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Software pro analyzu NGS dat (2)

Popis:

Licence na uzivani software pro analyzu genomu.

Pozadované minimalni technické a uzivatelské parametry a vlastnosti:
SW pro analyzu NGS (2)
e Software pro interpretaci zarodecnych a somatickych variant

e Klasifikace variant zalozend na ACMG
e Nomenklatura variant dle HGVS pokyni
e Moznost provadét anotaci, filtraci a klasifikaci variant
e Moznost filtrovani dat na vice urovnich (vlastni i pfednastavena filtrace variant)
e Anotace variant pomoci alespon téchto databazi a prediktor:
o QIAGEN Knowledge Base
o OMIM
o HGMD
o COSMIC
o MITOMAP
o gnomAD

(19

e Automaticky vypocet patogenity varianty na zakladé ACMG guidelines a ,,actionability
klasifikace na zakladé AMP/ASCO/CAP guidelines

e Jednoduché nahravani VCF soubori ptes grafické rozhrani
e VyuZiti zejména pro hereditarni onemocnéni
e Moznost vlastni spravy uzivateli
e Moznost vlastni upravy grafického reportu
e Automatické pfifazovani relevantni bibliografie a zabudovany vyhledavac pro bibliografii
e Prioritizace variant na zdklad€ seznamu fenotypti (HPO)
e Moznost Upravy reportu dle pozadavkl uZivatele
e Licence minimaln¢ pro jednoho uzivatele
o Na dobu minimalné 3 roky

o Pro analyzu minimalné 150 vzorka za rok
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