Zatacznik nr 2 do SWKO

OPIS PRZEDMIOTU ZAMOWIENIA

Przedmiotem konkursu sa:

Badania genetyczne w kierunku mukowiscydozy i wrodzonych wad metabolizmu w suchych prébach

krwi pobranych na bibute do badan przesiewowych noworodkdw.

Badania obejmujg cztery zadania:

Zadanie 1

a) Wykonanie badania diagnostycznego genu CFTR obejmujgcego eksony: 7, 10, 11, 13, 17b, 18, 19,
20, 21 oraz mutacje: dele2,3(21kb), 3849+10kbC>T w tym 18 najczestszych defektow genu CFTR
identyfikowanych w populacji polskiej objete badaniem molekularnym: dele2,3(21kb), p.F508del,
p.R553X, p.G551D, p.G542X, ¢.3849+10kbC>T, p.R334W, p.R347P, p.W1282X, c.3272-26A>G,
c.2184insA, c.2183AA>G, c.2143delT, p.K710X, p.N1303K, c.1717-1G>A, c.3600+2insT,
c.3659delC.

b) Opracowanie wynikéw badania genu CFTR metodg Sangera i PCR obejmujace poszukiwanie 18
wyzej okreslonych wariantéw oraz wariantéw rzadkich i wydanie wyniku zgodnie z zasadami CF
Network oraz Ministerstwa Zdrowia.

Zadanie 2

a) Wykonanie rozszerzonego badania diagnostycznego (EGA) obejmujgcego wszystkie
pozostate fragmenty kodujgce genu CFTR — procedura uzupetniajgca dla badania 18
najczestszych w Polsce wariantéw, opisanych w zadaniu nr 1.

b) Opracowanie wynikow rozszerzonego badania (EGA) genu CFTR i wydanie wyniku zgodnie z

zasadami CF Network oraz Ministerstwa Zdrowia.
Zadanie 3

a) Wykonanie badania diagnostycznego dowolnej rzadkiej wrodzonej wady metabolizmu metodg
Sangera, obejmujgcego 3-5 eksondw.
b) Opracowanie wynikéw badan wrodzonych wad metabolizmu i wydanie wyniku zgodnie z

zasadami Ministerstwa Zdrowia.
Zadanie 4

a) Wykonanie badania diagnostycznego dowolnej rzadkiej wrodzonej wady metabolizmu

metodg NGS. Lista gendw do badania metodg NGS:



NGS: ACAD8 ACADL ACADM ACADS ACADSB ACADVL ALDH5A1 ALDOA ASL ASS1 BCKDHA
BCKDHB BTD SLC25A20 CBS CFTR CPT1A CPT2 CYP21A2 DBT ECHS1 ENO3 ETFA ETFB ETFDH
FAH GAA GBE1 GCDH GLUD1 GYG1 GYS1 HADH HSD17B10 HADHA HADHB HLCS HMGCL
HMGCS2 IVD LAMP2 LDHA MCCC1 MCCC2 MLYCD MMUT OTC PAH PCCA PCCB PFKM PGAM?2
PHKA1 PHKB PMM2 PPARG PYGM SLC16A1 SLC22A5 SLC25A13 SLC29A1 SLC35A1 TAT
TAFAZZIN LPINI RBCK1 SLC52A3 MMAA MMAB ACADS NADK2 SLC52A2 SLC52A1.

b) Opracowanie wynikow badan wrodzonych wad metabolizmu i wydanie wyniku zgodnie z

zasadami Ministerstwa Zdrowia.

Oferty nalezy sktadac¢ na cztery zadania tacznie, oferty na jedno zadanie nie bedg rozpatrywane.

Szacunkowa liczba badan w okresie obowigzywania umowy (48 miesiecy):
Zadanie 1 —9600 badan

Zadanie 2 — 1200 badan

Zadanie 3 — 600 badan

Zadanie 4 — 80 badan

81
Materiatem do analizy sg suche prébki krwi, pobrane na standardowa bibute do pobran ,standard
903”. Transport bibut z materiatem biologicznym do badan genetycznych bedzie odbywat sie na koszt
Udzielajacego zamdwienia do 5 razy w tygodniu, od poniedziatku do pigtku w godz. 10 - 14.
Czas realizacji zlecenia: do 7 dni roboczych.
Przy wykryciu 1 lub 2 mutacji czas realizacji zlecenia moze ulec wydtuzeniu do 14 dni roboczych ze
wzgledu na analizy potwierdzajace.
Podstawowe odczynniki do badan, tj:
1) Zestaw do izolacji DNA
2) Polimeraza
3) Zestaw do oczyszczania produktéw PCR
zgodnie ze specyfikacjg Przyjmujgcego zamowienie zakupi Udzielajgcy zamodwienia.
Przyjmujacy zamowienie zobowigzany jest podac ilosci odczynnikéw na 100 badan w kazdym
zadaniu.

§2
Przyjmujacy zamodwienie zobowigzuje sie do wystawiania sprawozdania z wykonanych badan w
formie zgodnej z rozporzgdzeniem Ministra Zdrowia z dnia 23 marca 2006r, w sprawie standardow
jakosci dla medycznych laboratoriéw diagnostycznych i mikrobiologicznych (dz. U. 2019, poz. 1923
ze zmianami) oraz z ustawg z 15 wrzes$nia 2022 o medycynie laboratoryjne;.
Wynik badania musi by¢ podpisany przez uprawnionego diagnoste laboratoryjnego oraz specjaliste
w zakresie laboratoryjnej genetyki medycznej.
Wyniki badan genetycznych bedg wydawane w formie elektronicznej.
Przyjmujgcy zamodwienie zobowigzuje sie do niezamieszczania na wynikach badarn informacji o
dziatalnosci innej niz zleconej.
Laboratorium posiada system bezpiecznej komunikacji elektronicznej w zakresie przyjmowania
zlecen oraz wydawania wynikdéw badan z elektronicznym podpisem kwalifikowanym poprzez
transmisje z uzyciem protokotu HTTPS i REST API.



§3
1. W przypadkach koniecznosci konsultacji merytorycznych pracownik Przyjmujacego zamowienie
skontaktuje sie bezzwtocznie telefonicznie (tel. 22 32 77 161) lub osobiscie z Udzielajgcym
zamowienie w miejscu jego dziatalnosci tj. Instytut Matki i Dziecka, Zaktad Badan Przesiewowych i
Diagnostyki Metaboliczne;.

§4
1. Przyjmujgcy zamowienie dotozy wszelkich staran dla ochrony danych osobowych przekazywanych
przez Udzielajgcego zamdwienia.

§5
1. Prébki krwi oraz wyodrebniony materiat biologiczny zawierajagcy DNA nie mogg by¢ wykorzystane do
innych analiz niz okreslone w zleceniu. Probki krwi oraz wyodrebniony z prob krwi materiat
zawierajgcy DNA po wykonaniu zleconego badania muszg by¢ zniszczone w ciggu 30 dni.
Laboratorium Przyjmujgcego zamowienie musi prowadzi¢ dokumentacje utylizacji materiatu
biologicznego zgodnie z obowigzujgcymi przepisami.

§6

1. Przyjmujacy zamodwienie musi dysponowac certyfikatem CF Network, nie starszym niz z roku 2021 z
catkowitg punktacjg co najmniej 90% wartosci maksymalnej oraz aktualnym certyfikatem Polskiego
Towarzystwa Genetyki Cztowieka (zatgczy¢ kopie)

2. Przyjmujacy zamdwienie musi poddawac sie zewnetrznej kontroli jakosci wykonywanych badan:
European Quality Assessment Scheme (CF Network) dla mukowiscydozy.

3. Przyjmujacy zamowienie musi dysponowaé potwierdzeniem udziatu w zewnetrznej kontroli jakosci
organizowanej przez Centers for Disease Control and Prevention, USA dla mukowiscydozy wraz z
pozytywng oceng (100% prawidtowych analiz) z okresu ostatnich dwéch lat.

4. Przyjmujacy zamowienie zobowigzuje sie do brania udziatu w kontroli jakosci w zakresie
mukowiscydozy organizowanej przez:

Newborn Screening Quality Assurance Program
National Center for Environmental Health
Centers for Disease and Prevention

4770 Buford Highway, N.E., MailStop F-43
Atlanta, GA 30341-3724, USA

§7

Wymagania dotyczgce laboratorium oraz personelu w laboratorium Przyjmujgcego zamowienie:

1. Laboratorium spetnia wymagania SANEPID odnosnie diagnostyki laboratoryjne;j.
Laboratorium jest zarejestrowane w krajowej Izbie Diagnostéw laboratoryjnych (KIDL)

3. Laboratorium wykonuje wszystkie wymienione zadania stanowigce przedmiot konkursu w catosci na
terenie Polski.

4. Laboratorium jest wtascicielem aparatury medycznej niezbednej do wykonywania badan.



5. Laboratorium posiada system bezpiecznej komunikacji elektronicznej w zakresie przyjmowania zlecen
oraz wydawania wynikéw badan z elektronicznym podpisem kwalifikowanym poprzez transmisje z
uzyciem protokotu HTTPS i REST API.

6. Co najmniej 3 osoby ze specjalizacjg w zakresie laboratoryjnej genetyki medycznej, zatrudnione w
podmiocie leczniczym Zleceniobiorcy w petnym wymiarze godzinowym w okresie co najmniej 12
miesiecy bezposrednio przed terminem ogtoszenia niniejszego postepowania.

7. Co najmniej 3 osoby z uprawnieniami diagnostéw laboratoryjnych (KIDL).

8. Co najmniej 3 osoby z udokumentowanym doswiadczeniem zawodowym w zakresie diagnostyki
mukowiscydozy metoda Sangera.

9. Osoby reprezentujgce podmiot leczniczy Zleceniobiorcy/wykonujgce badania legitymujg sie
cztonkostwem w towarzystwach/ stowarzyszeniach zajmujgcych sie tematykg mukowiscydozy i
chordb metabolicznych: Polskie Towarzystwo Mukowiscydozy lub European CF Society lub
International Society for Neonatal Screening lub Europen Society of Human Genetics — przedtozy¢
stosowne zaswiadczenia.

§8

1. Przyjmujgcy zamdwienie moze zastrzec sobie mozliwos$¢ zmiany cen, w przypadku istotnej zmiany
czynnikow cenotwdrczych majgcych wptyw na cene ustug swiadczonych przez Przyjmujgcego
zamowienie na rzecz Udzielajgcego zamodwienia, w szczegdlnosci wzrostu kosztow statych
ponoszonych przez Przyjmujgcego zamdwienie w zwigzku z realizacjg niniejszej umowy, takich jak
m. in. Kursy walut obcych, koszt odczynnikéw laboratoryjnych i materiatéw zuzywalnych.

2. Przyjmujgcy zamowienie moze zastrzec sobie prawo do podwyzszenia cen wykonywanych badan o
roczny wskaznik inflacji ogtaszany przez GUS w styczniu kazdego roku kalendarzowego.

3. O planowanejzmianie cen Przyjmujacy zamdwienie zawiadomi pisemnie, z co najmniej 30- dniowym
wyprzedzeniem. Zmiana cen nastgpi w formie pisemnej poprzez zawarcie aneksu do umowy.

§9

Umowa zostanie zawarta na 48 miesiecy od daty zawarcia, z mozliwoscig przedtuzenia o 6 miesiecy.

podpis Oferenta



