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Allegato 2 

CONSULTAZIONE PRELIMINARE DI MERCATO (art. 66 DLgs. 50/2017) 
“Studio/determinazione di GWAS e di analisi bioinformatica di 1000 pazienti” 

Scheda Tecnica 

La azienda partecipante alla consultazione preliminare di mercato relazionerà circa la sua possibilità di partecipare 
ad una successiva procedura di gara, da indire sulla base delle seguenti caratteristiche tecniche poste a base della 
proposta di capitolato formulata dai richiedenti. 

Oppure, relazionerà su eventuali specifiche tecniche che, inserite nella medesima proposta, risultano ostative alla 
propria partecipazione, spiegandone i motivi. 

Fasi dello Studio: 

SNP Array: L’identificazione delle varianti polimorfiche a singolo nucleotide (SNPs) e piccole iserzioni/delezioni 
(indels) verrà eseguita mediante la tecnologia di genotipizzazione “Affymetrix - Axiom Genotyping Solution” 
(ThermoFisher, Scientific, Santa Clara, CA, USA). I campioni di DNA genomico (preferibilmente >300ng/campione) 
saranno forniti dallo sponsor. Il DNA sarà amplificato, frammentato ed infine impiegato per la ibridizzazione con 
“probes-target” (spottate su “Axiom Genome-Wide array plates”)  mediante l’utilizzo di “Axiom 2.0 Reagent Kit” 
(P/N 901758) e l’utilizzo dello strumento “Gene Titan MC” (ThermoFisher, Scientific, Santa Clara, CA, USA). Alla 
fase di ibridizzazione seguiranno le procedure di ligazione e staining degli arrays.  Le scansioni delle immagini 
dagli arrays ibridizzati verranno acquisite utilizzando lo strumento Gene Titan MC e il software “Affymetrix 
GeneChip Command Console Software” (ThermoFisher, Scientific, Santa Clara, CA, USA).  

Analisi Dati: Dalle immagini acquisite lo strumento “Gene Titan MC” genera gli “array intensity (CEL) files che 
verranno processati mediante un workflow di analisi bioinformatica attraverso l’utilizzo del software “Axiom 
Genotyping Analysis Software” (Affymetrix, ThermoFisher, Scientific, Santa Clara, CA, USA) per la 
caratterizzazione dei genotipi.  

Controllo di Qualità e Analisi Statistiche: I genotipi generati verranno sottoposti a controllo di qualità. Verranno 
escluse dall’analisi le varianti polimorfiche caratterizzate da: i) frequenza allelica (MAF) < 1%; ii) percentuale di 
genotipi chiamati per individuo rispetto al totale < 95%; deviazione dall’equilibrio di Hardy Weinberg nei  controlli 
con p-value < 0.0001. Le varianti genetiche candidate come marcatori genetici di suscettibilità allo sviluppo del 
fenotipo dei pazienti, verranno identificate mediante studi di associazione statistica, comparandone le frequenze 
fra la popolazione di controllo e la popolazione che manifesta il fenotipo di interesse. In questo modo si 
identificheranno i geni/loci potenzialmente associati alla patologia. Le varianti associate saranno  confrontate 
con datasets pubblici per ottenerne la validazione.  
Gestione, Archiviazione ed Invio dei Dati: Tutti dati, le misurazioni e le osservazioni associate con questo studio 
verranno effettuate e salvate su notebook e file digitali interni al laboratorio stesso. Durante il progetto, Interim 
Reports con i dati ottenuti nelle varie fasi dello studio verranno inviati allo sponsor, che potrà quindi monitorare 
l’intero processo in real-time ed eventualmente proporre modifiche della strategia qui proposta (da formalizzare 
attraverso Amendments). Al termine delle analisi verrà redatto un documento (Study Report) contenente, nella 
sezione “Materiali e Metodi”, la descrizione dettagliata dei diversi passaggi usati per il processing dei campioni e 
per l’analisi dei dati, con riferimento anche ai software, ai parametri e ai risultati di ogni fase analitica. Saranno 
inoltre generate immagini eventualmente utili alla pubblicazione. Il formato più appropriato dei files di immagine 
e/o dei documenti può essere definito dallo sponsor. Il Report finale sarà redatto in lingua inglese e 
comprenderà i seguenti elementi:  



 

Istituto di Ricovero e Cura a Carattere Scientifico 
"Saverio de Bellis" 

Ente Ospedaliero Specializzato in Gastroenterologia 
 via Turi n°27 - 70013 Castellana Grotte - Bari 

C.F. – P.IVA: 00565330727 
Ente di diritto pubblico D.M. del 31-3-1982  

AREA GESTIONE PATRIMONIO 
DIRIGENTE: Ing. Giancarlo Salomone 

Tel.080/4994.155 Fax 080/4994696 email: patrimonio@irccsdebellis.it 

 

2  

- Introduction;  
- Test facility;  
- Study sponsor;  
- Study dates; 
- Test item;  
- Test system;  
- Materials and instruments;  
- Experimental design;  
- Results; 
- Discussion; 
- Tables and figures. 
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