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VALUTAZIONE TECNOLOGIE SANITARIE
VERBALE DELLA RIUNIONE COMMISSIONE DI VALUTAZIONE TECNOLOGIE INFUNGIBILI

11 giorno 26 del mese di aprile dell’anno 2022 alle ore 09:00 presso la sede di Via Piero della Francesca 1, Su
Planu,¢ convocato un team multiprofessionale per la valutazione di tecnologie infungibili.

In attuazione delle indicazioni contenute nell’atto deliberativo del Direttore Generale n°173 del 28/02/2019,
avente ad oggetto Linee di indirizzo per le attivita di Assessment e modalita di funzionamento della
Commissione per la valutazione delle Tecnologie Sanitarie nell’ATS Sardegna e considerata la
determinazione del Direttore del Dipartimento di Staff n°3741 del 09/05/2019 concernente la Costituzione
Rete per Assessment HTA e identificazione Componenti Gruppo di Lavoro per la Valutazione delle
Tecnologie Sanitarie ai sensi della Deliberazione ATS Sardegna n. 173 del 28/02/2019,si ¢ provveduto ad
eseguire la valutazione d’infungibilita della seguente tecnologia sanitaria:

e Human Gene Mutation Database (HGMD) Professional

Sulla base delle indicazioni fornite dalla direzione generale e considerato che la specifica tecnologia ricade
nell’ambito dell’ICT e dei sistemi informativi sanitari, si ¢ riunito un team composto dalle seguenti
professionalita:

- Ing. Barbara Podda (Dirigente Ingegnere — Direttore SC Ingegneria Clinica — ARES Sardegna)

- Ing. Marco Galisai (Dirigente Ingegnere — Direttore S.C. Infrastrutture, Tecnologie dell'Informazione
e delle Comunicazioni— ARES Sardegna)

- Ing. Giancarlo Conti (Dirigente Ingegnere )

- Dott. Maurizio Marcias (Dirigente Farmacista — Direttore SC Technology Assessment— ARES
Sardegna)

- Ing. Carla Meloni (CTP Ingegnere Clinico - SC Ingegneria Clinica — ARES Sardegna)

- Ing. Maria Elisabetta Frongia (CTP Ingegnere Clinico — SC Technology Assessment— ARES
Sardegna)

- Ing. Vittorio Satta (CTP Ingegnere Gestionale — SC Technology Assessment— ARESSardegna)

La valutazione, esposta dall’ing. Elisabetta Frongia, riguarda il Human Gene Mutation Database (HGMD)
Professional richiesto come tecnologia infungibile dalla SC Genetica Medica del P.O. Binaghi in quanto
“indispensabile per poter analizzare il dato di sequenziamento NGS [...] e per una corretta refertazione che
risponda alle indicazioni delle linee guida”. Inoltre “offre avanzati strumenti di ricerca e specifiche
informazioni su geni e varianti ed é aggiornato ogni 3 mesi”.

Human Gene Mutation Database (HGMD®) Professional ¢ una raccolta completa di varianti germinali,
patogenetiche o associate a malattie ereditaric umane, a carico di geni nucleari ¢ include un'aggiornata e
completa fonte bibliografica relativa ai vari tipi di mutazioni geniche associate a malattie. L’applicazione di
questo strumento ¢ nell’ambito della diagnosi molecolare di pazienti affetti da patologie tumorali, malattie
rare e per lo studio dei potenziali donatori di cellule staminali ematopoietiche.
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La SC richiedente ha riportato i seguenti fabbisogni ¢ i relativi costi:

Descrizione Costo annuo
senza iva
N.5 licenze per l’accesso al database online HGMD 15.000,00 €
professional
N.2 PC con minimo 16GB RAM e hard disk da 1 TB 5.000,00 €
N.1 PC con minimo 64GB RAM e hard disk da 3 TB
TOTALE 20.000,00 €

I tre PC riportati in tabella sono richiesti per potenziare ’attivita di interpretazione ed elaborazione del dato
NGS ¢ non come Server per contenere il dato HGMD, essendo quest’ultimo un servizio Online che si
appoggia a Server esterni. Pertanto si rimanda al Responsabile della S.C. Infrastrutture, Tecnologie
dell'Informazione e delle Comunicazioni la decisione di attivare o meno 1’iter per 1’acquisizione dei suddetti
PC.

Sulla base delle evidenze della letteratura clinica e i dati presentati dalla SC richiedente, la SC Technology
Assessment ha eseguito un’analisi della tecnologia relativamente alle seguenti dimensioni di valutazione:

- Rilevanza generale della patologia

- Caratteristiche tecniche della tecnologia proposta e loro importanza come alternativa o trattamento
addizionale rispetto alla pratica abituale

- Efficacia e sicurezza per il paziente e/o per 1’operatore

- Impatto economico-organizzativo

- Aspetti strategici (implicazioni etiche, legali, sociali)

Dall’analisi effettuata ¢ emerso che, rispetto ai principali database di maggiore utilizzo, ’HGMD presenta i
seguenti vantaggi:

- elevata quantitd di mutazioni registrate: si configura come l'unico database di varianti

patologiche umane ereditarie che si avvicina alla copertura completa della letteratura peer-
reviewed. La revisione della letteratura, effettuata ogni tre mesi, prevede che vengano scansionate
fino a 250 riviste contenenti articoli che descrivono mutazioni germinali che causano malattie
genetiche umane.

- qualita e uniformita del dato genetico: contiene esclusivamente dati di studi clinici pubblicati e
sottoposti a peer-reviewed a garanzia della qualita del dato genetico. Inoltre, al fine di mantenere
HGMD affidabile, i curatori hanno adottato una politica di esclusione delle mutazioni che non sono
state adeguatamente descritte nei corrispondenti report. Altri database di diffuso utilizzo come ad
esempio ClinVar, accettano dati clinici di laboratorio, non pubblicati e non sottoposti a revisione.

- elevata frequenza di aggiornamento: consente l'accesso a dati aggiornati sulle mutazioni con un
ciclo di rilascio trimestrale, indispensabile per verificare la novita di mutazioni di recente scoperta.

I suddetti vantaggi hanno delle ripercussioni positive sugli Outcome secondari in quanto comportano dei
benefici in termini di correttezza della diagnosi e appropriatezza delle terapie.
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Inoltre ’HGMD Professional € prescritto dalle linee guida europee (ExternalQualityAssessment-ECA) e
dalle linee guida della SIGU (Societa Italiana di genetica umana) ai fini dell’accreditamento degli esami
diagnostici, fattore che ne determina I’infungibilita rispetto alla specifica attivita clinica.

Da un’indagine di mercato si € potuto rilevare che relativamente al territorio regionale ATS Sardegna-Assl
Nuoro e ARNAS Broztu, negli anni rispettivamente 2019 e 2018, hanno acquistato tramite affidamento
diretto al fornitore locale Ardea srl n.1 licenza del HGMD Professional ciascuno. Dall’indagine effettuata ¢
inoltre emerso che il prezzo di acquisto della tecnologia in esame ¢ da considerarsi variabile tra i 2000 € e i
3500 €, in linea con i prezzi riportati dalla SC Richiedente.

Alla luce delle evidenze presentate, tutti i componenti della commissione si sono espressi con parere positivo
in merito all’infungibilita della tecnologia.

Pertanto al fine di dare esecutivita all’iter di approvvigionamento 1’Ing. Conti, provvedera a verificare la
validita delle licenze HGMD presso la Asl di Nuoro e presso 1’Ospedale Microcitemico di Cagliari (ex
Azienda Brotzu), e procedera con un acquisto centralizzato, con validita delle licenze di almeno un anno,che
accolga la presente richiesta della SC Genetica Medica relativa all’acquisizione di n.5 licenze e 1’eventuale
fabbisogno dei suddetti centri coinvolti, in tempi compatibili con i controlli di qualita previsti per il mese di
Giugno dell’anno corrente. Il Direttore della SC Infrastrutture, Tecnologie dell'Informazione e delle
Comunicazioni invece provvedera a verificare la necessita dei Server di supporto per I’interpretazione ed
elaborazione del dato NGS ed eventualmente a garantire 1’acquisizione, fornendo nel frattempo al Reparto la
strumentazione informatica per poter svolgere la normale attivita. Il Responsabile dell’Ingegneria Clinica ha
comunicato che, al fine di confermare I'infungibilita anche tramite un confronto, ¢ stato pubblicato in data
22.04.2022, sul sito di ARES Sardegna, un avviso di diverse richieste di tecnologie innovative approvate
compreso al punto 5 il Database HGMD (Human Gene Mutation Database).

L'avviso ha scadenza 10.05.2022 e in esito allo stesso, 1'Ing. Podda fornira per conto del Dipartimento GAAL
i riscontri alle specifiche strutture deputate agli acquisti.
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