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PLIEGO DE PRESCRIPCIONES TECNICAS (PPT) PARA EL CONTRATO DE
SERVICIO DE GENOTIPADO DE GENOMA COMPLETO PARA EL
PROYECTO DE INVESTIGACION PMP21/00051, A ADJUDICAR POR LA
FUNDACION PARA LA INVESTIGACION BIOMEDICA DEL HOSPITAL
GREGORIO MARANON, MEDIANTE PROCEDIMIENTO ABIERTO CON
PLURALIDAD DE CRITERIOS.

EXPEDIENTE: FIBHGM PA 06-2026.

1. OBJETO DE LA CONTRATACION:

Este contrato tiene por objeto la contratacion de un servicio de genotipado de genoma
completo en 2496 muestras de sangre de pacientes con Trastorno del Espectro Autista
(TEA) y sus progenitores para la consecucion de los objetivos del proyecto PMP21/00051
cuyo titulo es “Estudio integral de variaciéon genética y molecular de una cohorte
espafiola de autismo y disefio de algoritmos de diagndstico genético y de biotipos
terapéuticos. Cohorte ESTEA”, donde la Investigadora Principal (IP) es la Dra. Mara
Parellada Redondo, del Servicio de Psiquiatria del Hospital Gregorio Marafién. Dicho
gasto se financiara con cargo al proyecto de investigacién con expediente nimero
PMP21/00051 con financiacion del Instituto de Salud Carlos Il (ISCIll) y con
cofinanciacion de la Unién Europea dentro del Plan de Recuperacion,
Transformacion y Resiliencia (PRTR)-Next Generation.

El proyecto PMP21/00051 pretende abordar la gran heterogeneidad clinica y biol6gica
del Trastorno del Espectro Autista (TEA). Aunque los avances genéticos permiten
diagnosticar entre el 15-30 % de los casos, todavia no existen biomarcadores validados
que permitan diagnosticar o identificar subgrupos bioldgicos de esta enfermedad. Esto
dificulta avanzar hacia una Medicina de Precision y Personalizada en TEA.

El adjudicatario realizara el servicio de genotipado de genoma completo en 2496
muestras de sangre de pacientes con Trastorno del Espectro Autista (TEA) y sus
progenitores.

2. ESPECIFICACIONES TECNICAS.

El adjudicatario debera realizar las siguientes fases del flujo experimental, cumpliendo
de forma estricta los siguientes requisitos técnicos:

1. Extraccion de ADN. Extraccién estandarizada de ADN gendmico a partir de
muestras de sangre periférica de pacientes y progenitores de una cohorte
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espafiola de autismo (cohorte ESTEA), sobre un total estimado de 2496
muestras. El adjudicatario deber4d emplear procedimientos validados y
estandarizados que garanticen la obtencién de ADN gendmico con calidad,
pureza e integridad suficientes para su posterior utilizacibn en ensayos de
genotipado de genoma completo. Asimismo, debera garantizarse la correcta
identificacion y trazabilidad de todas las muestras durante todo el proceso.

Cuantificacion y normalizacién de ADN. Tras la extraccion, el adjudicatario
debera realizar la cuantificacion del ADN mediante métodos adecuados para
este tipo de andlisis, asi como su evaluacion basica de calidad. Posteriormente,
debera llevar a cabo la normalizacion de las muestras a la concentracion y
condiciones requeridas por la plataforma de genotipado utilizada,
garantizando una homogeneidad suficiente entre muestras que permita el
correcto desarrollo del proceso experimental.

Genotipado de genoma completo. Genotipado de genoma completo mediante
Axiom Spain Biobank Array o plataforma de genotipado técnicamente
equivalente o suficientemente similar, siempre que permita garantizar la
comparabilidad e integracion de los datos con los previamente generados en la
cohorte ESTEA.

La referencia a Axiom Spain Biobank Array responde a razones de
homogeneidad técnica y validez cientifica del estudio, dado que parte de la
cohorte ESTEA ya fue genotipada previamente con dicho array en el marco de
proyectos anteriores. En consecuencia, resulta necesario utilizar la misma
plataforma, o bien otra plataforma con caracteristicas técnicas suficientemente
similares o equivalente, con el fin de minimizar sesgos sisteméaticos derivados
del uso de arrays distintos y facilitar asi la integracién conjunta de todos los datos
de genotipado en andlisis posteriores. A estos efectos, se considerara plataforma
técnicamente equivalente o suficientemente similar aquella que cumpla, al
menos, los siguientes requisitos:

Cobertura genémica y densidad de marcadores comparable

Representacion adecuada de variantes genéticas comunes relevantes en
poblacion europea y, preferentemente, en poblacion espafiola

En base a lo anterior, compatibilidad técnica y analitica suficiente para la
integracion con datos previamente obtenidos mediante Axiom Spain Biobank
Array.

El adjudicatario debera aplicar, ademds, los controles de calidad habituales del
proceso de genotipado, incluyendo la verificacion de la calidad global de las
muestras procesadas y de los datos obtenidos, de acuerdo con los estandares
técnicos comunmente aceptados para este tipo de estudios.

Devolucion de datos de genotipado. Devolucion de los archivos de genotipado
con toda la informacion necesaria para su utilizacién en el marco del proyecto de
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investigacion. La entrega deberd incluir, al menos, los archivos brutos y/o
procesados generados por la plataforma de genotipado, la informacion de
anotacion de marcadores, los identificadores de muestra correspondientes y la
documentacién técnica o informes de control de calidad asociados al proceso,
en formatos estandar que permitan su analisis posterior por el equipo
investigador.

Los objetivos especificos de este servicio son:

- Caracterizar perfiles poligénicos diferenciados de TEA dentro de la cohorte
ESTEA.

- Facilitar la integraciéon de diferentes datos biolégicos y clinicos para la
caracterizacion de la cohorte estudiada para identificar subtipos biolégicos
(biotipos) dentro del TEA.

- Contribuir a la generacién de un dataset estandarizado y de gran tamafio que
contribuird al desarrollo de modelos bioinformaticos y estadisticos para la
estratificacion de pacientes.

- Permitir avanzar hacia un enfoque clinico més personalizado, més alla del
modelo uniformizado actualmente predominante en TEA.

- Endefinitiva, la obtencién de la informacién de genotipado mediante este servicio
es un componente adicional critico para cumplir los objetivos del proyecto y para
generar conocimiento traslacional que pueda mejorar la toma de decisiones
diagnésticas y terapéuticas en TEA.

Entregables vy otras especificaciones:

El adjudicatario debera entregar datos de genotipado descargables con toda la
informacién necesaria para su andlisis en el marco del proyecto, incluyendo los
archivos de datos generados, la informacion de anotacién disponible, la
identificacion de las muestras procesadas y la documentacion técnica e informes
basicos de control de calidad que deban ser tenidos en cuenta para su correcta
utilizacion.

En el desarrollo de los trabajos, el adjudicatario debera presentar aquellos informes,
documentos y resto de entregables que sean necesarios, acreditativos de la ejecucion
del servicio.

PLAZO DE EJECUCION.

Total: la vigencia del contrato comenzara al dia siguiente de su formalizacion y tendra
una duracion maxima de DOS (2) meses, siendo el plazo méximo para realizar todos
los trabajos y determinaciones y entregar los resultados de DOS (2) meses a partir de
la firma de contrato.
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Parciales: conforme al programa de trabajo acordado por las partes.

Prérroga: No se prevén prérrogas.

Duracion méxima del contrato incluidas las prorrogas: DOS (2) meses.

3. LUGAR DE EJECUCION DE LA PRESTACION.

El servicio a contratar se realizara en las instalaciones del adjudicatario.

4. LEGISLACION

El servicio objeto del presente contrato debera cumplir con la legislacién vigente que

sea de aplicacion.

En la ejecucion del contrato se aplicaran criterios de sostenibilidad y proteccion
ambiental, en concreto se implantaran medidas de reduccién de los consumos de
suministros que sean necesarios en la ejecucién de los servicios, aplicando, en la
medida de lo posible, medidas de eficiencia energética y reduccion del consumo y uso

del papel.

En Madrid, a 17 de marzo de 2026.

LA INVESTIGADORA PRINCIPAL (IP)

Firmado digitalment
PARELLADA PARELLADA REDONDG
REDONDO MARIA MARIA JOSE - 51391673)

JOSE -51391673)J Fecha: 2026.03.19

09:05:14 +01'00'

Fdo: Mara Parellada Redondo
Servicio de Psiquiatria
Hospital Gregorio Marafién
IP del proyecto PMP21/00051

CONFORME:
EL ADJUDICATARIO EL ORGANO DE CONTRATACION
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