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Część nr 2                                                    Załącznik Nr 5 do SIWZ  Opis przedmiotu zamówienia

Baza danych służąca do identyfikowania odziedziczonych mutacji powodujących choroby i we wszystkich pracach diagnostycznych czy badawczych, gdzie wymagane jest podanie informacji na temat omawianego wariantu odnotowanych w tej bazie, również w odniesieniu do oceny patogenności.
Jest to selekcjonowany nieautomatycznie zasób danych dotyczących mutacji powodujących choroby człowieka. W bazie tej zbierane są wszystkie opublikowane zmiany w genach odpowiedzialnych za choroby dziedziczne, wraz z dostępnymi informacjami na ich temat w kontekście danych klinicznych i funkcjonalnych, co daje najlepsze szanse na ocenę ich patogenności i postawienie diagnozy.
Baza musi być dostępna online w sposób ciągły (24 godziny na dobę), licencja dostępu umożliwia analizę wszystkich danych zawartych w bazie. 
Algorytm wyszukiwania umożliwia użytkownikom szereg podejść oraz wyszukiwanie      i wyświetlanie mutacji na wiele sposobów:
- Wyszukiwanie ukierunkowane na geny,
- Wyszukiwanie ukierunkowane na chorobę,
- Wyszukiwanie ukierunkowane na mutacje,
- Zaawansowane wyszukiwanie łączące wiele kryteriów (np. lokalizacja chromosomowa, ontologia z kodem HPO itp.), w tym typy mutacji,
- Zbiorcze wyszukiwanie list genów i mutacji.

Baza spełnia następujące kryteria:
- zawiera wszystkie istotne dane charakteryzujące mutacje (współrzędne chromosomalne dla różnych wariantów genomu człowieka, zapisy mutacji zgodnie         z nomenklaturą HGVS względem odpowiednich sekwencji referencyjnych, identyfikatory „rs” dla tych mutacji, które zostały zarejestrowane w bazie dbSNP);
- możliwość analizy mutacji w odniesieniu do sekwencji referencyjnych człowieka hg19 i hg38;
- dla wszystkich mutacji obejmuje pierwsze doniesienie wraz z rozpoznaniem klinicznym oraz informacje o kolejnych raportach z uwzględnieniem danych klinicznych i funkcjonalnych, oraz uwzględnia zmiany statusu patogenności mutacji zgodnie            z aktualnymi danymi publikacyjnymi;
- mutacje są klasyfikowane jako mutacje wywołujące chorobę (DM), mutacje chorobotwórcze z wątpliwymi dowodami (DM?), Polimorfizmy związane z chorobą (DP), funkcjonalne polimorfizmy (FP), polimorfizmy związane z chorobą z dowodami funkcjonalnymi (DFP);
- obliczony wynik w rankingu patogenności. Pojedynczy wynik między 0 a 1, przy czym 1 wskazuje najprawdopodobniej przyczynowość choroby. Wynik jest obliczany przy użyciu metody uczenia maszynowego, a opiera się na wielu liniach dowodowych;
[bookmark: _GoBack]- dla każdej mutacji zawiera informacje (w tym identyfikatory) na ich temat pochodzące z innych baz np. ClinVar czy UniProt oraz linki do zbiorów w PubMed;
- jest opracowywana przez ekspertów w celu zapewnienia wiarygodności informacji na temat opisywanych mutacji (przyjmuje zasadę wykluczania mutacji, które nie zostały dobrze opisane w odpowiednim raporcie).
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