente del dato

SNOMED-CT. LOINC
(Alineado con las directrices del Catalogo D.G. Cartera)

Campo

Tipo de muestra

Esta definicion de modelo de datos conceptual permite a las CCAA orientar sus
proyectos identificando el conjunto de informacion potencial a compartir con la
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Biblioteca de Variantes. En el caso de las variantes curadas, se encuentra en
proceso de definicidon los niveles de agregacién para permitir el envio a la
biblioteca a modo de registro Unico (variante tedrica que define el consenso
autondmico para la clasificacidn de la misma).

La autenticidad de este documento se puede comprobar en

https://gestiona.comunidad.madrid/csv
mediante el siguiente codigo seguro de verificacion:
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L o . Plan de Recuperacion, Financiado por .
Definicion de la Biblioteca de Variantes. Transformacién la Unién Europea g& g e i

W v Resiliencia NexiGenerationEU

Bila

5.3. CODIFICACION DE INFORMACION DEL MODELO DE DATOS

La Subdireccidn General de Informacion Sanitaria (SGIS), que forma parte del grupo de trabajo
de estandarizacidn de SiGenEs, ha participado en las sesiones de identificacion y definicién de la
codificacion a utilizar dentro de la Biblioteca de Variantes, para almacenar la informacién
gendmica.

Por su parte trasladan que en el servidor terminolégico ya disponen de mapeos entre CIE-10,
SNOMED-CT y ORPHA, que son algunos de los estdandares identificados para la codificacién de
los campos de la Biblioteca.

Actualmente, se esta trabajando en la integracidn como recurso terminoldgico de OMIM, HPO
y MONDO. Para ello, se estan identificando referentes en la evaluacidn de su uso y aplicacion.

5.4. CODIFICACION DEL CATALOGO DE PRUEBAS GENETICAS Y
GENOMICAS

Desde la Subdireccién General de Cartera de Servicios del S.N.S. y Fondos de Compensacion se
esta trabajando para establecer una codificacidon de pruebas genéticas y gendmicas comun para
todo el catdlogo que facilite su alineacién con los sistemas de codificacidn utilizados en las CCAA
y, de esta forma, facilite el seguimiento de la implantacidn de las pruebas del catdlogo a lo largo
del territorio nacional.

Esta linea de trabajo ha comenzado con una evaluacién inicial con algunas CCAA que ya disponen
de algun sistema de codificacion de pruebas, con el fin de explorar y entender las diferentes
posibilidades que existen.

La autenticidad de este documento se puede comprobar en

https://gestiona.comunidad.madrid/csv
mediante el siguiente codigo seguro de verificacion:
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6. INTEROPERABILIDAD

Desde el punto de vista del intercambio de la informacion, la identificacion de una estrategia de
interoperabilidad y la seleccion de los estandares de aplicacion son aspectos clave. Se hace
necesario encontrar una solucion estandarizada para ese intercambio de informacién entre
todas las CCAA y el nodo central, de modo que el envio y recepcion de los datos gendmicos sea
confeccionado e interpretado de la misma manera por todos los interlocutores.

La Biblioteca de Variantes se encuentra en proceso de definicién, pero los sistemas de
informacion gendmicos de las CCAA deberan intercambiar informacion con la Biblioteca en base
a los siguientes estandares de interoperabilidad (definicion preliminar).

.| consultadelaBibliotecade
Envio de variantes .
Variantes

Phenopackets (JSON) /
Phenopackets (JSON) / GA4GH VRS GAA4GH VRS (JSON) /
(JSON) / GA4GH VA-Spec GA4GH Beacon/
VCF

Ademas, existe la posibilidad de poner definir estructuras JSON con formato propietario de la
Biblioteca SIGenES, basado en el conjunto de datos del modelo conceptual de la Biblioteca de
Variantes, en caso de que los estandares antes definidos no se adapten por completo a las
necesidades del proyecto, aunque lo mas probable es que la interoperabilidad se base en los
estandares antes citados.
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La autenticidad de este documento se puede comprobar en

https://gestiona.comunidad.madrid/csv
mediante el siguiente cédigo seguro de verificacion:
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