Priloha ¢. 1A Opis predmetu zakazky

Predmetom zakazky je dodavka diagnostik, reagencii a spotrebného materialu pre geneticku diagnostiku
leukémii, lymfomov, hereditarnych nadorovych syndromov a somatickych mutacii solidnych nadorov
metdédami masivneho paralelného sekvenovania (NGS) na 4 roky prostrednictvom objednavok (na
zaklade uzatvorenej ramcovej dohody).

VSeobecné poziadavky na dodavku diagnostického a spotrebného materialu vratane najmu
pristroja:

e Pocet vySetreni: 2500/rok,

e Diagnostické sety musia zahffiat’ kity pre samostatni NGS analyzu somatickych vzoriek; t.j.
leukémii, lymféomov a solidnych nadorov a germinalnych vzoriek t.j. hereditarnych nadorovych
syndromov, podla potrieb objednavatel’a/zadavatel’a;

e Diagnostické kity pre leukémie, lymfomy a hereditarne nadorové syndromy musia umoznovat
DNA detekciu jednonukleotidovych variantov (single nucleotid variants = SNVs), variantov pre
inzercie a delécie (InDels) a varianty poctu kopii (copie number variants = CNVs) v somatickych i
germinalnych vzorkach;

e Diagnosticky kit/kity pre solidne nadory musi/musia umoziiovatt DNA detekciu
jednonukleotidovych variantov (single nucleotid variants = SNVs), variantov pre inzercie a delécie
(InDels) a varianty poctu kopii (copie number variants = CNVs), RNA detekciu mutécii a génovych
fazii v somatickych vzorkach;

e Priprava NGS kniznic panelov pre leukémie asolidne nadory musi vyuzivat Specifické a
univerzalne primery na presnu, komplexnu a Gplna detekciu variantov;

e Na pripravu NGS kniznic leukémii a solidnych nadorov a néslednom vyhodnoteni dat musia byt
Standardne pouzivané molekularne barkody (Molecular barcodes - MBCs)

e Kity na vySetrenie DNA variantov pre leukémie a solidne nddory musia byt kompatibilné s DNA a
RNA izolovanou z tekutych biopsii ako aj tkaniv solidnych nadorov v nativnej a fixovanej forme
(FFPE) a musi spiiiat’ poziadavku rozsahu vstupného mnozstva DNA 10 — 250 ng na reakciu;

o Génové fuzie solidnych nadorov musia byt’ detegované na trovni RNA;

e Kity na detekciu génovych fuzii musia byt schopné detegovat’ a identifikovat’ fuzie so zndmym aj
neznamym fuznym partnerom;

e Priprava NGS kniZnic panelov hereditarnych nadorov a lymfomov musi vyuzivat cielené Specifické
proby, musi byt flexibilnd s moznostou vyuzivania roznych adaptérov a indexov, kompatibilnych
s r6znymi NGS analyzatormi;

e Kity pre hereditarne nadory a lymfomy musia byt doddvané kompletne, priprava kniznice, adaptéry,
indexy, PCR amplifikaény mix, target Specifické proby, reagencie na cistenie kniZnic po
hybridizacii, post hybridiza¢ny amplifika¢ny mix;

e Kity pre vSetky uvedené skupiny vySetreni musia obsahovat’ panely s moznostou tprav podla
potreby klinickej praxe (napriklad pomocou tzv spike-in);

e Vsetky pontkané kity musia byt’ vzdjomne kombinovate'né v jednom sekvenacnom behu;

e Vyhladovo je mozné napojenie diagnostickych eseji na automatizovanu pripravu vzoriek;

Stcastou dodavky je aj prenajom nového nepouzitého stolového analyzatorov pre masivne paralelné
sekvenovanie, jeho inStalacia na pracovisku, zaskolenie personalu, udrzba a servis. K pristroju
pozadujeme dolozit’ technick Specifikaciu a certifikat. Pristroj musi byt dodany kompletny, schopny
prevadzky. Dodavatel zabezpeCuje plni kompatibilitu sekvenatora, sekvenaénych reagencii
a diagnostickych kitov.



Zakladné poZiadavky pristroja:

Otvorena platforma s flexibilnymi moznostami vyberu DNA/RNA kniZznic a multiparalelného
sekvenovania DNA, alebo cDNA kniZnic;

Siroka Skala aplikacii vratane moznosti sekvenovania celého exomu (WES) a transkriptomiky
(RNA-Seq);

moznost’ paralelného spustenia dvoch nezavislych behov s odliSnymi parametrami, s réznym ¢asom
zahgjenia, alebo spustenia druhého behu pri uz prebiehajiicej sekvenacii;

moznost’ upgrade dodaného sekvenatora na verziu s vy§Sou sekvenacnou kapacitou;

vyhodou je moznost’ upgrade sekvenatora na verziu umoziujucu vykonavat’ multicytoprofilovanie;
Stucastou systému musi byt integrovand operacnd riadiaca jednotka s SW zaistujicim chod
pristroja a spracovanie primarnych dat;

sucastou sekvenatora je garantovana zabezpecend cloudova vypoctova platforma so servermi na
tizemi EU s okamzitym pristupom poskytovatela cloudu k diagnostike riesenia pripadnych
problémov (interné kyberbezpecnostné pravidla a pravidla ukladania a zalohy dat), ako aj ich
prepojenie so softvérmi pre bioinformaticku analyzu.

Cloud musi obsahovat’ nasledujuce bioinformatické nastroje: bezpeéné a Sifrované zdiel'anie NGS
behov, demultiplexing, automatické trimovanie adaptérov na konci sekvenacie, automatické
generovanie FASTQ suborov bezprostredne po dokonceni sekvenaéného behu, vytvorenie
sekvenacného experimentu, grafické rozhranie na generovanie QC reportov vo formate HTML,
umoziyjuci prehladnt kontrolu kvality dat pracovnikom laboratoria bez nutnosti zasahu
bioinformatika

Bioinformaticka analyza ziskanych dat musi byt zahrnutéd v cene dodavanych kitov spolu s cloudovym
uloziskom dat, datové stibory musia byt do softvérov nacitané vo forme fastq suborov, spracovanie dat
musi byt umoznené viacerymi uzivateI'mi (asponi 5 uzivatelov).

Zakladné poZiadavky na Software pre bioinformaticka analyzu leukémii a vzoriek solidnych

nadorov:

e Bioinformaticka analyza na somatické vzorky musi byt vyvinuta vzajomne jednym vyrobcom;

o musi pokryvat primarne kroky terciarnej analyzy (napr. anotacia z Ensembl Variant Effect
Predictor (VEP) a ClinVar);

e Software musi umoziovat’ zobrazenie Statistiky Citani vSetkych, ale aj unikatnych fragmentov
— pocet fragmentov, pocet mapovanych fragmentov, percento fragmentov, prejdenych
alignment filtrom, percento on-target fragmentov a d’alej statistiky DNA a RNA readov;

e Software musi zobrazovat’ deduplikaény pomer a priemerné dizky DNA resp. RNA fragmentov
kazdej vzorky;

e Software musi umoznovat detekciu fuzii, identifikaciu exon skipping udalosti a d’alSich
Strukturalnych prestavieb, identifikaciu mutacii typu jednonukleotidovych polymorfizmov
(SNP), inzercii/delecii (indels) az do dizky ~30 bp, stanovenie relativnej trovne expresie a ich
imbalancii, identifikacie relativneho narastu/straty poctu kopii (CNV) a identifikaciu
mikrosatelitnej nestability (MSI) v cielovych oblastiach a celkovej mutacnej naloze (TMB);

e Software musi umoznovat’ vizualizaciu ¢itani podporujucich breakpoint a najdenu fuziu na
overenie presnosti detekcie najdenych fuzii

Ziakladné poZiadavky na Software pre bioinformaticku analyzu hereditarnych nadorov a

lymfémov:

e Bioinformaticka analyza musi zahfiat’ sekundarnu aj terciarnu analyzu;

e Software musi umoznovat’ aj analyzu dat cielenych panelov, exémov, genomov aCGH arrays
s poskytujicou podporou diagnozy a terapeutickych rozhodnuti;



Software musi umoznovat’ moznost’ automatického nahratia dat zo sekvenatora, automatizacia
spustenia analyzy, prepojenie s LIMS systémom;

musi umoziovat’ nastavenie filtrov a reportov podla potrieb laboratéria a vytvaranie vlastnej
stikromnej databazy variantov pre Gcely sledovania predoslych hodnotenti;

umoznuje automaticku klasifikaciu variantov zalozeni na ACMG/ClinGen;

umoziuje anotaciu pomocou zdrojov ClinVar, gnomAD V4, OMIM,;

vyuziva na integraciu skorovania REVEL, CI-SpliceAl;

SW musi zabezpecit' presnti detekciu variantov podla Tl'udského referenéného genéomu
Hg19/Hg38;

SW musi zabezpecit’ update zdrojovych databaz na mesacnej baze a ma funkciu upozornenia
(GenomeAlert), ktory v pripade zmien v hodnoteni variantov zabezpeci reanalyzu pripadov na
zaklade poslednych udpatov ClinVar;

Software musi byt otvoreny na analyzu roznych kitov, podporujuci analyzy dat z rtdznych NGS
sekvenatorov (Illumina, MGI, Element, ONT, atd’.) a musi umoznit’ analyzu dat aj somatickych
vzoriek na DNA, RNA, a ctDNA



