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* - atitiktis tech 1-27 punktuose

1. Tiksliniy egzomo seky bendras dydis >38.0 Mb
2. CCDS (24 ar vélesnés versijos) duomeny bazés modeliuotas -99.5 %
padengimas "
3. RefSeq (2023.10 ar vélesnés versijos) duomeny bazés modeliuotas [0 <
4. GenCode (V44 ar vélesnés versijos) duomeny bazés modeliuotas -99.5 %
5. Ensembl (110 ar vélesnés versijos) duomeny bazés modeliotas [0 ¢
6. HGMD (23.3 ar vélesnés versijos) duomeny bazés modeliuotas -97.5%
7. MANE Select (1.2 ar vélesnés versijos) duomeny bazés. -99.5 %

uotas padengimas ®
8. Clinvar (2023.07 ar vélesnés versijos) duomeny bazés modeliuotas -99.5 %

9. Mitochondinés DNR padengimas

100% (16569 bp/37 genai), mitochondriné DNR turéty
biiti padengta >500X.

10. P turi apimii ir galimai
nekoduojancius variantus i§ ClinVar ir HGMD duomeny baziy.

>95% patogeniniy ir galimai patogeniniy nekoduojanciy
varianty, remiantis dabartinémis (ne senesnémis nei
2024) ClinVar (222.000 varianty) ir HGMD (232.000
varianty) duomeny bazémis. Paslaugos teikejas, kaip
irodyma, turi pateikti detalig informacija apie

i fikacijas ir praturtinty

seku skaidius.

11, Sekoskaitos iseiga >16Gb
12. Abrénties tolveumas Avrépties Fold80 ivertis turi bilti <14
13. Nuskaityty baziu, turinéiy >30X gylio padengim, dalis >97%
14. Nuskaityty baziu, kuriy kokybé bent Q30, dalis >85%

seku pasalinimo formatas

15. Referentinis genomas, naudojamas d GRCh37 arba GRCh38. Bet kuri referentinio genomo
analizei ija gali biti pasirinkta bet kuriam méginiy skaiciui
16. Pateikiamas neabdorotu duomeny formatas fasta
17. Pateikiamas pirminés bioinformatinés analizés duomeny po bam

18. Pateikiami antrinés bioinformatinés analizés duomeny formatai
'VNP. InDel ir KSV analizei.

vef, .tsv (VPN), tsv (KSV)

H iniai susirgimai, >200 genu

Smegeny vystymosi ligos (tame tarpe cpilepsija), =550
ceny

Sirdies ligos, 2200 geny

Ciliopatiios. >100 genu

Jungiamojo audinio ir skeleto sistemos ligos, 2350 geny

reumatologija, oftalmologija, imunologija, nefrologija, hepatologija,
ij j kologija. Kickviena pancle

nurodyta, |G

19. Papildomas pasirinktinis d filh (geny panelés) -
galimybé kickvienam méginiui pesirinki i3 bent jau 16 geny paneliy, ligos. >250 genu
i ity G pes 113 18 Be

Vaisingumo sutrikimai, 200 genai

i vézio sindromai, =100 genai

turéty sudaryti ne maziau, nei
Kliniskai svarbiy tos medicininés srities geny.

0. 2150 genu
[ inés ligos. 50 geny

Imuninés sistemos ligos, 2300 geny

Metabolinés ligos (tame tarpe mitochondriopatijos),

>500_genu
\ és ligos. =300 geny

N ligos. >350 genu
\ ligos. >350_genu

Akiu ligos. >400_genu

20. Duomeny perdavimas

Nuotoliniu biidu SFTP protokolu arba iSoriniame
kictajame diske skubiu pastu. Paslaugos gavéjas gali
pasirinkti ir keisti duomeny gavimo biidy bet kada
projekto cigoje

21. Méginio tipas analizei

Didelés molekulinés masés DNR, iskirta i kraujo ar
nefiksuoty zmogaus audiniy.

22. Reikalavimai méginiui

Analizei gali bii siuniamas méginys, kurio

koncentracija 10 ng/pl, o tiris >25 ul. Galimybg

analizei siysti mazesnés koncentracijos méginius (22,5
as ir tiekéjas turi

aptarti kickvienu individualiu atveju.

23. Trukmé nuo méginio gavimo iki rezultaty pateikimo paslaugos
uzsakovui

<20 darbo dieny

<13 darbo dieny skubiems méginiams (pvz.
prenataliniams), <20% nuo bendro méginiy kickio

24. Vienu metu siuntiamy méginiy skaiciaus intervalas

1200

25. Méginiy paémimas ir siuntimas

Méginio pacmimg S paslaugos gavéjo ir siuntimg,
organizuoja ir apmoka paslaugos tiekéjas. Méginio
siuntimas turi biti atlickamas skubos tvarka (I darbo
diena Europos Sajungoje, 3 darbo dienos kitur
pasaulvie

26. Papildomi genetiniai tyrimai sudétingesniems atvejams

26A. Lyginamoji genomo hibridizacija (aCGH, 2180k,
> 50kb rezoliucija) ar Iygiaverte technologi
vienodomis savybémis paremta analizé turi biti
atlickama 40-50 % méginiy nuo bendro cgzomo.
méginiy skaiciaus. Analize turi bii atlickama paraleliai
egzomo sekoskaitai (ilaikant atlikimo trukmes
reikalavimus). panaudojant tq patj méginj

26B. Pasikartojimy (AR, ATN1, ATXN2, COORF72,
CSTB, FMR1, FXN, HMOXI, HTT, JPH3, PABPN,
SCAI, SCA2, SCA3, SCA6, SCA7, SCA17, SCA36,
XINAKT, kt.) analizé. <5% nuo bendro egzomo
méginiy skaiiaus.

26C.MLPA ir MS-MLPA analiz¢ (bet kuri esanti
rinkoje). <2% nuo bendro egzomo méginiy skaiciaus.

26D. RNR sekoskaita. 5% nuo bendro analizuoty
egzomo meginiy skaiciaus

27. Diagnostiné atvejy analizé ir video skambucio konsultacija su
Zmogaus genetik listais (tame tarpe ir
medicinos gydytojais)

1ki 10 valandy kiekvienam i 100 analizuoty egzmomo
méginiy turi bii atlikta be papildomo mokestio.

skirtingas geny paneliy filtravimas (19 reikalavi

gali biti vertinama siungiant 20 testiniy méginiy egzomo sekoskaitai. Méginiams turés bii atliktas
16 méginiy turés bilt iSanalizuota per <20 darbo dieny, 4 méginiai - skubiai, per <13 darbo dieny. 8 méginiams gali

méginiui 26B, | méginiui 26C, 1 méginiui 26D reikalavimai. Paslaugos tiekéjas tures suteiki iki 2 valandy trukmés analizg/konsultacija (27 reikalavimas). Suteiktoms paslaugom
neatitikus 1-27 punktuose nurodyty reikalavimy, sutartis nebus sudaroma.

38,9 Mb

97.70%

99.90%

99.90%

100% (16569 bp/37 genai)

Praturtinimas apima 97.4% HGMD ir 99.3%
ClinVar patogeniniy ir galimai patogeniniy
nekoduojandiy varianty. Mes praturtiname 39.387
regionus: HGMD - 32.707 ir ClinVar - 22.737.

=16 Gb

Aprépties pasiskirstymo Fold80 jvertis <1.4

atitiks >97% reikalavima.

Garantuojame, kad jsy duomenims $is dydis

Garantuojame, kad jsy duomenims $is dydis
atitiks 285% reikelavima

GRCN37 arba GRCh38. Galésite pasirinkti bet
kuria referentinio genomo versija bet kuriam
méginiy skaiciui

fastq

bam

vef, tsv (VPN), tsv (KSV)

244
577
220
2 Geny skaiciai
panclése gali
el Kisti, atsiradus
= asjos
mokslinés/kliniki
203
bet jie nickada
119 nebus mazesni
173 nei limaliis
[ skaiciai, pateikti
perkangiosios
337 organizacijos
543
300
392
355
445

Nuotoliniu badu sFTP protokolu arba iSoriniame
Kietajame diske skubiu pastu. Paslaugos gavéjas
galés pasirinkti ir keisti duomeny gavimo biida bet
kada projekto eigoje.

Didelés molekulinés maseés DNR, idskirta i$ kraujo
ar nefiksuoty 2mogaus audiniy,

Analizei gali bii siungiamas méginys, kurio
koncentracija 210 ng/y, o taris 225 pl. Galimybe
analizei siysti mazesnés koncentracijos méginius
(22,5 nglpl, 225 pl) paslaugos uzsakovas ir
tiekejas galés aptart kiekvienu individualiu atveju.

<20 darbo dieny

<13 darbo dieny skubiems méginiams (pvz.
prenataliniams), £20% nuo bendro meginiy kiekio

1-200

Méginio paémima i§ paslaugos gavéjo ir siuntimg
suorganizuos ir apmokés paslaugos tiekéjas.
Meginio siuntimas | laboratorija Vokietijoje bus
atliekamas skubos tvarka per 1 darbo diena

40-50 % méginiy nuo bendro egzomo méginiy
skaitiaus atliksime NKS paremta KSV analize,
lygiaverte 2180k, 2 50kb rezoliucijos aCGH.
Analizé bus atliekama paraleliai egzomo
sekoskaitai (ilaikant atlikimo trukmeés.
reikalavimus), panaudojant ta patj méginj.

Atliksime pasikartojimy (AR, ATN1, ATXN2,
CIORF72, CSTB, FMR1, FXN, HMOX1, HTT,
JPH3, PABPN1, SCA1, SCA2, SCA3, SCAS,
SCA7, SCA17, SCA36, XINAKT, kt) analize, <5%
nuo bendro egzomo méginiy skaiciaus.

 Atliksime MLPA/MS-MLPA analizg (bet kuriuo
rinkoje esanciy rinkiniy), $2% nuo bendro
analizuoty egzomo méginiy skaiciaus.

Atliksime RNA sekoskaita, 5% nuo bendro
analizuoty egzomo méginiy skaitiaus.

ki 10 valandy kiekvienam i§ 100 analizuoty egzmomo
méginiy bus atlikta be papildomo mokestio.




