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PREGUNTAS Y RESPUESTAS

Preguntas formuladas durante el taller del proyecto Medigenomics dentro de la CONSULTA
PRELIMINAR AL MERCADO EN EL MARCO DE LOS PROYECTOS DE COMPRA PUBLICA DE
INNOVACION CORRESPONDIENTES A LA 32 CONVOCATORIA DEL PROGRAMA FID SALUD:
MEDIGENOMICS, INTEGRA-CAM E INFOBANCO y preguntas realizadas a través del correo
electronico: cpi.sanidad@salud.madrid.org.

PREGUNTA:

¢Qué funcionalidad se espera del sistema experto? ¢Qué tipos de analisis se quieren realizar
sobre los datos?

RESPUESTA:

La funcionalidad del sistema experto reto 1 sera la informacién integrada en un archivo
proveniente de voz o texto sea automaticamente estandarizada segin nomenclatura
estandarizada. Por ejemplo, para nombres de enfermedades utilizar nomenclatura en ICD9,
ICD10 o ICD11. (Preferiblemente las 2 ultimas). Diagnéstico de enfermedad con nomenclatura
en SNOMECD o UMLS. Con respecto a los sintomas se espera que la extraccion automatizada y
estandarizada sea en formato HPO. Con respecto a medicaciones con ID del nombre genérico de
la medicacidn y genes con nomenclatura del ID del gen.

Los datos de entrada y salida del reto 2, los archivos que seran de utilizacidn seran: FASTQ, BAM
y VCF. Deberan ser custodiados en el sistema sanitario regional y con la posibilidad de ser
introducidos en una herramienta de analisis terciaria.

El acceso a la informacion del resto 4 (reto de la informacion cientifica) aplica lo mismo que al
reto 1.

Por ultimo, para el reto 5 (la comunicacién con los pacientes y los médicos) se espera a través de
los canales habituales: SMS, correo electrdnico o lo que el paciente decida.

PREGUNTA:

En el reto 2 se comenta el solape con las otras dos iniciativas. ¢ Podrian concretar como se
realizaria con Integra-Cam?

RESPUESTA:

Se analizard la respuesta del mercado en este sentido. Se tendra en cuenta la informacion
enviada de los tres proyectos con el objetivo de lograr la estandarizacién de la nomenclatura, los
lenguajes informaticos, etc. Lo que une a los 3 proyectos serd el repositorio centralizado que
forma parte de Infobanco a través del lago de datos normalizado y la integracién con distintas
fuentes. Medigenomics en concreto aportara casos de uso y algunos de dichos casos de uso
estaran relacionados con Integra- Cam. Por tanto, es a través de esos casos de uso que se
pretende trabajar en la integracidn e interoperabilidad de los 3 proyectos.
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PREGUNTA:

éSe podrd proponer una soluciéon para solo uno de los retos?

RESPUESTA:

Si. Se puede aportar una propuesta de manera parcial o de manera integral.
PREGUNTA:

¢Esperdis sacar el pliego con lotes o lote Unico?

RESPUESTA:

Una vez revisadas y analizadas las propuestas por medio del proceso de consulta preliminar de
mercado y tras la publicacién del informe de conclusiones se abarcaran estas y otras cuestiones
relativas a la licitacién.

PREGUNTA:

¢El dispositivo fisico / analizador que analiza la muestra y genera el informe, estaria incluido en
el alcance del proyecto, debe ser adquirido como parte del proyecto?

RESPUESTA:

Si se refiere al secuenciador no estd incluido en el alcance de este proyecto. El alcance del
proyecto comienza a partir de los archivos que generan los secuenciadores.

PREGUNTA:

¢La secuenciacion gendmica, para que tipo de pacientes son? ¢ Geriatricos, enfermedades raras,
oncolégicos?

RESPUESTA:

Si. Es para cualquier paciente de cualquier patologia de cualquier edad y desde cualquier
eventual técnico.

PREGUNTA:

éPubMed es sélo un ejemplo? ése puede incluir alguna otra base de datos de conocimiento? ¢O
esperdis que el licenciamiento de esta posible Base de Datos esté incluido en el proyecto?

RESPUESTA:

PubMed no es la Unica ni excluyente. La idea es que el 95 % de la informacién provenga de
PubMed y el 5% restante de otras fuentes de datos. A prioiri, la compra de la base de datos esta
incluido en el proyecto. No obstante, se confirmara mas adelante los detalles especificos de
estas licencias.
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PREGUNTA:

¢Cudndo tiene que estar el proyecto finalizado y facturado?

RESPUESTA:

El proyecto tiene que estar finalizado y facturado el 30 de junio del 2023.
PREGUNTA:

¢éSe ha previsto incorporar datos de neonatos al proyecto? éHay previsiones de integrar
muestras procedentes de cribado neonatal?

RESPUESTA:

En esto momento no hay previsto hacer estudios con neonatos. No obstante, si hay genomas
propuestos de nifios con enfermedades concretas y se haran estudios a este respecto.

PREGUNTA:

¢Cémo se va a abordar la gobernanza del dato para contactar con aquel paciente que en un
principio tras el estudio genético no se le encontré ninguna mutacién relevante, pero mas
adelante, gracias a la nueva evidencia clinica, resulta conveniente retomar el caso? En este
sentido, ¢Se va a necesitar aportar ideas o soluciones o herramientas de pseudoanonimizacion?

RESPUESTA:

La recitacion de pacientes ante nuevas evidencias es un tema de la medicina general.
Actualmente lo que se hace es consultar la base de datos con el objetivo de recitar a los
pacientes y asi poder compartir y transmitir la informacién. En el proyecto Medigenomics se
pretende hacer esto de forma semi automatizada. La gobernanza y custodia serd la que
habitualmente tienen los centros sanitarios y la Comunidad de Madrid. Se va a manejar con la
misma rigurosidad y mismos criterios de legalidad y eticidad que tienen el acceso a los datos. Se
pretende que los datos crudos sean accesibles para poder hacer las interrogaciones pertinentes
siempre y cuando el paciente haya dado su consentimiento.

PREGUNTA:

¢El hardware necesario debera ser provisto por el adjudicatario o forma parte de la
infraestructura propia de la Consejeria de Sanidad?

RESPUESTA:

Se analizard la respuesta del mercado en este sentido. Actualmente toda la informacion
referente a pacientes estd custodiada y almacenada por servidores de la Comunidad de Madrid.
No obstante, se cree que la tendencia es no tener dichos datos en local sino en la nube.

PREGUNTA:

¢Estdn contemplando cargar en el sistema a desarrollar los resultados de algun workflow
obtenido por otro tipo de plataformas proveedoras de analisis genéticos?
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RESPUESTA:

Sl se refiere a andlisis terciarios o a informacion proveniente de analisis posteriores a la
obtencidn de los datos genéticos de bases de datos la respuesta es si y no.

Lo que se espera es que la herramienta de analisis terciarios de datos genémicos, es decir el
andlisis que surja después de la obtencién de los archivos informaticos, sea lo suficientemente
ductil para que tenga la cualidad de poder integrar informacion de otras bases de datos Ya
existen herramientas que se pueden usar para este objetivo y se sugiere la posibilidad de
estudiar la opcidn de hacer acuerdos para integrarla y asi no desarrollarla.

PREGUNTA:

Referente a la "genomizacion" de la medicina, mencionabais que queriais integrar datos
genotipicos y datos de salud (fenotipicos, ambientales, ...) épodriais desarrollar un poco mas el
detalle de estos datos de salud y cdmo querrias integrarlos en el proceso?

RESPUESTA:

Se pretende la integracién de todos los datos clinicos que deberdn estar estandarizados, por
ejemplo, en formato de texto libre, y ademads estardn también estandarizados en la
nomenclatura mencionada.

PREGUNTA:

en cuanto a esa evidencia clinica que hiciera que esa mutacién pasara a ser accionable -
menciondis PubMed como principal fuente, pero pretendéis también que se active cuando p.ej.
haya novedades terapéuticas en estadios mas tempranos como ensayos clinicos?

RESPUESTA:

En general, PubMed serd la base de datos a utilizar, aunque existen multiples fuentes de
informacién adicional. No obstante, solo se integrara a la historia clinica del paciente los datos
del comité de experto cientificamente probados y medicamente accionables.

PREGUNTA:

éPodriais desarrollar un poco mas por favor cdmo pretendéis que sea ese acceso a la
informacién genética por capas?

RESPUESTA:

En un estudio del genoma completo se encuentra toda la informacién gendmica del paciente
esta disponible. Pero de toda esta informacion el paciente solo puede estar interesado en una
parte. Por ejemplo, el ciudadano puede autorizar que ante nuevos medicamentos se pueda
conocer si existe o no toxicidad de ese medicamento en funcién de la informacién gendmica.
Esta es la capa de la farmacogenética. Otro ejemplo: personas que podrdn decidir si son
portadores sanos de enfermedades recesivas. Otras podrdn elegir saber si existe susceptibilidad
para enfermedades de riesgo tumoral. Eso seria el analisis por capas y cada persona tendra la
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potestad de poder decidir qué cosas quiere saber y cuales no de la totalidad de su informacion
gendmica.

PREGUNTA:

Para poder hacer el entrenamiento también de los algoritmos del reto 1 ése facilitardn también
informes "tipo", aunque dispares, de esos 500 genomas?

RESPUESTA:

Si, se facilitaran los informes tipo sobre los 500 genomas. Ademds, se contara con la informacién
de los analisis clinicos e informacién de genomas existentes en el proyecto de Integra-Cam para
realizar dicho entrenamiento.

PREGUNTA:
¢La herramienta de analisis terciario que comentais hay que proponerla en la consulta?
RESPUESTA:

Si hay que proponerla. Se presupone incluida en el reto 2 que empieza en los archivos que salen
de cualquier secuenciador y acaba con el analisis primario, la calidad el andlisis secundario, el
call de las variantes, el analisis terciario que es el que sugiere cuales son las variantes y las
clasifica y su integracion en la HCE. Todo el proceso debe estar resuelto. Se pretende integrar
soluciones ya existentes.

PREGUNTA:
¢Se pueden presentar a la consulta varias empresas conjuntamente?
RESPUESTA:

Si, las empresas pueden presentarse a la consulta de manera colaborativa o en alianza si lo
prefieren.

PREGUNTA:

¢A qué se refieren con el acceso a la informacién de forma gradual/mediante capas por parte
del paciente? ¢Cuales serian las distintas capas?

RESPUESTA:

Las distintas capas son las que los pacientes o individuos permitan que se analicen en sus
estudios gendmicos. Algunos pacientes permitirdn un analisis global total de toda su
informacién gendmica y otros sélo la parte farmacogenética, o de riesgo tumoral, pero no
qguerran saber si son portadores de enfermedades recesivas, por ejemplo.

PREGUNTA:

¢Se esperan nuevos desarrollos ad hoc, soluciones comerciales innovadoras ya existentes y/o
una combinaciéon de ambos? éien qué porcentajes?

RESPUESTA:
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Al ser este un proceso de compra publica de innovacidn, no se espera que las entidades
propongan ya una solucién de mercado. Si se pretende que se haga un ejercicio de qué cosas
innovadoras se pueden proporcionar en el marco de los proyectos de la Consejeria de Sanidad.

PREGUNTA:
¢Coémo se gestionara la propiedad intelectual de la solucién?
RESPUESTA:

Actualmente no podemos facilitar informacidn sobre la gestién de derechos de propiedad
intelectual. Se analizara la respuesta del mercado en este sentido.

PREGUNTA:

En la presentacién anterior habia toda una parte de gestidn de extraccion y preparacién de
librerias. ¢Eso ha desaparecido del CPM?

RESPUESTA:

La gestidn y preparacién de librerias tiene que estar dentro del proceso del reto 2, como parte
del proceso

PREGUNTA:
¢Cuadl es la Web creada para consultar las Bases?
RESPUESTA:

La web es la siguiente: www.cpisanidadcm.org

PREGUNTA:

¢Estaran disponibles en la Web los webinars del dia de hoy? éenviaran enlace para poder volver
a visualizarlos con mas calma?

RESPUESTA:

Si. En la web de los proyectos se compartira los videos de los talleres informativos para que
puedan visualizarlos con detenimiento.

PREGUNTA:

¢Habra algun tipo de integracion a la hora de recogida de informacién, ademas de voz y texto,
de imagen médica?

RESPUESTA:
En un principio no se contempla la integracion de imagen médica.
PREGUNTA:

éPor qué es importante el procesamiento de la voz?


http://www.cpisanidadcm.org/
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RESPUESTA:

la tendencia en el historial electrénico es que no hay interaccién con los pacientes, por esto se
produce una pérdida de humanizacion, es por tanto relevante grabar la consulta para que el
medico explore al paciente y le permita interactuar detenidamente con él.

Desde que hay HCE la tendencia es que no hay apenas interaccién con los clientes y se ha
perdido una parte de humanizacidn en este proceso de recogida de datos de forma electrdnica.
Por tanto, se quiere grabar la consulta para que el médico no tenga que hacer esa recopilacién
de datos y se mejore la interaccion. La herramienta por tanto debe ser capaz es de identificar las
palabras claves que tienen que ver con las bases de datos relevantes. Por tanto, debe tener la
capacidad para identificar y extraer esos datos e integrarlos

PREGUNTA:

¢Cuantas muestras se esperan secuenciar anualmente? Dado que los andlisis y la integracién de
la informacidn en pacientes con, por ejemplo, enfermedades raras y cancer, puede ser muy
distinto, entiendo que estas propuestas son generalistas, es decir informacidn minima comun en
primeras fases, y luego se buscarian soluciones mas especificas en una segunda fase. {He
entendido bien?

RESPUESTA:

Es una herramienta que pretende poner la estructura y el esqueleto para toda la Comunidad de
Madrid, por tanto, no se puede calcular la cantidad de estudios que se incluiran a largo plazo. Lo
gue si se puede confirmar es que el proyecto en el plazo de tiempo en el que se va a ejecutar va
a utilizar 500 genomas.

RESPUESTA:

La secuenciacion gendmica estara dirigida a cualquier paciente de cualquier edad con cualquier
patologia y desde cualquier eventual técnico.

PREGUNTA:
¢El proyecto se orienta a una versiéon del genoma humano en concreto (hgl9 vc hg38)?
RESPUESTA:

Se orienta a la ultima versidn pero debe contemplar la posibilidad de liftovers con otras
versiones del genoma.

PREGUNTA:

Las herramientas de analisis bioinformatico (especialmente secundario y terciario) no son
estandar y estan en constante evolucidn. No seria procedente establecer como hito el reanalisis
de los datos de secuenciacion? Existe un gran margen de mejora en la identificaciéon de
hallazgos genéticos relevantes por la mejora en las herramientas de andlisis. Quizas esto sea
tenga un impacto tan grande como la reevaluacién de los hallazgos en base a la nueva
evidencia.
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RESPUESTA:

Si, esto estd también dentro del scope del proyecto y debe ser propuesto también dentro del
reto

PREGUNTA:
¢Cudndo se habla de 500 genomas, se trata de genomas completos?
RESPUESTA:

Si, se tratan de 500 genomas completos. A través de una licitacion ordinaria se obtendran los
500 archivos informaticos de los 500 genomas que permitirdn hacer de entrenamiento del
proceso.

PREGUNTA:

éExiste alguna vision sobre el volumen de paneles, exomas y genomas completos que se quieren
manejar a tres afos vista?

RESPUESTA:

No tiene una visidn por ahora. No obstante, se declara que en el peor de los casos se
necesitarian 6,7 genomas para todos los habitantes de Madrid.

PREGUNTA:

Los ficheros FASTQ, BAM y VCF, itienen que estar almacenados en bases de datos residentes en
el hospital o se plantean la posibilidad de almacenar esos ficheros en la nube?

RESPUESTA:

Actualmente no podemos facilitar informacién sobre si se podran almacenar en la nube.
Entendemos que como es informacidn sensible probablemente necesitemos que estén alojados
en servidores locales del SERMAS. No obstante, se analizard la respuesta del mercado en este
sentido.

PREGUNTA:

¢Qué papel juega en este proyecto el CMAG (Centro Madrilefio de Andlisis Gendmico)? éSe
encargara del analisis secundario, por ejemplo?

RESPUESTA:

Se pretende desarrollar una herramienta que pueda ser utilizada por cualquiera dentro del
Sistema Sanitario de la Comunidad de Madrid

PREGUNTA:

Este proyecto va a suponer un importante consumo de almacenamiento ¢hay que proponer una
solucién de almacenamiento o se encarga la DGSIS?

RESPUESTA:
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Se esperard a conocer las propuestas ofrecidas por las empresas. Se espera que se ofrezca una
solucién en la nube, aunque luego sera la Comunidad Madrid custodiara la que custodie la
informacién en la misma dindmica que el resto de la HCE. No se pretende alterar el sistema ya
establecido.

PREGUNTA:

¢Cudndo se habla de 500 genomas, se trata de genomas completos o exomas?
RESPUESTA:

Se refieren a genomas completos

PREGUNTA:

¢ Existe alguna visidn sobre el volumen de paneles, exomas y genomas completos que se quieren
manejar a tres afios vista?

RESPUESTA:

Se hard un proyecto piloto con 500 genomas que seran los que se utilizardn como prueba de
concepto para el entrenamiento de todo el sistema

PREGUNTA:

¢El paciente o servicio social envia datos al profesional clinico? ¢ De manera reactiva o
proactiva?

RESPUESTA:

Todas las fuentes de informacidn para poder obtener la informacion estandarizada seran
utilizadas

PREGUNTA:
¢Habria problema en que se presente una empresa extranjera?
RESPUESTA:

No hay problema en que una empresa extranjera se presente en el proceso de consulta. Se
puede presentar cualquier entidad, persona fisica o juridica. En la licitacién si se debera tener en
cuenta que la empresa debe ser o pertenecer de algun pais miembro de la Unidn Europea.

PREGUNTA:

¢El reto 3 pretende utilizar un archivo/repositorio de datos ya existente, o se espera uno
especifico para este proyecto?

RESPUESTA:

El reto 3 es la custodia y almacenamiento y protecciéon de los datos y la posibilidad del personal
sanitario de acceder a ellos e interrogarlos.

PREGUNTA:
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El sistema de EHR varia segun el hospital. ¢ La idea seria desarrollar una solucién en un hospital,
y luego escalar a otros centros? ¢ Cual seria la ambicidn del proyecto en este sentido? Hay
alguna conexidn con otras iniciativas a nivel nacional, como el programa IMPaCT, ¢o la
estrategia nacional de medicina personalizada?

RESPUESTA:

Las historias clinicas electrdnicas de los hospitales tienen varios sistemas, pero estan integrados
en la aplicacién que es comun a toda la Comunidad de Madrid. El alcance inicial consiste en
hacerla en los dos sistemas principales (Selene y de HP) e integrando primaria y utilizando
hospitales como banco de pruebas.

Respecto a las conexiones, técnicamente no hay conexiones especificas y por tanto no hay
solapamientos con el proyecto nacional de medicina de precisién.

PREGUNTA:

Para la parte de actualizacién de EHR segun la evidencia cientifica recientemente publicada,
éeste serd un proceso automatico? ¢Habrd una revision por parte de los genetistas antes de que
esta info se vuelque a los sistemas de informacién?

RESPUESTA:

No sera automadtica. Habra una revisidon por parte de unos expertos que decidirdn qué
informacién es validada para entrar en el proceso de interrogacién y cual no. Se incluird solo
informacién validada cientificamente y accionable.

PREGUNTA:

éLa informacién generada en este proyecto estaria integrada o podria ser explotada en la
plataforma desarrollada por INFOBANCO?

RESPUESTA:

Los esfuerzos de integracidén y optimizacidn van a ser maximos, por ello cuando finalice este
proceso de consultas con las propuestas de las empresas, se buscara los objetivos de
optimizacién en comun para los 3 proyectos con el objetivo también de no duplicar esfuerzos y
homogeneizar lenguajes tanto informaticos como médicos.

PREGUNTA:

Respecto a la integracidn y actualizacion con la HCE, éentiendo que la propia HCE pertenece a
otro proyecto o ya existe y no esta dentro del alcance de este proyecto, es correcto?

RESPUESTA:

Las HCE ya existen. Lo que se necesitaran son las herramientas de conexidn y entendimiento
entre los distintos sistemas para que la informacion se pueda integrar.

PREGUNTA:
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¢Qué expectativas hay respecto a las “alertas” al dispositivo personal dentro del alcance de este
proyecto? ¢ Corresponderia al proyecto de HCE y nos limitamos aqui a la integracién de datos?

RESPUESTA:

La expectativa es maxima, es decir, se espera que se le pueda notificar al paciente todo lo que el
paciente ha permitido que se le notifique: nueva informacién genética, nueva informacioén o
riesgos farmacogenéticos, etc.

PREGUNTA:

En el reto 2 ése incluye la generacidn y captacion de datos estructurados desde el laboratorio en
adicién al informe del sistema de analisis terciario? En otras palabras éLos sistemas de gestion
de laboratorio se incluyen en este reto? (proceso de validacién del informe generado por la
plataforma, fusién con otras fuentes de datos, etc.)

RESPUESTA:
Si, asi es.
PREGUNTA:

¢Cual es el plazo (dia y hora) limite para el envio de dudas o consultas? ¢ Cudl serd la fecha limite
para la respuesta por parte del organismo a las consultas de los participantes?

RESPUESTA:

La fecha limite de presentacién de propuestas es el 28 de marzo, hora limite a las 23:59. No hay
una fecha limite para dar respuesta fijado. Intentaremos abarcar todas las preguntas que nos
enviéis. Os recomendamos que en caso de duda nos hagais llegar vuestra preferencia ya que el
objetivo del proceso de consulta es analizar la respuesta del mercado. Os recordamos que dicho
proceso no es vinculante con las respuestas que enviéis en el proceso de licitacidn.

PREGUNTA:

En cuanto a la captura automatica de informacion desde texto, ¢ Pueden aportar mas
informacién sobre el origen y tipo de los datos, asi como su destino y alglin caso de uso como
ejemplo? En cuanto a capturar informacién desde voz: éSe trata de transcribir informacidén de
voz a texto que el facultativo dicta a un micréfono durante o después de la consulta? ¢éSe
pretende capturar en tiempo real informacién relevante de una conversacion médico-paciente?

RESPUESTA:

El origen de los textos puede ser multiple, desde informes en fotocopias de informes antiguos a
ficheros en Word o PDF. Debe darse una solucion para la captacion de todo tipo de texto. El destino
es analisis de la informacion capturada y su codificacién acorde a los estandares habituales médicos
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(HPO; SNOMED, CIE 10, etc,). En cuanto a la voz, es similar, primero el paso a texto y a continuacién
como lo explicado en el parrafo anterior

PREGUNTA:

Nos gustaria saber si el andlisis secundario de los datos de secuenciacién es un requerimiento.
Es decir, éel analisis de los 500 genomas del proyecto comienza en datos crudos (BCL/FASTQ) o
en VCF?

RESPUESTA:

No es requerimiento solucionar el analisis secundario. Comienza con los fciheros VCF o gVCF pero
requiere de que los BCL, FASTQ y BAM estén disponibles.

PREGUNTA:

Nos gustaria saber qué tipo de variacidon gendmica quiere incluirse en los informes clinicos.
¢SNVs, Indels (pequefios, medianos), CNVs, reordenamientos (aneuploidias), UDPs, etc.?

RESPUESTA:
Si, se requiere el analisis de todos los tipos de variantes.
PREGUNTA:

¢Qué tipo de informacién quiere extraerse de la literatura médica? Es decir, ¢relacionada con
genes, proteinas, enfermedades, fenotipos, variantes genéticas concretas, etc.? Por otro lado,
estariamos interesados en conocer con qué periodicidad se quiere actualizar ese conocimiento o
se requiere que se haga con cada revisién del caso e informe generado

RESPUESTA:

Exactamente, toda esa informacion y sobre todo la que esté ligada a genes y variantes accionables a
nivel médico. La periodicidad serd de aproximadamente una vez por mes.

PREGUNTA:

¢La APP que conecta al paciente con sus datos gendmicos (punto 5) se integra con la aplicacién
de salud de la CAM o es independiente de esta?

RESPUESTA:

Debe ser una herramienta independiente de ésta pero que tenga la posibilidad de conectarse con
ella, mediante aplicacion o similar.



