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1. RESUMEN EJECUTIVO

IMPaCT es la Infraestructura de Medicina de Precision asociada a la Ciencia y la Tecnologia
configurada a partir de tres programas. Estos Programas, de forma individual o en su
conjunto dentro de IMPaCT, estdn disefados para prestar servicio al sistema de I+D+| con
orientacién a la Medicina de Precisidn, para potenciar la generacidn y transferencia de
conocimiento de la mas alta calidad en el SNS, asegurando la excelencia cientifico-técnica,
la equidad y la eficiencia en la utilizacién de los recursos disponibles. Los tres programas
actuan como el eje inicial de una actuacién que debera vertebrar la incorporacién coherente
de futuras dreas complementarias a las aqui incluidas.

El Plan Estratégico de IMPaCT se configura alrededor de tres ejes estratégicos y dos lineas
transversales. Los ejes estratégicos responden a cada uno de los tres programas y, a su vez,
se disponen en acciones y paquetes de trabajo especifico con indicadores de cumplimiento
que deberan permitir comprobar la efectividad del despliegue de la infraestructura. De
forma complementaria, las dos lineas estratégicas transversales permiten aportar
coherencia interna a aquellos aspectos tales como la ética de los datos y la
internacionalizacién de la plataforma, que son comunes a los tres ejes estratégicos.

El Programa de Medicina Predictiva configurard una cohorte de base poblacional,
multipropdsito, que permitira la integracion de datos de habitos de vida, informacidn clinica
e informacién genética con el objetivo de generar modelos predictivos que permitan la
implementacién efectiva de la Medicina de Precision. Para el seguimiento de la ejecucion
global de este programa se han dispuesto un total de 7 indicadores.

El Programa de Ciencia de Datos desarrollard e incorporard las herramientas tecnoldgicas
necesarias para llevar a cabo la conexién entre la informacién clinica en su mas amplio
sentido y los datos generados en IMPaCT con el fin de poner las bases instrumentales que
permitan anticipar el préximo salto en proteccidn de la salud, siempre bajo la perspectiva
de la investigacidon. Para el seguimiento de la ejecucidon global del programa se han
incorporado 19 indicadores.

Finalmente, el Programa de Medicina Gendmica actuara en dos grandes objetivos. Por un
lado, proporcionara soporte gendmico al programa de Medicina Predictiva y, por otro,
deberd prestar servicios empleando tecnologias que actualmente estdn en el marco de la
investigacion, a través de centros de secuenciacién de altas prestaciones, con la intencidn
de ayudar en el diagndstico de personas con enfermedades sin diagndstico. Este segundo
objetivo se alineara con las estrategias de la Cartera de Servicios, asi como con los proyectos
actualmente vigentes de atencién sanitaria de alta complejidad tales como el proyecto
CSUR, del SNS, respetando siempre las competencias correspondientes. Esta orientacidn al
diagnéstico incluye de forma muy concreta a las enfermedades raras, pero también esta
dirigido a tumores hereditarios que precisen diagndstico de alta complejidad o las raras
variantes tumorales sin estirpe histoldgica identificable. Para el seguimiento de la ejecucion
global de este programa se han dispuesto 21 indicadores.
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2. ANALISIS DE SITUACION

2.1. Marco normativo
Estrategia Espanola de Ciencia, Tecnologia e Innovacién 2021-2027.
Estrategia de Desarrollo Sostenible 2030.

Programa Horizonte Europa (Reglamento (UE) 2021/695 del Parlamento Europeo y del
Consejo).

Programa EU4HEALTH (Reglamento (UE) 2021/522 del Parlamento Europeo y del
Consejo).

Programa Digital Europe (Reglamento (UE) 2021/694 del Parlamento Europeo y del
Consejo).

Ley 14/2011, de 1 de junio, de la Ciencia, la Tecnologia y la Innovacion.

Ley Organica 3/2018, de 5 de diciembre, de Proteccién de Datos Personales y garantia
de los derechos digitales (LOPDGDD).

Cédigo Europeo de Conducta para la Integridad en la Investigacién ALLEA, Berlin 2017.
Declaracién de Helsinki, Convenio del Consejo de Europa.
Plan Estratégico ISCIIl 2021-2025.

Real Decreto 375/2001, de 6 de abril, por el que se aprueba el Estatuto del Instituto de
Salud Carlos 1l

2.2. Funciones IMPaCT

2.2.1. Configurar una infraestructura de servicios cientifico-técnicos que vertebre
y fortalezca las capacidades de I+D+| en Medicina de Precisidén existentes y
facilite la implementacion real de la Medicina de Precisién en el SNS.

2.2.2. Generar, a modo de reserva estratégica, capacidad de analisis inmediato
de datos, obtenidos en tiempo real, que permita una respuesta coordinada
e inmediata ante cualquier urgencia cientifica que afecte a la Salud Publica.

2.2.3. Orientar la investigacién hacia los problemas de salud a través de la
implementacion real de la Medicina de Precision en el SNS.

2.2.4. Potenciar la participacién y liderazgo de Espaia en proyectos, programas,
plataformas e infraestructuras internacionales de |+D+| orientadas a la
Medicina de Precision y la Ciencia de Datos.
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2.2.5. Fomentar la innovacidn orientada a la implementacidn de la Medicina de
Precision como instrumento que contribuye a la sostenibilidad y eficiencia
del SNS.

3. MISION, VISION Y VALORES

3.1. Mision

Establecer los pilares para facilitar el despliegue efectivo de Medicina de Precisidn en el Sistema
Nacional de Salud, asegurando la calidad cientifico-técnica, la equidad y la eficiencia en la
utilizacidon de los recursos cientificos disponibles para dar respuesta a las necesidades de la
ciudadania.

3.2. Vision

Constituirse como infraestructura cientifica de referencia para el desarrollo de la Medicina de
Precisidn en Espafia para una medicina mas segura, eficiente, preventiva y predictiva.

3.3. Valores
Calidad cientifico-técnica

IMPaCT trabaja bajo la premisa de asegurar la mayor calidad cientifico- técnica en todas las
actuaciones, como elemento necesario para alcanzar los objetivos propuestos.

Integridad cientifica

La integridad cientifica es intrinseca a la actividad de investigacion y a la ciencia, siendo la base
de su credibilidad y la confianza de la sociedad. IMPaCT incorpora los principios de integridad
cientifica en todos sus procesos, como valor clave.

Perspectiva de género

IMPaCT incorpora la perspectiva de género en los procedimientos organizativos, el disefio
metodoldgico y analisis de datos, en la presentacién y difusidon de resultados.

Ciencia abierta

La informacidn, datos, metadatos y productos cientificos generados en IMPaCT procuraran el
acceso abierto, para hacer la ciencia mas accesible, eficiente, democratica y transparente.
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Investigacion e Innovacion Responsables (RRI)

IMPaCT sigue los principios RRI en todas sus actuaciones. Ademads de lo ya sefalado, establece
una gobernanza responsable con responsabilidad compartida entre grupos de interés e
instituciones.

Por su parte, |la participacion ciudadana es un eje para IMPaCT a lo largo de toda la cadena de
valor, estd presente en la concepcién, desarrollo y difusién de sus lineas de actuacion.

Equidad

La equidad en el acceso, tanto a los servicios ofrecidos como a los resultados logrados vy el
conocimiento generado, es un elemento clave de IMPaCT. Se establecen procesos para
garantizar la equidad desde la perspectiva geografica, social y de acceso a la ciencia y al
conocimiento.

Eficiencia

IMPaCT promueve la utilizacién responsable de los recursos publicos mediante economias de
escala, cooperacién del capital humano e integracidn de infraestructuras, en una organizacién
distribuida con gobernanza Unica.
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4. EJES ESTRATEGICOS

4.1. EJES ESTRATEGICOS

EJE 1. MEDICINA PREDICTIVA — Aborda el disefio y establecimiento de una
cohorte de base poblacional representativa de la poblacién residente en Espafia,
su variabilidad étnica, diversidad geografica y ambiental, con la participacién de
todas las CC.AA. y seguimiento prospectivo. Todo ello con el objetivo de contribuir
al disefio de estrategias de precision y modelos predictivos en la prevencidn
primaria, diagndstico precoz y tratamiento temprano de las principales
enfermedades.

EJE 2. CIENCIA DE DATOS — Se orienta al desarrollo y validacién de un entorno de
integracidén y andlisis conjunto de datos clinicos, moleculares y genéticos, para su
uso secundario de forma coordinada con los ejes estratégicos 1 y 3. De igual
manera, este eje generara modelos que permitan responder de forma eficiente a
preguntas relevantes para el SNS promoviendo la generacidn de conocimiento de
alto nivel basado en estas aproximaciones.

EJE 3. MEDICINA GENOMICA - Promueve el establecimiento de una
infraestructura cooperativa distribuida en varios nodos para la realizacion de
estudios genéticos de alta complejidad basado en tecnologias del ambito de la
investigacion. Las capacidades cientificas se orientardn inicialmente a contribuir
al diagnéstico de enfermedades raras y otras enfermedades sin diagndstico de
forma coordinada con las estructuras asistenciales del SNS y el Ministerio de
Sanidad, atender las necesidades de secuenciacién de la cohorte poblacional
IMPaCT y a contribuir a la iniciativa europea “1M+ Million Genomes”.

4.2. LINEAS ESTRATEGICAS TRANSVERSALES

LINEA ESTRATEGICA TRANSVERSAL 1. ETICA E INTEGRIDAD CIENTIFICA —
Comprende las actuaciones para garantizar el cumplimiento de los principios
de integridad cientifica y normas éticas, tanto en el tratamiento de datos y
muestras bioldgicas como en la presentacion de resultados.

LINEA ESTRATEGICA TRANSVERSAL 2. INTERNACIONALIZACION — Abarca las
acciones dirigidas a posicionar a Espafia como referente internacional en el
ambito de la Medicina de Precisidon, favoreciendo la participacion y liderazgo
de los grupos de investigacion e instituciones de 1+D+| en las actuaciones e
infraestructuras europeas e internacionales en este ambito.
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5. OBIJETIVOS ESTRATEGICOS Y ACCIONES

5.

1.

1. EJE ESTRATEGICO 1. MEDICINA PREDICTIVA (IMPaCT-Cohorte)
5.1.1. OBJETIVOS

Mejorar la comprension de las causas de las principales enfermedades y condiciones
de salud, incluidos el deterioro funcional asociado a la edad, las lesiones y la
discapacidad.

Aumentar el conocimiento de los efectos sobre la salud de multiples factores: estructura
social y econdmica; género; ocupacidon y condiciones laborales; entorno fisico (aire,
agua, ruido, luz, etc.); ambiente microbiano (infecciones, microbioma); factores
psicoldgicos; y estilo de vida, incluidos la dieta y habitos alimentarios, |a actividad fisica,
el tabaco, el suefio y los biorritmos circadianos, entre otros. La cohorte IMPACT
estudiard la multimorbilidad y una amplia gama de enfermedades crénicas y afecciones
relacionadas con el envejecimiento altamente prevalentes en nuestra sociedad.
Ademads, este eje estratégico permitira analizar el efecto sobre la salud de exposiciones
especificas de poblacién espafiola incluyendo:

a) Estilos de vida: determinantes culturales propios de nuestro pais, como los efectos
en la salud del horario de las comidas, o los patrones alimentarios regionales especificos,
gue caracterizan nuestra dieta, pero son poco frecuentes fuera de Espana.

b) Exposiciones relacionadas con el entorno social: estructura social - estructura
familiar, redes de relaciéon y apoyo y cohesién social, roles de género o edad;
caracteristicas sociales y econdmicas asociadas al lugar de residencia, al entorno
construido y al entorno laboral, incluyendo los efectos del desempleo y nuevas formas
de empleo, asi como la participacioén laboral en las edades mds avanzadas.

c) Exposiciones relacionadas con el ambiente fisico: contaminantes del aire, ruido y
espacios verdes, contaminacién del agua, y entorno construido. Desde la perspectiva de
la salud publica, la cohorte IMPACT también proporcionara niveles de exposicion de la
poblacion general para evaluar los efectos de exposiciones en lugares concretos a
determinados contaminantes o agentes toxicos.

Contribuir a monitorizar el estado de salud de los residentes en Espaiia, con especial
atencién a las desigualdades en salud. Esto permitird, en estrecha coordinacion vy
colaboracidn con el Ministerio de Sanidad, evaluar politicas sanitarias y de reduccién de
desigualdades y facilita intervenir de forma temprana para paliar los problemas de salud
en la poblacién y en grupos concretos en desventaja social (con una visidn holistica de
la salud publica de precision).

Predecir el riesgo de enfermedad y de otras condiciones de salud, incluido el deterioro

funcional asociado a la edad y la discapacidad, para seleccionar subgrupos de poblacion
(definidos por riesgos caracteristicos) en los que realizar intervenciones comunitarias
(salud publica de precisidn) y priorizar las intervenciones clinicas (medicina preventiva
de precision).

10
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4. |dentificar biomarcadores de enfermedad subclinica o en fases iniciales, asi como
biomarcadores de fenotipos especificos Utiles para fines clinicos, con el fin de mejorar
el diagnéstico y el tratamiento temprano de las enfermedades, e identificar nuevas
dianas terapéuticas (medicina clinica de precisién).

5.1.2. ACCIONES:
WP 1. Coordinacion.

La coordinacidn implica el impulso a todos los aspectos cientificos y organizativos del programa,
la gestién econdmica, la participacién en la Comision de Seguimiento de IMPaCT, y la
elaboracion de los indicadores trimestrales de seguimiento del Plan de Actuacién. Asimismo,
impulsard el trabajo colaborativo con todas las dreas tematicas del CIBER, y con las Entidades
Colaboradoras, asi como con los grupos de trabajo derivados de las mismas. Por ultimo, sera la
responsable de la elaboraciéon de actas de todas las sesiones de trabajo y de los acuerdos
adoptados, y dard publicidad a las mismas.

Indicadores: Informes trimestrales de seguimiento de la cohorte IMPaCT para la
Comision de Seguimiento de IMPaCT.

Entregable: E.1 Informes de situacidn de la cohorte IMPaCT para Comisidon de
Seguimiento de IMPaCT. Mes(en adelante M) 3, 6, 9, 12, 15, 28, 21, 24, 27, 30, 33, 36.

WP 2. Diseio de estrategia de seleccidon y reclutamiento de las personas participantes en el
estudio. Definir el disefio muestral especifico de la cohorte IMPaCT. Se estimara el numero total
de participantes en cada C.A., por grupos de edad, sexo y localizacién geografica, considerando
diferentes escenarios de tasa de respuesta. Establecer los procedimientos especificos de
reclutamiento y reemplazamientos de las personas participantes, y la implicacion de las
estructuras de Atencién Primaria de Salud en esta tarea.

Indicadores: Definicidon de la estrategia de seleccidn y reclutamiento.

Entregable: E. 2. Documento con la estrategia de seleccién y reclutamiento de la
cohorte. M 6.

WP 3. Definicion y medida de las variables de interés. Se creardan grupos de trabajo
multidisciplinares para la definicion y establecimiento de procedimientos de valoracidon de las
variables: a) Medidas a recoger en el cuestionario general; b) Medidas utilizando cuestionarios
especificos; c) determinacion de la exploracion fisica y pruebas complementarias. Las
dimensiones tendran en cuenta con especial énfasis la identificacidon de exposiciones y endpoints
relacionados con enfermedades crdnicas, discapacidad y otras condiciones de salud. En funcién
de la complejidad, coste y grado de intrusion de los procedimientos, las variables se clasificaran
en tres niveles: a) Nivel 1, que se mediran en todos los participantes de la cohorte; b) Nivel 2,
gue se medirdn en una muestra de la cohorte; y c) Nivel 3) que se medirdn si se consigue
financiacion externa vinculada a convocatorias concretas de proyectos de investigacion. Los
grupos de trabajo incluiran representantes de todas las areas tematicas del CIBER y de las
entidades colaboradoras.

Indicadores: Disponibilidad de los correspondientes protocolos.

11
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Entregables:
E.3.1. Cuestionarios generales. M 6.
E.3.2. Cuestionarios especificos. M 6.
E.3.3. Protocolo de exploracién y pruebas complementarias. M 6.

WP 4. Definicién de procedimientos de manejo de muestras biolégicas y biobanco. Establecer
la cuantificacidon y procedimientos de obtencion de las muestras bioldgicas, asi como los
protocolos de pre-procesado, alicuotado y conservacidn. Se establecerdn las condiciones de
almacenamiento que permitan la explotacién del Biobanco a lo largo de los 25-30 afios
siguientes al establecimiento de la cohorte, y se realizardn propuestas de determinaciones
sistematicas de especial interés en toda la cohorte, calendarizadas para los préximos 6 afios, de
forma que se pueda buscar financiacion independiente para ellas.

Indicadores: Protocolo de recogida y manejo de muestras e informes de seguimiento
de cumplimiento de los procedimientos establecidos.

Entregable: E.4. Documento de definicidn, estructura y procedimientos del Biobanco de
la cohorte IMPACT. M 6.

WP 5. Elaboracion de estrategia de seguimiento activo y fidelizacion de las personas
participantes en la cohorte. Propuesta de estudio de las expectativas de los individuos sobre su
participacion en la cohorte, y se identificardn los principales determinantes (barreras vy
facilitadores) de la misma. Se elaborard un programa de adherencia que maximice las
expectativas de los participantes y su satisfaccién con el proyecto, y minimice las pérdidas en el
seguimiento.

Indicadores: Documento de seguimiento y adherencia de los participantes.

Entregable: E.5. Documento de Programa de adherencia de los participantes en la
cohorte IMPACT. M 18.

WP 6. Plan de analisis de datos. Propuesta de anadlisis estadistico de datos que contemple de
forma explicita los cuatro objetivos cientificos de la cohorte. Esta propuesta debe tener en
cuenta que la cohorte incluird muchas variables de resultado diferentes, y debe priorizar los
analisis con el total de participantes en la cohorte IMPACT. Ademas, ya que la cohorte es
multipropdsito, debe incluir analisis de poder estadistico para un amplio rango de hipédtesis
relativas a las principales enfermedades y condiciones de salud. También incluird un plan de
calidad para asegurar el rigor metodolégico en la explotacién de los datos.

Indicadores: Disponibilidad del plan de analisis.

Entregable: E.6. Documento de Plan de analisis de datos. M 12.

12
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WP 7. Elaboracion de procedimientos de recogida y transmision automatizada de la
informacion, gestion y depuracidon centralizada de la base de datos, control de calidad.
Procedimientos basados en el uso de tecnologia de la informaciédn y comunicaciéon que dard
soporte a todas las fases del proyecto, incluyendo la citacién de participantes en la cohorte, la
recogida eficiente y estandarizadas de la informacién, asi como su depuracién (con
procedimientos automaticos) y almacenamiento seguro e integro con garantias adecuadas de
proteccion de datos personales. También establecerd los procedimientos de integracion de los
datos recogidos en los diferentes centros, y de la informacidn del biobanco en una base de datos
comun. Asimismo, incluird procedimientos de cesion de datos a la comunidad cientifica.

Este paquete debe también elaborar los procedimientos de control de calidad interno y externos
que contribuyan a la estandarizacién y homogeneidad de los procesos (selecciéon de
participantes, entrevistas, examenes fisicos, obtencion de muestras, biobanco,
retroalimentacion a los participantes y médico, etc.) en todos los centros de reclutamiento de
participantes y recogida de datos. También debe incluir un sistema de monitorizacién in situ de
los centros.

Indicadores: Porcentaje de cumplimiento en los informes semestrales de situacion.

Entregable: E.7. Gestidn integrada de datos en la cohorte IMPaCT y control de calidad.
M 15.

WP 8. Aspectos éticos y legales. Colaboracién con el eje transversal de ética del programa
IMPaCT con objeto de garantizar la proteccion debida a los participantes y a la informacion
recogida. Contribuir al disefio del consentimiento informado que deberan firmar los
participantes y a la presentacion y respuesta al Comité de Etica que debe aprobar el estudio.

WP 9. Trabajo de campo. Coordinacién y supervision del trabajo de campo para el estudio piloto
y el posterior reclutamiento de los sujetos de la cohorte. Uno de sus productos serd un manual
operacional con una descripcion detallada de todos los protocolos del trabajo de campo, que
incluya el contacto y reclutamiento de los participantes del estudio, la medicién de variables, asi
como obtencién y traslado de muestras bioldgicas. Este manual debe garantizar la
homogeneidad de procedimientos en todos los centros participantes, y serd la base de un
programa de formacidon que permita el entrenamiento de todo el personal implicado en dicha
tarea y la consulta de dudas. Con este material se llevara a cabo el estudio piloto del mes 12 al
mes 18. La fase de entrenamiento para el establecimiento definitivo de la cohorte sera del mes
15 al mes 18, y el reclutamiento y mediciones basales de la cohorte IMPaCT se llevaran a cabo
del mes 18 al mes 36.

Indicadores: Porcentaje de cumplimiento y n2 de personas entrenadas y certificadas.
Entregables:
E.9.1. Manual operacional del trabajo de campo de la cohorte IMPaCT. M 12.

E.9.2. Informe de resultados del estudio piloto, con recomendaciones para la
puesta en marcha del reclutamiento basal de la cohorte IMPaCT. M 20.
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E.9.3 Informes trimestres de progreso y resultados del trabajo de campo para el
reclutamiento de la cohorte IMPaCT. M 24, 27, 30, 33, 26.

WP 10. Contribucion al Espacio Nacional de Datos de Salud en el marco de la Estrategia de
Salud Digital del Ministerio de Sanidad. En este marco estratégico se realizara el enlace
(linkage) de la informacion obtenida primariamente de los participantes con la informacion
de sus historias clinicas electrénicas y otras bases de datos sanitarias y administrativas.
Disefiar la estrategia y los protocolos para vincular los datos de filiacion de los participantes de
la cohorte y la informacidn primaria recogida por el estudio con las historias clinicas electrdnicas
de Atencién Primaria, Atencion Especializada, y otras bases de datos tanto sanitarias (ej., CMBD,
prescripcion farmacéutica, etc. ) como no sanitarias (ej., Registro Estatal de Emisiones y Fuentes
Contaminantes, Movilidad, etc.); se presentaran ejemplos de cdmo corregir errores en datos
primarios recogidos de los participantes, completar la informacidn clinica u ambiental, y facilitar
el seguimiento pasivo de la cohorte. Se presentara un disefio para cada C.A., y su posterior
integracion en el total de la cohorte IMPaCT. Contara con la participacién del eje IMPaCT-Data
para el desarrollo de estas tareas.

Indicadores: Porcentaje de cumplimiento del procedimiento.

Entregable: E.10. Procedimiento para el linkage de la cohorte IMPACT a otras fuentes
secundarias de informacién. M 18.

WP 11. Comunicacidn con las personas participantes en el estudio y la ciudadania. Este
paguete incluye la elaboracién de materiales estandarizados de retroalimentacién de los
participantes y de sus médicos de Atencién Primaria con los principales resultados del examen
fisico y de las determinaciones analiticas, y un programa de adherencia para mantenerse dentro
de la cohorte durante los afios de seguimiento. Incluye también materiales para la comunicacion
con los profesionales de Atencién Primaria que facilite su implicacién constante en el proyecto.
Asimismo, incluird la celebracién de una jornada cientifica anual donde se presentara a todos
los profesionales implicados los avances en el desarrollo del proyecto. También se desarrollara
una Web (versién al menos en espafiol y en inglés) con toda la informacién cientifica y
administrativa, que permita que, por un lado, la ciudadania y la comunidad cientifica conozcan
los avances en el desarrollo del proyecto y sus principales resultados cientificos y, por otro, que
los investigadores conozcan y apliquen los procedimientos de acceso y uso de los datos de la
cohorte IMPACT. Este sera ademas un instrumento de comunicacién social sobre la cohorte,
pues contard con varios buzones a los que los ciudadanos e investigadores podran enviar
mensajes con preguntas o sugerencias para la mejora de esta infraestructura. Los contenidos de
la Web se actualizardn como minimo cada 6 meses en los 3 primeros afios del programa, y cada
3 meses posteriormente.

Indicadores: Porcentaje de cumplimiento. Porcentaje de participantes que reciben sus
resultados. Newsletter anual.

Entregables:
E.11.1 Materiales estandarizados de retroalimentacién de los participantes y sus

médicos con los resultados individuales del examen fisico y determinaciones
analiticas. M 18.
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E.11.2 Web de |la cohorte IMPaCT. M 18.

E.11.3 Newsletter a participantes. M24. M36.

5.2. EJE ESTRATEGICO 2. CIENCIA DE DATOS (IMPaCT-Data).

5.2.1. OBJETIVOS

Objetivo general:

Desarrollar la primera iteracidn de la Infraestructura y los protocolos necesarios para coordinar,
integrar, gestionar y analizar datos clinicos, de imagen médica y gendmica, con el objetivo de
proporcionar herramientas validadas para facilitar la implementacidon, eficaz y coordinada, de
la Medicina Personalizada en los Sistemas de Atencidn Sanitaria, siempre a través del marco
legislativo vigente y de las estructuras de alto nivel establecidas al efecto.

Obijetivos técnicos.

1.

Desarrollo de la primera iteracién de una plataforma de datos que comprenda datos
médicos, gendmicos y de fenotipo, normalizada y multipropésito, todo ello con fines de
investigacion.

Desarrollo e implementacién de una primera versién de una infraestructura de
computacion en la nube para dar soporte inicialmente a los desarrollos de IMPaCT.
Desarrollo e implementacidn de protocolos, métodos y sistemas integrados de analisis
de datos basados en la infraestructura de bases de datos, métodos, sistemas de
evaluacién y mecanismos de FAIRificacion.

Desarrollo inicial para monitorizar los procesos de tratamiento y evaluacion de la calidad
de los datos durante los procesos de transformaciéon y manejo de los mismos.
Desarrollo inicial de sistemas para la extraccion semiautomatica y segura - con garantia
de confidencialidad - de informacidon minima normalizada y pseudoanonimizada a partir
de los sistemas de informacion sanitarios, incluyendo la Historia Clinica Electrénica
(HCE), con el desarrollo de protocolos de interoperabilidad y normalizacion basados en
estandares nacionales e internacionales.

Incorporacion de informacion genética y gendmica, tratamiento de la informacién para
su consulta rdpida, encriptacién para mantener la confidencialidad e indexacién y
agregacion de datos.

Liderar el portafolio de recursos bioinformaticas ofrecidos por Espaifa a ELIXIR,
incluyendo software, bases de datos y plataformas enfocados al ambito de salud
humana, y en consonancia con el objetivo general de IMPaCT-Data.

Extraccion de informacion cuantitativa de imdgenes médicas, tanto basadas en
caracteristicas de la imagen (radidmica) como las que estan relacionadas con
fendmenos fisiopatoldgicos, para su uso e integracién con otras fuentes de datos.
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9. Desarrollo de prototipos de integracion de los resultados del andlisis genémico y de
imagen con la informacién normalizada extraida de las HCE, en los formatos adecuados
para el analisis humano y computacional.

10. Implementaciéon de ecosistemas de demostradores sobre funciones avanzadas de
interoperabilidad de informacidn traslacional, permitiendo la inclusién de aportaciones
de empresas, entidades y grupos académicos que, comprometidos con el proyecto,
complementen la infraestructura de interoperabilidad.

11. Evaluacién y ejecucién concertada en distintas localizaciones de los demostradores de

gestidn en colaboracién directa con la red TransBioNet) y otros actores del sistema de
salud.

Obijetivos de coordinacién y gestion.

1. Coordinacion con los ejes IMPaCT-Cohorte e IMPaCT — Genédmica como prioridad, asi
como con otras iniciativas nacionales e internacionales del ISCIII relevantes en el uso
de datos biomédicos.

2. Colaboracidn con el “Comité Técnico de Interoperabilidad” (CTI-SEIS) de la Sociedad
Espafiola de Informatica de la Salud (SEIS) en su funcion de evaluacion del alineamiento
de los desarrollos y recomendaciones de IMPaCT-Data con las estrategias del SNS y de
cada una de las Consejerias en materia de datos y medicina personalizada.

3. Colaboracidn con la Agencia Espafiola del Medicamento y Productos Sanitarios (AEMPS)
y la Red Espafola de Agencias de Evaluacién de Tecnologias Sanitarias y Prestaciones
del Sistema Nacional de Salud (RedETS).

4. Desarrollo de un marco de colaboracién publico-privada con los desarrollos de
universidades, centros de investigacidon, companias y otras entidades con actividad en
este sector.

5.2.2. ACCIONES

WP1. COORDINACION.
T 1.1 Coordinacidn con los otros dos programas de IMPaCT. BSC-CNS (M01-M36).

Indicadores:
- Numero de reuniones de la Comisién de Direccidn y Seguimiento de IMPaCT
(2021:2; 2022:2; 2023: 2).
- Numero de reuniones de trabajo con representantes de los otros programas
de IMPaCT (2021: 3; 2022:6; 2023: 9).

Entregables:
- E1.0. Indicadores de IMPaCT-Data (M12, M24, M36).

- E1.1. Coordinacién Seguimiento Proyecto. Actas de las reuniones (M12, M24,
M36).
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T 1.2 Coordinacidn con los servicios de salud de las CC.AA. y entidades asociadas al
programa. BSC-CNS (M01-M36).

Indicadores:
- Numero de acuerdos de colaboracién en el marco de los objetivos IMPaCT,
aprobados en Comité de Direccion IMPaCT, y establecidos con las CC.AA.
representadas en IMPaCT-Data (2024:14).

Entregable:
- E1.2. Coordinacién con Servicios de Salud. Actas de las reuniones (M12, M24,

M36).
T 1.3 Coordinacion y gestion interna del programa. BSC-CNS (M01-M36).

Indicadores:
- Numero de reuniones del Comité Directivo de IMPaCT-Data (2021: 2; 2022: 3;
2023: 3).
- Numero de reuniones de la Asamblea General de IMPaCT-Data (2021: 1; 2022:
2; 2023: 3).

Entregable:
- E1.3. Coordinacién Interna. Actas de las reuniones (M12, M24, M36).

T 1.4 Comunicacidn y difusion de las actividades del programa. BSC-CNS (M01-M36).

Indicadores:
- Uso de los canales de difusidn existentes para comunicar actividades propias
del programa, asi como de IMPaCT en General.

Entregable:
- E1.4. Informe de Comunicacién y Difusidn. Informe anual de las actividades de

comunicacién y difusiéon (M12, M24, M36).

T 1.5 Coordinar la participacion de las entidades asociadas en las actividades del programa.
BSC-CNS (M01-M36).

Indicadores:
- Numero de reuniones del Comité Directivo de IMPaCT-Data con las entidades
asociadas a IMPaCT-Data (2021: 2; 2022: 3; 2023: 3).

Entregable:
- E1.5. Coordinacién con Entidades Asociadas. Actas de las reuniones (M12,

M24, M36).

T 1.6 Formacion especifica. BSC-CNS, CNIO (M01-M36).

Indicadores:

- Formacién periddica sobre aspectos especificos del programa.

Entregable:
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- E1.6. Informe de Actividades Formativas. Evaluacién del impacto de las
actividades formativas (M12, M24, M36).

WP2 - INFRAESTRUCTURA COMPUTACIONAL EN LA NUBE PARA LA GESTION E INTEGRACION
DE DATOS.

T2.1. Implementacion inicial y evaluacion de un sistema de computaciéon para datos
biomédicos asociados a IMPaCT. BSC-CNS (M04-M36)

Indicadores:

- Numero de proyectos que han utilizado la version inicial del sistema de
computacion para datos biomédicos.

Entregables:

- E2.1. Evaluacidn de Interfaces Disponibles. Evaluacidon de las interfaces
disponibles para la utilizacion del software individual y/o como parte de flujos
de trabajos a través de plataformas como Galaxy (M12).

- E2.2. Disefio Inicial de la Infraestructura. Propuesta de disefio inicial de la
arquitectura de "Sistema de Nube en Biomedicina" (M18).

- E2.3. Implementacién de la Infraestructura. Informe sobre la implementacién
del sistema de computacién asociado a IMPaCT (M34).

T2.2. Adopcidn e implantacion de protocolos para el uso de contenedores software y flujos
de trabajo siguiendo las recomendaciones de ELIXIR, EOSC-Life y GA4GH. BSC-CNS (M04-
M36)

Indicadores:

- Numero de entradas correctamente anotadas describiendo el software, sistemas
y plataformas en el programa de Ciencia de Datos.

Entregables:

- E2.4. Guia de Buenas Practicas para el Desarrollo y Mantenimiento de Software.
Elaboracién y adaptacion de buenas practicas para el desarrollo y mantenimiento
de software siguiendo las directrices de ELIXIR y utilizando contenedores
software (M18).

- E2.5. Informe Indicadores de Software. Informe final sobre los principales
indicadores medidos para el conjunto del software utilizado por el programa de
Ciencia de Datos (M36).

WP3 — IMPLEMENTACION DE SISTEMAS PARA EL ANALISIS, INTEGRACION E INTERPRETACION
DE DATOS GENOMICOS.

T3.1. Implementacion de sistemas de almacenamiento de informacidon genémica primaria
mediante instancias Federadas de EGA. CRG (M04-M36).
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Numero de instancias federadas de EGA en su versién local y comunidad.

Entregables:

E3.1. Requisitos de un Nodo Local EGA. Requisitos técnicos, humanos y acuerdos
legales para la puesta en marcha de un nodo de local EGA (M12).

E3.2. Descripcidn de Interfaces de Instancias EGA Comunidad. Descripcidn de las
interfaces necesarias en las instancias EGA comunidad para la interaccion con los
nodos centrales y federados (M18).

E3.3. Informe Final de un Nodo EGA. Informe final sobre los requisitos técnicos y
humanos, asi como el marco legal para mantener las instancias de EGA central y
federada basados en la informacién recabada en el programa de Ciencia de Datos
(M36).

T3.2. Adaptacion, instalacion y uso de software de cddigo abierto para el andlisis e
integracion de distintas fuentes de datos. CRG (M04-M36).

Indicadores:

Numero de flujos de analisis definidos por la comunidad para el analisis e integracion de
datos proveniente de distintas fuentes de datos.

Numero de entradas anotadas de las herramientas a utilizar para el andlisis e integracion
de datos proveniente de distintas fuentes de datos siguiendo las directrices del WP2.2.

Entregables:

E3.4. Andlisis Gendmico en Entornos Sanitarios. Informe con las adaptaciones necesarias
para el potencial uso de los sistemas de analisis por parte del personal sanitario (M18).
E3.5. Comparativa de Procesos en Entornos Hospitalarios. Informe final comparativo
sobre los procesos de instalacion de sistemas de andlisis en entornos hospitalarios
(M36).

WP4 - IMPLEMENTACION DE SISTEMAS PARA EL ANALISIS, INTEGRACION E INTERPRETACION
DE DATOS CLINICOS INCLUYENDO IMAGENES.

T4.1. Adaptacién, instalaciéon y uso de software de codigo abierto para la extraccion de
variables a partir del HCE. IACS (M04-M36).

Indicadores:

Numero de flujos de andlisis definidos por la comunidad para la extraccidn de
variables a partir de Historia Clinica Electrdnica (HCE).

Numero de entradas anotadas de las herramientas a utilizar para la extraccion de
variables a partir de HCE siguiendo las directrices del WP2.2.

Entregables:
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E4.1. Normas Internacionales de Anotacion de Informacién de HCE. Revision de las
normas internacionales para la anotacion de la informacidn extraida como
mecanismo para minimizar la generacién de nuevos estandares de interoperabilidad
(M15).

E4.2. Comparacion de Técnicas de Gestién de Informacion de HCE. Informe
comparativo de las aproximaciones para la extraccidn de informacidn, su organizacién
y los mecanismos de transmision (M21).

E4.3. Pruebas de Concepto de Extraccion de Informacién de HCE. Informe final sobre
el desarrollo de los sistemas pilotos para la extraccién de informacidon de HCE y los
mecanismos para su instalacién (M36).

T4.2. Adaptacidn, instalacion y uso de herramientas de software de cddigo abierto para el
seguimiento y validacidn de los procesos de extraccidon y tratamiento de los datos de
imagen médica. IACS (M04-M36).

Indicadores:

Numero de flujos de andlisis definidos por la comunidad para los procesos de
extraccién y tratamiento de los datos de imagen médica.

Numero de entradas anotadas de las herramientas a utilizar en los procesos de
extraccién y tratamiento de los datos de imagen médica siguiendo las directrices del
WP2.2.

Entregables:

E4.4. Normas Internacionales de Anotacién de Informacién de Imagen Médica.
Revisién de las normas internacionales para la anotacién de la informacion extraida
como mecanismo para minimizar la generacidn de nuevos estandares de
interoperabilidad (M15).

E4.5. Comparacion de Técnicas de Gestidon de Informacion de Imagen Médica. Informe
comparativo de las aproximaciones para la extraccion de informacién y su
tratamiento, asi como mecanismos para seguir y validar dichos procesos (M21).

E4.6. Pruebas de Concepto de Extraccion de Informacién de Imagen Médica. Informe
final sobre el desarrollo de los sistemas pilotos para la extracciéon de informacion
relevante de la imagen clinica y los mecanismos para su instalacion (M36).

WP5 — DISENO E IMPLEMENTACION INICIAL DE LOS SISTEMAS DE INTERCONEXION ENTRE
DATOS GENOMICOS, IMAGEN MEDICA Y MEDICOS.

T5.1. Integracion de datos genédmicos y radiomicos con datos médicos estructurados para su
uso secundario. FPS (M04-M36).

Indicadores:

Numero de flujos de analisis definidos para la integracién de datos gendmicos, de
imagen médica y médicos estructurados.

Numero de entradas anotadas de las herramientas a utilizar en los procesos de
integracion siguiendo las directrices del WP2.2.

Entregables:
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- E5.1. Técnicas de Integracién de Datos Biomédicos. Informe con las aproximaciones
para la integracién de datos genédmicos, de imagen médica y médicos estructurados
considerando las experiencias existentes dentro del programa de Ciencia de Datos y
de IMPaCT (M18).

- E5.2. Demostrador de Integracién de Datos Biomédicos. Documento sobre el
demostrador de al menos uno de los sistemas de integracién de datos biomédicos
para su uso secundario (M30).

- E5.3. Procesos de Instalacién de Sistemas de Analisis de Datos Biomédicos. Informe
final comparativo sobre los procesos de instalacidn de sistemas de analisis (M36).

Implantacion de mecanismos para la identificacion automatica de informacion
gendmica relevante, o contenido de las imagenes médicas que den respuestas
anonimizadas al estilo beacon. FPS (M04-M36).

Indicadores:

- Numero de sistemas beacon en funcionamiento en la red creada ex profeso para
IMPaCT.

Entregables:

WP6

E5.4. Requisitos Técnicos para Puesta en Marcha de Sistemas Beacon. Requisitos
técnicos para la puesta en marcha de sistemas beacon (M12).

E5.5. Especificaciones Revisadas para la Inclusion de Marcadores Biomédicos de Imagen
Médica. Especificaciones revisadas para la inclusion de marcadores biomédicos
extraidos a partir del tratamiento de la imagen médica como parte del GA4GH/ELIXIR
Beacon 2.0 (M18)

E5.6. Informe Final sobre el Funcionamiento de la Red IMPaCT de Beacons. Informe
final sobre el funcionamiento de la red creada ex profeso para IMPACT de beacons
incluyendo el tipo de informacion disponible, asi como los requisitos técnicos y humanos
para mantener dicha red y sus beacons asociados en funcionamiento (M36).

— CASOS DE USO PARA LA APLICACION DE LA METODOLOGIA Y EVALUACION DE SU

CALIDAD.

T6.1.

Desarrollo de los casos de uso alineados con IMPaCT. BSC-CNS (M04-M36).

Consolidar y utilizar los desarrollos para el analisis de datos de gendmica (disponibles a
través de EGA), informacion médica estructurada siguiendo los estandares existentes e
imagen clinica en respuesta a cuestiones relacionadas con 1) el curso clinico de la
enfermedad, 2) relaciones con otras enfermedades y/o 3) el efecto de medicamentos, para
su adaptacion y reutilizacion en los casos de uso de IMPaCT, desde la perspectiva del uso
secundario del dato con fines de investigacion.

Casos de uso:

Cancer, Enfermedades raras y farmacogendmica. Siguiendo los desarrollos y datos
generados por el eje IMPaCT-Gendmica para convertirlos en protocolos ejecutables de
modo sostenido en la infraestructura computacional del proyecto.

21



00
* .
=¥ = MINISTERIO
T DECENCIA IMPaCT
EK: E INNOVACION st

de Salud
Carloslll

Cohorte poblacional. Interaccidn con el eje IMPaCT-Cohorte, para conectar los
desarrollos y contribuir al mantenimiento de sistemas comunes.

Entregables:

T6.2.

E6.1. Descripcion de los casos de uso en el marco de IMPaCT (M12).

E6.2. Disefio de Procesos de Evaluacion de los Casos de Uso. Descripcion del proceso de
evaluacion colaborativa de los casos de uso utilizando los datos sintéticos y/o datos
reales del programa (M24).

E6.3. Resultados de los Casos de Uso. Elaboracién, presentacion, discusién de los
resultados de la implementacidn inicial con los sistemas de salud representados en el
programa, seguida de la elaboracidn de los procedimientos y guias para su implantacién
generalizada (M36).

Evaluacion de aspectos de seguridad en el manejo de datos sensibles, como procesos
de pseudonimizacidn, accesibilidad, trazabilidad y privacidad de los datos. SAS-HUVR
(M04-M36).

Indicadores:

Numero de evaluaciones técnicas y cientificas realizadas dentro del programa de Ciencia
de Datos.

Entregables:

E6.4. Aspectos de Seguridad en el Manejo de Datos Sensibles. Descripcion inicial de los
aspectos de seguridad en el manejo de datos sensibles, como procesos de
pseudonimizacidn, accesibilidad, trazabilidad y privacidad de los datos (M18).

E6.5. Guias de Buenas Practicas en el Manejo de Datos Reales. Informe final con las guias
de buenas practicas a tener en cuenta en la identificacidn, anonimizacién, evaluacién de
la calidad y anotacién de los datos reales (M36).
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5.3. EJE ESTRATEGICO 3. MEDICINA GENOMICA (IMPaCT-Gendmica)

Las actuaciones vinculadas al cumplimiento de los objetivos incluidos en este Programa se
coordinaran de formas efectivas con las estructuras de alto nivel, tanto autonémicas como
estatales, que sean necesarias en cada momento y siempre a través del marco legislativo vigente
y de la normativa aplicable.

5.3.1. OBJETIVOS:

1. Establecimiento de una red de Centros de Analisis Gendmico de alta capacidad a partir
de estructuras existentes.

2. Coordinacion de la red de Centros de Andlisis Gendmico con el Sistema Nacional de
Salud para proporcionar servicios de andlisis genémicos de alta complejidad a todo el
territorio.

3. Establecimiento de un flujo de procesos diagndsticos en Medicina Gendmica.

4. Demostrar la funcionalidad de la infraestructura IMPaCT-Gendmica en casos de uso,
vinculados a enfermedades raras, cancer hereditario y farmacogenética.

5. Establecer las redes y flujos para mejorar el diagndstico de enfermedades raras en el
SNS.

6. Facilitar el diagndstico en cancer hereditario en los que sea preciso pruebas gendmicas
de alta complejidad.

7. ldentificacion de las causas de reacciones graves adversas a farmacos y vacunas con
tecnologias dmicas.

8. Gendmica poblacional: Genotipado y secuenciacion de la cohorte IMPACT del programa
de epidemiologia y establecimiento de estandares para PRS (Polygenic Risk Score).

9. Plan de coordinaciéon con los servicios de salud.

10. Establecer mecanismos para la incorporacion futura de otros casos de uso de la
Medicina Gendmica dentro de la infraestructura IMPACT.

5.3.2. ACCIONES:
WP1. COORDINACION

T 1.1 Realizar la coordinacion general del proyecto (CIBER) (M1-M36).

Indicador: N2 de reuniones del Comité Ejecutivo del Programa de Medicina Genémica (CEPMG)
(2021:2; 2023:12).

Entregable: Actas de reunién.

T 1.2 Informar sobre el estado del proyecto periddicamente a los servicios de salud de las
CC.AA. (CIBER) (M1-M36).

Indicador: Informes de actualizacién (2021:0; 2023:17).

T 1.3 Realizar la coordinacion con IMPaCT-Cohorte e IMPaCT-Data (CIBER-USC, CNAG) (M1-
M36).

Indicador: N2 de reuniones de la Comisién de Direccion y Seguimiento de IMPaCT (2021:4;
2023:12).
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WP2. RED DE CENTROS DE ANALISIS GENOMICO DE SOPORTE AL SISTEMA NACIONAL DE
SALUD

T 2.1 Establecer circuitos y protocolos para proveer servicios de gendmica de alta
complejidad al SNS, en colaboracion con el WP1 (CNAG, FPGMX, NB, centros fase 2) (M1-
M24).

Entregable: Protocolo de provisidn de servicios de gendmica de alta complejidad.

T 2.2 Establecer y actualizar periodicamente protocolos estandarizados de laboratorio
(standard operating procedures, SOPs) para la secuenciacion de exomas y genomas,
incluyendo el control de calidad de la muestra, la preparacidn de la libreria y la secuenciacidn
(CNAG, FPGMX, NB, centros fase 2) (M1-M36).

Indicador: N2 de SOPs de laboratorio vigentes en los centros de andlisis gendmico (2021:10;
2023:25).

T 2.3 Establecer y actualizar periédicamente protocolos estandarizados (SOPs) para el analisis
Bioinformatico de exomas y genomas, incluyendo el control de calidad de los datos, el mapeo
al genoma de referencia y la identificacion de las variantes (CNAG, FPGMX, NB, centros fase 2)
(M1-M36).

Indicador: N2 de SOPs de analisis vigentes en los centros de andlisis gendmico (2021:3; 2023:10).

T 2.4 Participar en programas de comparacion entre laboratorios como los organizados por
GenQA, EMQN o CAP, para asegurar la calidad de los datos producidos (CNAG, FPGMX, NB,
centros fase 2) (M4-M36)

Indicador: N2 de participaciones en programas de comparacion entre laboratorios (por afio)
(2021:6; 2023:15).

T 2.5 Establecer un modelo de gestion de los datos que garantice su seguridad, privacidad,
estandarizacion, interoperabilidad, calidad y sostenibilidad a largo plazo (CNAG, FPGMX, NB,
centros fase 2) (M1-M36).

Indicador: N2 de SOPs relativos a la gestion de datos (2021:0; 2023:5).

Entregable: Informes de evaluacidn/auditoria externa del sistema de gestion de datos.

T 2.6 Consensuar un modelo de informe de laboratorio (CNAG, FPGMX, NB, FPGMX, centros
fase 2) (M13-M24).
Entregable: Modelo de informe de laboratorio.

T 2.7 Avanzar en los procesos de certificaciones y acreditaciones (CNAG, FPGMX, NB, centros
fase 2) (M1-M36).
Indicador: N2 de acreditaciones/ certificaciones vigentes (2021:2; 2023:6)

T 2.8 Implementar sistemas LIMS en los nuevos centros (CNAG, FPGMX, NB, centros fase 2)

(M1-M36).
Indicador: N2 de sistemas LIMS implementados en los centros (2021:1; 2023:5).
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T 2.9 Establecer sistemas para garantizar el acceso facil y seguro a los datos gendmicos
generados en el proyecto (en colaboracion con IMPaCT-Data) (M1-M36).

Indicador: N2 de muestras del proyecto en EGA y plataforma para el analisis de datos gendmicos
y clinicos (2021:0; 2023: 2.000).

WP3. TRASLACION A LA PRACTICA CLINICA: ENFERMEDADES RARAS

T 3.1 Crear Comités de Expertos por tipos de Enfermedades (CEE) (CIBER) (M1-M12).
Indicador: Porcentaje de patologias listadas en la base de datos Orphanet, MIM o en la
clasificacion de enfermedades cubiertas por los CEEs (2021:0; 2022:50%).

T 3.2 Establecer los procesos diagnodsticos, con tiempos de respuesta, que aseguren la equidad
en todo el territorio, y establecer los mecanismos para su actualizacién periddica (CIBER) (M4-
M24).

Entregable: Guia de procesos diagndsticos.

T 3.3 Consensuar un modelo de informe de diagndstico clinico para retornar los resultados al
paciente (CIBER y participantes del WP3) (M4-M18).
Entregable: Modelo de informe de diagnéstico clinico.

T 3.4 Proporcionar servicios gendmicos de diagndstico de alta complejidad de forma equitativa
a todo el territorio mediante la secuenciacién de exomas o genomas (CIBER y participantes del
WP3, en colaboracion con el WP2) (M7-M36).

Indicadores: N2 de muestras secuenciadas y analizadas (2021:0, 2023: 2.000); Porcentaje de
casos diagnosticados (2021: NA; 2024:>30%); Tiempo medio de diagndstico (2020: NA; 2023:
<lafo).

T 3.5 Data sharing y data discovery federado utilizando plataformas para el analisis de datos
clinicos y genémicos (CIBER, en colaboracién con el WP2 y el eje IMPaCT-Data) (M13-M36).
Indicador: N2 de publicaciones (2022: NA; 2023:10).

WP4. TRASLACION A LA PRACTICA CLINICA: CANCER

T 4.1 Crear los Comités de Expertos Clinico-Patoldgicos, el Comité de Interpretacion de
variantes y los Molecular Tumor Boards. (IDIBELL, IDIBAPS, UNAV, IBSAL, VHIO, INCLIVA, i+12,
FPGMYX, II-Sant Pau, CNIO, UNIOVII, IRYCIS, IRYCIS) (M1-M6).

Entregables: Actas de la constitucidn de los Comités.

T 4.2 Establecer y actualizar protocolos estandarizados de laboratorio (SOPs) para
procesamiento muestras somaticas. (IDIBELL, IDIBAPS, UNAYV, IBSAL, VHIO, INCLIVA, 1+12,
FPGMYX, IBIS, IRYCIS) (M4-M36).

Indicador: N2 de centros del SNS con SOPs vigentes (2021: 6; 2023: 30).
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T 4.3 Establecer las guias para la interpretacidn de variantes en genes en cdncer y consensuar
un modelo de informe de clinico. (IDIBELL, IDIBAPS, UNAV, IBSAL, VHIO, INCLIVA, I+12, FPGMX,
IIB_SANT PAU, CNIO, UNIOVI, IBIS, IRYCIS) (M12-36) (M4-M24).

Entregables: Modelo de informe clinico; Guia con criterios para la interpretacién de variantes en
genes en cancer.
Indicador: N2 de guias por gen (2021:3; 2023:8).

T 4.4 Data sharing y data discovery federado utilizando plataformas para el analisis de datos
clinicos y gendmicos (en colaboracidon con WP2 y Programa 2) (IDIBELL, IDIBAPS, UNAV, IBSAL,
VHIO, INCLIVA, 1+12, FPGMX, IIB_SANT PAU, CNIO, UNIOVI, IBIS, IRYCIS, CNAG.) (M13-M36).
Indicador: N2 de publicaciones (2021: NA; 2023:10).

T 4.5 Proyectos piloto en cancer hereditario no diagnosticado y mutacion somatica en cancer.
T 4.5.1 Predisposicion Hereditaria al Cancer (IDIBELL, VHIO, INCLIVA, 1+12, FPGMX, 1IB_SANT
PAU, CNIO, UNIOVI, CNAG) (M7-M36).

Indicadores: Porcentaje de casos resueltos (2021: NA; 2023:>15%); Tiempo de entrega (2020:
NA; 2024:4 meses).

T 4.5.2 Tumores primarios sin diagndstico (IDIBELL, VHIO, INCLIVA, 1+12, UNIOVI, IBIS, IRYCIS,
CNAG) (M7-M36).

Indicadores: Porcentaje de resultados informativos (2021: NA; 2023:>70%); Porcentaje de
reclasificacién de tumores y/o identificacion diana terapéutica (2021: NA; 2023:>20%); Tiempo
de entrega (2021: NA; 2024: 3-4 semanas).

WP5. FARMACOGENOMICA Y GENOMICA POBLACIONAL

T 5.1 Conexion con la red de Farmacovigilancia y establecimiento del flujo de muestras (M1-
M®6) (SES, IBSAL, HLP, USC, IISLAFE).
Entregables: Documento de descripcidn de flujos y protocolos.

T 5.2 Crear los comités de expertos y comités de interpretacion de resultados (M1-M6) (SES,
IBSAL, HLP, USC, IISLAFE).
Entregables: Actas de la constitucién de los Comités.

T 5.3 Establecer y actualizar protocolos estandarizados de laboratorio (SOPs) para reacciones
adversas graves a farmacos (M1-M36) (SES, IBSAL, HLP, USC, IISLAFE).
Entregables: Documento con los protocolos establecidos.

T 5.4 Consensuar un modelo de informe de clinico con recomendaciones clinicas y elaborar
Guias Clinicas (SES, USC, IBSAL, LA HLP, IISLAFE) (M1-M12).

Entregable: Modelo de informe clinico; Nimero de guias clinicas de los farmacos estudiados (2
en 2021, 10 en 2022).
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T 5.5 Proporcionar servicios gendmicos de diagnodstico de alta complejidad de forma equitativa
a todo el territorio para reacciones graves adversas a farmacos y vacunas (M13-M36) (SES, USC,
IBSAL, CNIO, LA HLP, IISLAFE).

Indicador: N2 de muestras secuenciadas y analizadas (2021:0, 2023:5050).

T 5.6 Data sharing y data discovery federado utilizando plataformas para el analisis de datos
clinicos y genémicos como EGA (en colaboraciéon con WP2 e IMPaCT-Data) (SES, USC, IBSAL,
CNIO, LA HLP, IISLAFE) (M13-M36).

Indicador: N2 de muestras en EGA (2021: NA; 2023:10.000).

T 5.7 Interrelaciéon con Programa 1 de Epidemiologia (Genotipado de cohorte) (CNIO, USC)

(M13-M36).
Indicador: Numero de muestras genotipadas (2022:5000, 2023:10000).
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5.4. LINEA ESTRATEGICA TRANSVERSAL 1. IMPaCT-INTEGRIDAD CIENTIFICA

5.4.1. OBJETIVOS
Establecimiento del marco ético-legal de IMPaCT, de acuerdo con la normativa vigente
y los principios de Ciencia Abierta.
Definicién e implementacién de los protocolos que garanticen la proteccién de la
informacidn personal, clinica y gendmica gestionada en IMPaCT, asi como su utilizacién
para los objetivos establecidos.
Comunicacién a los sujetos participantes en los programas IMPaCT ajustada a los
principios éticos: Documentos de informacién y consentimiento informado unificados.
Definicion de los protocolos de acceso y uso de la informacién generada en IMPaCT por
la comunidad cientifica.

5.4.2. ACCIONES

Identificar las cuestiones ético-legales relacionadas con el proyecto IMPaCT, tanto en
el marco sanitario asistencial, como en la investigacion. (M1-M12).

Indicador: N2 de items de relevancia ético-legal identificados en cada caso de uso. M 12.

Establecer los procedimientos para garantizar los principios FAIR (Findable, Accessible,
Interoperable and Reusable) en la organizacidn y gestion de la informacion en IMPaCT.
Los datos de la cohorte IMPaCT se organizan considerando la compatibilidad con las
iniciativas europeas de datos, tanto en el ambito de investigacién, EOSC-Life (European
Open Science Cloud), como en lo relativo a datos médicos, EU-Health Data (European
Health Data Space). M1-M36.

Indicador: Porcentaje de adopcion de las recomendaciones para la FAIRificacién en la
informacidn generada en IMPaCT. (2022-2023).

Entregables: E.1. Sistema de Evaluacidn de principios FAIR. Sistema de evaluacién de
cumplimiento de los principios FAIR en la organizacidn de informacidn cientifica en
IMPaCT. M12.

Establecer las provisiones para la adecuada proteccion de los datos personales de los
participantes de la cohorte IMPaCT. Documentos unificados de informacion vy
consentimiento informado (Cl); reglas de acceso y uso de datos de la cohorte, tanto por
los investigadores participantes, como por la comunidad cientifica. (M1-M12).

Indicador: Listado de documentos elaborados y presentados a la Comision de
Seguimiento IMPaCT. (2021).
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Entregables:

E.2. Definicién de los aspectos éticos y legales de la cohorte IMPaCT. M 12.

E.3. Aprobacién del protocolo de la cohorte IMPaCT por el Comité Etico del
Instituto de Salud Carlos IIl. M 12.

Identificar las normas legales y recomendaciones éticas de aplicacién y los procesos a

implementar para el correcto manejo ético legal de los datos dmicos, en el marco
sanitario y de investigacion. Benchmarking de las normas legales establecidas en otros
paises de nuestro entorno. (M1-M12).

Indicador: Lista de documentos legales (y sus aparatados/articulos correspondientes) y
guias éticas de aplicacién (2021).

Entregable: E.4. Documento IMPaCT de guia ética de aplicacidén en la gestion de datos
émicos para la asistencia y la investigacion. M 12.

Establecer recomendaciones y herramientas a aplicar en IMPaCT para la obtencién de
datos gendmicos que permitan su acceso y uso de acuerdo con las normas ético-
legales, en el contexto sanitario y de investigacion. Recomendaciones sobre
contenidos minimos de formularios de Consentimiento Informado (Cl) para la
secuenciacién de exomas y genomas (M13-M24).

Indicador: Lista de contenidos minimos del formulario y proceso de Cl de aplicacién en
la obtencion y uso de datos genémicos (2022).

Consensuar un procedimiento de gestion de la informaciéon gendmica, tanto a los
participantes y los profesionales, contemplando las normas para preservar su
proteccion (estandares minimos para el cumplimiento de la GRDP/LOPD) (M13-M24).

Indicador: Disefio de un algoritmo que contemple el conjunto de procedimientos a
aplicar (2022).

Entregable: E.5. Documento IMPaCT de gestion de informacién gendmica. M 12.
Identificacidn y revisidn ético legal de las estructuras existentes para el manejo de

datos de caracter sensible (EGA) como marco para uso de los datos genémicos (M13-
M24).

Indicador: Propuesta de documentos a implementar en el seno de EGA /Elixir. (2022).

Entregable: E.6. Documento IMPaCT de uso de datos gendmicos en el seno de EGA
/Elixir. M 24.
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8. Anadlisis del grado de implementacion de los procedimientos ético-legales, sus

dificultades, y propuestas de resolucion, entre los clinicos, investigadores y sistemas
de salud. (M24-M36).

Indicador: Resultados de las encuestas remitidas a los representantes de los Servicios de
Salud de las CC.AA. participantes en IMPaCT. (2023).

Entregable: E.7. Informe de fortalezas y limitaciones en la implementacién de las
recomendaciones de procedimientos ético-legales de uso de datos gendmicos. M 36.

Catalogo del software de investigacion desarrollado y/o utilizado en el marco de
IMPaCT que siguen los principios de Ciencia Abierta establecidos en el programa.

Indicador: Numero de software y sistemas registrados en los repositorios habituales
identificados como parte de IMPaCT.

Entregable: E.8. Informe sobre la adopcién de mejores practicas para el desarrollo de
software de investigacién, asi como los principios de Ciencia Abierta establecidos por el
programa. M36.

5.5. LINEA ESTRATEGICA TRANSVERSAL 2. IMPaCT-INTERNACIONALIZACION

5.5.1. OBJETIVOS

Posicionar a Espafia en el entorno internacional, favoreciendo la competitividad y
visibilidad de las actuaciones realizadas por las instituciones publicas y entidades de
I+D+l en el ambito de la Medicina de Precision.

Promover la participacién y liderazgo de los grupos de investigacion espafioles en el
desarrollo de las estrategias internacionales de Medicina de Precisién.

Contribuir y adoptar de los estandares de interoperabilidad creados e impulsados en el
espacio europeo e internacional para asegurar la sostenibilidad de los desarrollos a
realizar en IMPaCT.

Definicion e implementacién de los protocolos que garanticen la proteccion de la
informacidn personal, clinica y gendmica gestionada en IMPaCT, asi como su utilizacion
para los objetivos establecidos.

Comunicacion a los sujetos participantes en los programas IMPaCT ajustada a los
principios éticos: Documentos de informacién y consentimiento informado unificados.

Definicion de los protocolos de acceso y uso de la informacion generada en IMPaCT por
la comunidad cientifica.
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5.5.2. ACCIONES

1. Reforzar la contribucidon espafiola en la iniciativa 1+M Genomes, participando en
todos los paquetes de trabajo de la iniciativa. (M1-M36).

1 + Million Genomes es una de las iniciativas a nivel mundial mas ambiciosa en
Medicina de Precisién en la que el ISCIII desempefia un papel muy activo
liderando y coordinando la accién espafiola. Esta iniciativa en la que participan
24 paises de la UE, distribuye su actuacién a través de 11 Grupos de Trabajo
(WGs) y en torno al desarrollo de la hoja de ruta aprobada. IMPaCT facilitara el
posicionamiento de Espafia en todos los grupos de trabajo de la iniciativa.

IMPaCT Gendmica se alinea de forma directa con la iniciativa 1+M Genomes.
Gracias a esta accion las infraestructuras de secuenciacidon quedan consolidadas
en una estructura en red con capacidad en este momento para dar respuestas
al sistema de investigacién y sanitario del pais. Los casos de uso son miméticos
con algunos de los propuestos dentro del proyecto 1+MG por lo que se reforzara
la contribucién espafiola al citado proyecto a través de los WGs
correspondientes.

Los tres coordinadores de ejes IMPaCT, participan de los WGs y coordinan los
grupos espejo nacionales. Asi, los coordinadores del Eje IMPaCT-Cohorte
(Marina Pollan) y Eje IMPaCT-Genémica (Angel Carracedo), son los
representantes espafioles en el WG9 (Pharmacogenomics, Uses Case) vy
coordinan el grupo espejo espafiol; mientras que el coordinador del Eje IMPaCT-
Data (Alfonso Valencia) es el representante espafiol en el WG3 (Common
Standards and Minimal data set) y coordina también el grupo espejo espafiol.
En esta accién otra entidad colaboradora del proyecto (lvo Gut-CNAG) lidera el
WG4 (Good Sequencing Practices) a nivel europeo). Los grupos del CIBER y las
entidades que participan en el Eje IMPaCT- Data estdn representados en la
practica totalidad de los grupos de trabajo del grupo espafiol de esta iniciativa
(WG2 a 11). El WG5S espaiiol de interoperabilidad y transferencia de datos es
coordinado por Joaquin Dopazo. Esta participacién tiene su reflejo directamente
en el proyecto europeo BIMG, el cual tiene como misién identificar los
elementos tecnoldgicos necesarios para que esta iniciativa pueda cristalizarse.
Por su parte, el WG8 en enfermedades raras por Pablo Lapunzina. Finalmente
en el WG10 de enfermedad comun y farmacogenética, Angel Carracedo, el
coordinador de IMPaCT -Gendmica es co-coordinador cientifico de la iniciativa
espanola.
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2. Establecer la colaboracién con el Consorcio Internacional en Medicina Personalizada
(IC PerMed), para poner en valor la cohorte IMPACT, y el eje IMPaCT-Data, como activo
para poder ser tractores en los proyectos de investigacion que se pudieran derivar. . En
este sentido, es especialmente relevante, el seguimiento del desarrollo de la futura
Asociacidn (Partenariado) Europea, bajo el Programa Horizonte Europa, de Medicina
Personalizada, asi como el seguimiento de las Convocatorias Anuales de la Convocatoria
Transnacional ERA-PERMED.

3. Establecer los procedimientos para el uso compartido, dentro de la iniciativa
European Joint Programme on Rare Diseases (EJPRD) de la informacidn clinica y
gendmica generada en IMPaCT y no sujeta a proteccion.

Tanto CIBER como CNAG participan como socios en la mayor iniciativa de investigacion en
enfermedades raras a nivel europeo. La EJPRD retdne a mas de 130 instituciones de 35 paises
para crear un ecosistema sostenible que permita un circulo virtuoso entre la investigacion,
la atencidon y la innovaciéon médica. Resulta muy relevante también, el seguimiento del
desarrollo de la futura Asociacién (Partenariado) Europea, bajo el Programa Horizon Europe,
en Enfermedades Raras, asi como el seguimiento del programa europeo EU4HEALTH vy la
financiaciéon que habra de surgir bajo el mismo, para las Redes Europeas de Referencia
(ERNs).

4. Generar modelos y estandares para el uso responsable y seguro de datos omicos y
relacionados con la salud, en alineamiento con la Alianza Global para a Genémica y la Salud
(Global Alliance for Genomics and Health, GAAGH). Esta alianza internacional, sin animo de
lucro puesta en marcha en 2013 incorpora mas de 600 instituciones, entre las que se
encuentran CIBER, CNAG y otras instituciones colaboradoras en IMPaCT. Miembros de
IMPaCT-Data contribuyen a distintos grupos de trabajo técnicos (CRG-EGA, CNAG, BSC-CNS,
IMIM) como liderando algunos de los demostradores de esta iniciativa (CRG-EGA, CNAG, BSC-
CNS) que permite la evaluacién de las asunciones conceptuales e implementaciones
tecnoldgicas de los grupos de trabajo.

5. Participacion en iniciativas e infraestructuras europeas:

e EASI-Genomics: European Advanced infraStructure for Innovative Genomic; relne
a dieciséis socios de ocho estados miembros de la UE. Incluye once de las mayores
instalaciones gendmicas de Europa, que proporcionaran acceso a sus servicios y
desarrollardan nuevos métodos y normas. Ivo Gut, del CNAG y lider del WP 2 de esta
propuesta, coordina el proyecto.

e ICGC-ARGO - Accelerating Research in Genomic Oncology, es una continuacién de
la iniciativa ICGC con el objetivo de estandarizar andlisis en el ambito de la
gendmica del cancer y disefiar mecanismos eficientes de comparticién de datos
gendmicos en ese contexto.
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El proyecto recibe contribuciones de diferentes paises y proyectos financiados de
forma independiente. Espaia, a través del BSC intenta situarse como centro de
coordinaciéon y andlisis de datos de ICGC-ARGO en Europa.

European Openscreen: Este ERIC (European Research Infrastructures Consortium)
integra plataformas de screening de moléculas para el desarrollo de farmacos que
comprende mas de 140,000 compuestos y ofrece a los investigadores de
instituciones académicas acceso abierto a los recursos. El coordinador de esta
propuesta co-lidera uno de los grupos mas activos a través de la integracion de los
grupos Biofarma y Xendmica de la USC que se consolidd con el proyecto
Innopharma y la creacidn de la Fundacion Kaertor que desarrolla programas
internacionales de desarrollo de farmacos en fases iniciales a través de modelos de
innovacién abierta y colaboracidn publico-privada.

European Pharmacogenetics Consortium (EU-PIC por sus siglas en inglés).
Miembros de IMPaCT participan también en proyectos en farmacogenética,
integrados en EU-PIC, cuyo fin es apoyar la farmacogenética para desarrollo de los
marcadores farmacogenéticos mas adecuados para su utilizacién en la atencién
clinica.

EATRIS, ERIC que representa la principal estructura de apoyo a la investigaciéon
traslacional en biomedicina en Europa estd ampliamente representada en el
consorcio, con 14 institutos de investigacion sanitaria. Asimismo, muchas de las
entidades colaboradoras en IMPaCT participan en la Plataforma ISCIII de soporte a
la Investigacion Clinica (SCReN por sus siglas en inglés) que a su vez participa en
ECRIN, ERIC que integra las plataformas a nivel europeo.

ELIXIR, el coordinador de IMPaCT-Data coordina la participacién cientifico-técnica
de Espaiia en ELIXIR. Ademas, miembros del programa lideran una de las 5
plataformas tecnoldgicas de ELIXIR (plataformas de herramientas), dos de las
comunidades, en enfermedades raras y en el acceso federado a datos sensibles de
datos, del drea estratégica de Human Genomics and Translational Data de ELIXIR.
asi como el focus group en Cancer. La participacion en ELIXIR implica, ademas, i) la
participacién por miembros de ELIXIR-ES en los proyectos internos financiados por
ELIXIR, los llamados Implementation Studies, que suponen una via importante de
retorno tecnoldgico y, también, econdmico, p.ej. ELIXIR-ES esta en el top-3 en
cuanto a la participacion en este tipo de acciones en el periodo 2019 - 2021; ii) la
participacién junto a ELIXIR, como linked third party en proyectos Europeos
disefiados para la participacion de las infraestructuras de investigacion; vy iii) un
componente fundamental en la translacién de los desarrollos de ELIXIR, incluyendo
software, sistemas y plataformas para su implementaciéon en IMPaCT-Data.

6. Participacion activa en la construccion del Espacio Europeo de Datos en Salud (EHDS
por sus siglas en inglés) y en Espacio Europeo de Datos para Investigacion en Ciencias
de la Vida (EOSC-Life en sus siglas en inglés) a través de distintos proyectos como
TEHDAS vy PHIRI, junto con el ISCIll, la Secretaria General de Salud Digital, y
HealthyCloud, esta coliderado por miembros del comité de direccién del eje IMPaCT-
Data pertenecientes al Instituto Aragonés de Ciencias de la Salud (IACS) y BSC-CNS.
HealthyCloud tiene como misién entender el uso secundario de datos de salud para
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investigacion en un entorno heterogéneo a nivel regulatorio y tecnoldgico, de tal forma
que se puedan proponer soluciones tecnoldgicas realistas que permitan el uso de estos
datos.

7. Selecciéon de proyectos europeos, bien del programa H2020 o del partenariado
publico-privado IMI, de alto interés para los objetivos planteados en el contexto del
programa de Ciencia de Datos relevantes para IMPaCT mas alla del programa en si.

- EUCANCan. Liderado por el BSC-CNS, EUCANCan trabaja en la puesta a punto de
una red federada de infraestructuras, en Europa y Canad3, interoperables para el
analisis, la gestién y el intercambio homogéneo de datos de oncologia gendmica
para la Medicina Personalizada.

- CHAIMELEON, PRIMAGE, EuCanlmage y ProCancer-l. Grupo de proyectos de
investigacion orientados hacia la explotacidon de imagen médica para el diagndstico
y tratamiento de distintos tipos de cancer aplicando técnicas avanzadas de
Aprendizaje automatico (ML) y/o Inteligencia Artificial.

- euCanSHare. Una infraestructura conjunta UE-Canada para la investigacion cardiaca
de préxima generacién utilizando datos provenientes de cohortes de distintos
estudios.

- ELIXIR-CONVERGE. Esfuerzo para generar las mejores practicas para la gestion de
datos en las ciencias bioldgicas con el objetivo de mejorar el uso y la reutilizacién de
dichos datos.

- EOSC-Life. Proyecto asociado al Cloud Europeo de Ciencia en Abierto (EOSC por sus
siglas en inglés) agrupa las diferentes infraestructuras de investigacion en Ciencias
de la Vida para establecer, mejorar y expandir los mecanismos de interoperabilidad
necesarios para operar entre ellas.

- FAIRPlus. Proyecto IMI centrado en el desarrollo de mecanismos para la
FAIRificacién de colecciones de datos en salud provenientes de proyectos IMI
pasados y en marcha, mediante el desarrollo de recetas de referencia.

- European Joint Programme on Rare Diseases (EJP-RD por sus siglas en inglés) es un
programa marco europeo sobre enfermedades raras, que tiene como objetivo
apoyar las actividades en el ambito de este tipo de enfermedades minoritarias,
acelerando la generacién de resultados y su traslacién a la aplicacidn clinica a través
del esfuerzo concertado de multiples actores.

8. Participacion en iniciativas europeas de seguimiento de cohortes multipropdsito. El
protocolo de investigacién de la cohorte IMPaCT esta alineado con el protocolo de otras
grandes cohortes nacionales en Europa, como la del UK Biobank en el Reino Unido,
CONSTANCES en Francia, o NAKO en Alemania, lo que permitird hacer analisis en
paralelo sobre las mismas hipdtesis de trabajo, y participar en proyectos conjuntos de
cohortes multipropdsito.
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9. La cohorte IMPACT permitira participar de forma rapida y eficiente en consorcios
internacionales de investigacion sobre temas diversos, en los que se necesite tanto la
aportacién de muestras bioldgicas, variables de exposicion medioambiental,
informacidn de estilos de vida etc. Por su tamafio permitird identificar de forma rapida
un buen ndmero de casos de enfermedades incluso de nuevo descubrimiento (e.,g.,
Covid-19) en poco tiempo. Ello facilitard la participacidon de nuestros investigadores en
la respuesta rapida a nuevas pandemias u otros retos de salud publica. Los Programas
Marco Horizonte Europa (2021-27) y EU4HEALTH (2021-27), seran oportunidades para
poner en valor la cohorte IMPaCT, no solamente en las convocatorias ordinarias, sino
también dentro de las nuevas medidas, como la Mision de Cancer, los diferentes
partenariados previstos, donde en todos los relacionados con Salud, la digitalizacion y
la gestion de datos de todos los dmbitos, es un elemento critico.

10

Establecer colaboraciones en Medicina Personalizada, en el ambito Internacional. Se
podrdn establecer contactos, especialmente para América Latina y Caribe, a través de la
accion europea que se coordina desde Espafia (ISCIII) EULAC PerMed, y que persigue
fomentar la incorporacion de los paises de América Latina y Caribe a la iniciativa
internacional IC PerMed.

De igual manera el ISCIII, estd presente en la accién de similar naturaleza para Africa (AFRICA
PERMED), asi como el CRG participa de otra accién relacionada (SENET), que en este caso se
centra en colaboraciones entre la UE y China, donde el foco no es exclusivo en Medicina
Personalizada, aunque forma parte del mismo.

IMPaCT sera también una infraestructura para la formacion de jévenes investigadores de
fuera de Espafia, muchos de los cuales estan integrados en programas de doctorado de
nuestras Universidades e Institutos de Investigacion Sanitaria. Esta infraestructura
fortalecerad la posicion de muchas de nuestras universidades en las Alianzas de Universidades
Europas que se estan empezando a desarrollar en estos momentos. Ademas de potenciar la
incorporacién de investigadores europeos gracias a los programas de la Unién Europea, y de
los de América Latina con los acuerdos especificos ya existentes, se buscara expresamente la
forma de intensificar la incorporacién de investigadores de otras areas geograficas del
mundo, en especial aquellas con entornos cientificos muy dindmicos, mediante las ayudas
Marie Slowodska Curie del Programa Horizonte Europa, tanto en la incorporaciéon de
investigadores doctores, como programa de formacién doctoral transeuropea. Aplicando a
las ayudas de AECID se podrdn establecer colaboraciones con América Latina.
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6. GOBERNANZA

IMPaCT

Comision de Direccidn y Seguimiento de IMPaCT (CDS-IMPaCT)

Organo de gobernanza, garante de la coherencia en las actuaciones que se desarrollen para
alcanzar los objetivos establecidos en este Plan Estratégico.

La Comisién estd compuesta por las personas coordinadoras de cada Eje estratégico; las
personas titulares de la Subdireccidon General de Evaluacion y Fomento de la Investigacion y de
la Subdireccién General de Redes y Centros de Investigacién Cooperativa del ISCIII; una persona
propuesta por la Secretaria General de Investigacidn y una persona propuesta por la Secretaria
General de Innovacién del Ministerio de Ciencia e Innovacidn; una persona propuesta por la
Secretaria de Estado de Sanidad y una persona propuesta por la Secretaria General de Salud
Digital, Informacién e Innovacién del Sistema Nacional de Salud del Ministerio de Sanidad.

La presidencia de la Comisidn corresponde a la persona titular de la Direccién del ISCIII.

Composicion de la Comision de Direccidn y Seguimiento de IMPaCT (CDS-IMPaCT)

Presidenta:
Raquel Yotti Alvarez
Vocales:

Patricia Lacruz Gimeno

Cristébal Belda Iniesta

Margarita Blazquez Herranz

Ignacio Garcia Fenoll

Mercedes Alfaro Latorre

Beatriz Albella Rodriguez

Marina Pollan Santamaria
Alfonso Valencia Herrera
Angel Carracedo Alvarez

Secretaria:

Directora del IS Carlos Ill

Directora General Cartera Comun de Servicios del SNS
y Farmacia, Ministerio de Sanidad (MS)

Subdirector General de Evaluacién y Fomento de la
Investigacion, ISCIII

Subdirectora General de Redes y Centros de
Investigacion Cooperativa, ISCIII

Subdirector General de Coordinacién de la Innovacion,
Ministerio de Ciencia e Innovacion (MCIN).

Subdirectora General de Informacién Sanitaria, MS

Jefa Area de Salud, Subdireccién General de Grandes
Instalaciones Cientifico-Técnicas, MCIN

Coordinadora Eje 1 IMPaCT-Cohorte
Coordinador Eje 2 IMPaCT-Data

Coordinador Eje 3 IMPaCT-Gendmica

Pilar Gayoso Diz, Subdireccion General de Evaluacion y Fomento de la Investigacion.
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La CDS-IMPaCT dispondrd de unos Procedimientos Normalizados de Trabajo que
establecerdn su marco de funcionamiento, cauces de participacion, proceso de toma de
decisiones y cuantas cuestiones contribuyan al desarrollo de las funciones que tiene asignadas.

Para garantizar la cohesidn en las actividades de los tres ejes, la eficiencia en la toma de
decisiones y la participacidn, se constituiran las siguientes estructuras de coordinacion:

Comisidn Ejecutiva IMPaCT: Su finalidad es impulsar el desarrollo operativo de las lineas
aprobadas en la Comisién de Direccién y Seguimiento, garantizando la cohesién de las
actuaciones, ademas de la evaluacién del cuadro de mando de los indicadores de seguimiento.
Composicion: los coordinadores de los tres ejes, un responsable de evaluacién y calidad de cada
programa, dos funcionarios del Ministerio de Sanidad, dos funcionarios de la SGEFI y dos
funcionarios de la SGDRCIC.

Comisiéon de Etica e Integridad Cientifica IMPaCT: Su finalidad es velar por el
cumplimiento de las buenas practicas en investigacion, segun el Cédigo Europeo de Conducta
para la Integridad en la Investigacién, emitiendo recomendaciones, elaborando propuestas y
elevando a la Comisién de Direccion los informes que se soliciten. Composicion: dos
representantes de cada uno de los ejes y tres expertos nacionales / internacionales.

Comision de Comunicacion e Internacionalizaciéon IMPaCT: Su finalidad es establecer y
ejecutar la politica de comunicacidn de IMPaCT, garantizando la adecuada difusién, divulgacion
y diseminacién de sus objetivos, actuaciones y logros alcanzados. Prestara especial atencion a
potenciar la presencia de IMPaCT en el entorno europeo e internacional, coordinando las
iniciativas propuestas con este objetivo para asegurar la eficiencia de las acciones y evitar
solapamientos. Composicidon: dos representantes de cada eje, dos miembros del ISCIll a
propuesta del Subdirector General de Programas Internacionales de Investigacion y Relaciones
Institucionales (SGPIIRI), y un miembro del gabinete de comunicacién de la Unidad de Apoyo a
la Direccién del ISCIIl. La persona que ostente el cargo de Subdirector General Programas
Internacionales de Investigacidon y Relaciones Institucionales podra participar en la CDS-IMPaCT
para informar sobre los trabajos de esta Comisién.

Comisidn de Participacion Ciudadana: Su finalidad es la incorporacién de la vision y
prioridades de la sociedad en las actuaciones de IMPaCT, elaborar recomendaciones y definir
estrategias para la diseminacion de las acciones en Medicina de Precision. Composicidén: una
persona en representacion de cada eje, tres representantes de plataformas de pacientes,
incluyendo entre ellas a la Federacidon Espafiola de Enfermedades Raras (FEDER), un funcionario
del MS.
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7. MODELO ORGANIZATIVO. SEGUIMIENTO Y EVALUACION

IMPaCT sigue un modelo organizativo distribuido, basado en los tres programas que conforman
sus ejes estratégicos, con una coordinacién estructurada por el ISCIlIl para cumplir el Plan
Estratégico y dar cumplimiento a las decisiones de la Comision de Direccién y Seguimiento.

Figura 2.- IMPaCT: modelo organizativo

IMPaCT
Infraestructura de Medicina de Precision asociada a la Ciencia y Tecnologia
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Plataforma IMPaCT

Como soporte a la coordinacién, desde el ISCIII se establece la plataforma SharePoint IMPaCT.
Sus objetivos son los siguientes: facilitar el trabajo coordinado de los tres programas en las lineas
estratégicas transversales; dar apoyo a las comisiones y grupos de trabajo; hacer eficiente la
comunicacion y trabajo de la Comisidon de Direccidn y Seguimiento; centralizar el seguimiento
de indicadores mediante el cuadro de mando; y finalmente, alojar toda aquella informacion
considerada relevante para IMPaCT.
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7.1 Seguimiento y evaluacion

La Comision de Direccion y Seguimiento realiza una valoracidon trimestral del nivel de
cumplimiento de los indicadores, identificando no conformidades y proponiendo
modificaciones en los Planes de Actuacidn en caso necesario. La Comisidn Ejecutiva es
responsable de la preparacion de los informes de seguimiento de cuadro de mandos y la
monitorizacion de la implementacién de las modificaciones aprobadas.

En el ANEXO | se recoge el cuadro de mando de seguimiento con los indicadores agrupados en
tres categorias complementarias:

e Coordinacion.
e Ejes estratégicos.
e Lineas estratégicas transversales.
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7.2 Financiacion IMPaCT

7.2.1 Distribucion segulin programa y conceptos de gasto

IMPaCT

BIENES Y ~
PERSONAL SERVICIOS VIAJES TOTAL POR ANO
Ano 1
87.000,00 € 2.654.454,00 € 2.741.454,00 €
Afo 2 2.820.068,00 € 2.650.454,00 € 4.000,00 €
EJE1 ' B ) Y R 5.474.522,00 €
IMPaCT- Afio 3
Cohorte 2.820.068,00 € 1.687.226,00 € 4.000,00 € 4.511.294,00 €
TOTAL POR 5.727.136,00 € 6.996.134,00 € 8.000,00 €
CONCEPTO 12.727.270,00 €
Ano 1
649.000,00 € 304.700,00 € 1.760,00 € 955.459,00 €
Afo 2 1.557.600,00 € 389.950,00 € 1.760,00 €
EJE 2 ' B B R 1.949.310,00 €
IMPaCT- Afio 3
Data 1.557.600,00 € 85.250,00 € 1.760,00 € 1.644.610,00 €
TOTAL POR 3.764.200,00 € 779.900,00 € 5.280,00 €
CONCEPTO 4.549.379,00 €
Ano 1
857.800,00 € 670.255,00 € 14.750,00 € 1.542.805,43 €
Ao 2 1.411.900,00 € 1.108.065,59 € 14.750,00 €
EJE 3 ' T ) B B 2.534.715,50 €
IMPaCT- Afo 3
Gendmica 1.411.900,00 € 1.086.707,07 € 14.771,91 € 2.513.378,28 €
TOTALPOR | 4.049.760,00 € 3.151.529,93 € 48.699,10 €
CONCEPTO 6.590.899,21 €
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7.2.2 Distribucion anual segin programa y paquetes de trabajo
EJE WORK PACKAGE (WP) FINANCIACION
WP1 WP2 WPS8 WP9 WP10
IMPaCT-
12.727.270,00 €
COHORTE
10.632.270,
855.000,00 € | 1.000.000,00 € 0.63 c 0,00 150.000,00 € | 90.000,00 €
Afio 1 285.000,00 € | 300.000,00 € | 2.126.454,00 € | 30.000,00 € 2.741.454,00 €
Afio 2 285.000,00 € | 300.000,00 € | 4.784.522,00 € | 60.000,00€ | 45.000,00 € 5.474.522,00 €
Afio 3 285.000,00 € | 400.000,00 € | 3.721.294,00 € | 60.000,00€ | 45.000,00 € 4.511.294,00 €
WP1 + WP8 WP2 WP3 WP4 WP5 WP6+WP7
IMPaCT-
DATA 4.549.379,00 €
1.287.183, 1.287.183,
825.880,00 € | 218.900,00€ | 659.816,00 € | 270.417,00 € 8 €83 00 8 €83 00
Afio 1 306.460,00 € 162.250,00 € | 54.083,00 € | 216.333,00 € | 216.333,00 € | 955.459,00 €
Afio 2 412.060,00 € | 109.450,00 € | 248.783,00€ | 108.167,00 € | 535.425,00 € | 535.425,00 € | 1.949.310,00 €
Afio 3 107.360,00 € | 109.450,00 € | 248.783,00€ | 108.167,00 € | 535.425,00 € | 535.425,00 € | 1.644.610,00 €
IMPaCT- WP1 WP2 WP3 WP4 WP5  590.890.21 €
GENOMICA T
431.271,78 € | 1.954.107,00 € | 2.486.768,04 € | 863.208,39 € | 855.544,00 €
Afio 1 143.750,00 € | 465.200,00 € | 564.072,94 € | 244.782,49 € | 125.000,00 € 1.542.805,43 €
Afio 2 143.750,00 € | 757.905,00 € | 961.347,55€ | 309.212,95 € | 362.500,00 € 2.534.715,50 €
Afio 3 143.771,78 € | 731.002,00 € | 961.347,55€ | 309.212,95 € | 368.044,00 € 2.513.378,28 €

TOTAL EJES ESTRATEGICOS IMPaCT

23.867.548,21 €
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7.3 Recursos IMPaCT

7.3.1 Infraestructuras

e CIBER: Unidad Técnica (UT) central del CIBER y el area de proyectos.

El CIBER, cuenta con un equipo de gestores expertos en sus distintos campos, la mayor parte
de ellos centralizados en la Unidad Técnica. Entre otros, (https://www.ciberisciii.es/quienes-
somos/oficina-tecnica) para todo el organigrama, se cuenta con areas que apoyan la labor

de la gestidn del Programa IMPaCT:

Area de proyectos. Con varias personas expertas en internacionalizacién y redaccién
de propuestas, entre otras gestoras.

Area de transferencia. Cuenta actualmente con dos gestoras senior y se encargan
de dar apoyo a todo tipo de acuerdos con industria, gestién de cartera de patentes
y otros activos intangibles.

Area de contratacidon y compras. Que gestionan la mayor parte de los contratos de
servicios.

Area de organizacién y relaciones institucionales. Que, entre otros, gestionan y
negocian los convenios. Pero también dan apoyo legal a la unidad de innovacioén.
Area de comunicacién. Que son de gran apoyo en la difusién y divulgacién de los
resultados del CIBER tanto de forma interna (con los boletines, por ejemplo), como
externa.

Dentro del area de enfermedades raras (CIBERER) y area de oncologia (ONC), CIBER aporta: La
plataforma Bioinformatica para Enfermedades Raras (BIER), que tendrd un papel activo en la
coordinaciéon con IMPaCT-Data y que a su vez da soporte para el Collaborative Spanish
Variability Server (CSVS) que es una herramienta fundamental para conocer la variabilidad
genética de la poblacién espafiola. El equipo de Orphanet —Espafia, liderado por CIBERER, es el
socio espafiol de la plataforma Orphanet, que es el mayor repositorio de informacién sobre
enfermedades raras que hay a nivel global. Este recurso, junto con el Mapa de Recursos para
Enfermedades Raras en Espafia (en adelante MAPER), que es la base de datos de recursos de
investigacion para enfermedades raras en Espafia, hace de CIBER la institucién con mayor
informacidn sobre la actividad de Enfermedades Raras en Espania.

e Acceso a infraestructuras y otros recursos de interés

NANBIOSIS, ICTS propia, constituida por CIBERBBN, CCMIJU y BIONAND, es una infraestructura,
de dmbito estatal, que permite el desarrollo de productos basados en nanotecnologia o
biomateriales desde su fase de disefio hasta su validacidn preclinica.
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Plataforma ISCIll de Biobancos y Biomodelos, es una plataforma de apoyo a la I+D+l financiada
por el ISCIIl que agrupa a 40 nodos con participacion de instituciones de todo el estado,
incluyendo los biobancos de centros sanitarios, redes autondmicas de biobancos, biobancos de
los centros de investigacion y los asociados a Institutos de Investigacion Sanitaria. Permite la
recogida, procesamiento, gestion y cesién de muestras biolégicas de origen humano,
garantizando su calidad y bajo los principios éticos y de cumplimiento de la normativa legal
vigente.

BiblioPRO: biblioteca virtual de instrumentos en espafiol sobre calidad de vida relacionada con
la salud y otros resultados percibidos por los pacientes (Patient Reported Outcomes - PRO).
BiblioPRO es una referencia internacional en el drea de la medicién de los PRO.

Biblioteca de Instrumentos en Salud Mental y Discapacidad: base de datos electrdnica de
acceso universal y gratuito que recoge los instrumentos en espafiol referidos a la Salud Mental,
para facilitar el acceso y promover un uso éptimo de los mismos.

Plataforma de Neuroimagen: base de datos de imagen neurolégica desarrollada por CIBERSAM.
Plataformas de registros de pacientes, entre otras:

o REHEVASC. Se trata de una plataforma donde 17 hospitales registran datos de
pacientes con enfermedades vasculares hepaticas raras.

o Hepa-C. Base de Datos nacional para Pacientes con Hepatitis C Crénica Hepa-C,
en colaboracion con la Asociacion Espafiola para el Estudio del Higado (AEEH).

o RENACER: Registro de pacientes, iniciativa conjunta del CIBERCV y la Agencia
Espafiola del Medicamento y Productos Sanitarios, en colaboracion con la SECy
otras sociedades cientificas.

¢ Infraestructura cientifica especifica para el programa de Medicina Gendémica

La Red de Centros de Andlisis Gendmico estd inicialmente formada por los tres centros de alta
capacidad actualmente en funcionamiento:

1- Nodo Centro Nacional de Analisis Gendmico (CNAG, www.cnag.crg.eu). EI CNAG
forma parte del Mapa de Infraestructuras Cientificas y Técnicas Singulares 2018-2021,
como ICTS Distribuida OmicsTech, y desde 2015 esta integrado en la Fundacié Centre de
Regulacié Genomica (CRG). El CRG, junto con el European Bioinformatics Institute (EBI)
con el soporte del Barcelona Supercomputing Center (BSC), co-dirige el European
Genome-phenome Archive (EGA), uno de los dos mayores archivos de datos
biomoleculares y fenotipicos, que cuenta actualmente con mas de 1,800 estudios. El
CNAG-CRG es uno de los centros europeos con mayor capacidad de secuenciacién de
Europa. Actualmente la plataforma esta formada por cinco secuenciadores de DNA de
segunda generacién (llumina): dos HS4000, dos NovaSeq6000 y un MiSeq, capaces de
generar mas de 7.000 Gb de secuencia cada 24 horas (equivalente a secuenciar 70
genomas humanos a 30x). El CNAG-CRG es ademas pionero en el uso de tecnologias de
secuenciacién de tercera generacidon basadas en nanoporos, con cinco equipos de
Oxford Nanopore Technologies, y en tecnologias de secuenciacion a partir de células
individuales, con los equipos Chromium Controller (10X Genomics) y Tapestri
(MissionBio).
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Cuenta ademds con otros equipos complementarios como fragmentadores de ADN,
robots dispensadores de liquidos, termocicladores, etc. Las muestras, los experimentos
y los resultados son monitorizados a través de un sistema LIMS (Laboratory Information
Management System) desarrollado internamente. Finalmente, el CNAG-CRG dispone de
una potente infraestructura informatica con 10,5 PBytes de disco para el
almacenamiento de datos, mas de 3.472 nucleos de procesamiento y una red interna de
56 GBytes/s. En el marco de un proyecto europeo el CNAG-CRG ha desarrollado la RD-
Connect Genome-Phenome Analysis Platform (RDConnect GPAP, platform.rd-
connect.eu), una herramienta para la gestién y el andlisis de datos gendmicos y clinicos
en enfermedades raras que facilita el diagndstico y la identificacidon de nuevos genes. Se
trata de uno de los recursos reconocidos por el IRDIiRC, forma parte de los recursos de
ELIXIR-ES y es la plataforma de andlisis en los proyectos europeos Solve-RD y EJP-RD.
Actualmente contiene datos de mds de 12.000 muestras y es utilizada por mas de 700
usuarios de todo el mundo. Se han desplegado copias locales de RDConnect GPAP para
los proyectos pilotos de medicina personalizada URD-Cat y NAGEN 1000.

2. Nodo NAVARRABIOMED (NB) Navarrabiomed (NB) es el centro de investigacion
biomédica del Gobierno de Navarra para los profesionales sanitarios del Servicio
Navarro de Salud, y tiene amplisima experiencia en la realizacién y desarrollo de
programas medicina gendmica. Promotora del programa “NAGEN” a través proyectos
como: NAGEN: PROYECTO GENOMA-1.000; NAVARRA; pharma NAGEN; NAGENCOL; y
NAGEN pediatrics. Dentro de esta estructura estd Navarra de Servicios y Tecnologias
SAU (NASERTIC), que es la empresa publica, ente instrumental de Gobierno de Navarra,
encargada de la gestion y mantenimiento del Centro de Proceso de Datos (CPD) de
Gobierno de Navarra, asi como tareas de control y apoyo en el analisis de muestras
organicas e inorgdnicas de distintos departamentos de Gobierno de Navarra. En 2019 el
Gobierno de Navarra incrementd los servicios y dotd de nuevas infraestructuras para
servicios de secuenciacidn masiva especificas como: Sistema de secuenciacién Novaseq
6000 de Illumina; NGS STAR 96MPH ODTC de Hamilton; TapeStation 4200 System de
Agilent, y la empresa ha constituido una nueva direccién de Medicina Personalizada y
Laboratorios para coordinar la infraestructura. Ademas, cuenta con una instalacién de
supercomputacién, HPC (High Performance Computing), generada por la necesidad del
proyecto NAGEN 1000, que cuenta con un software libre muy presente en soluciones
cientificas de los entornos cloud (nube). El mes de mayo de 2020, Nasertic se ha
incorporado la Red Espafiola de Supercomputacion (RES) con su Cluster Urederra. La
implicacion trasversal de todas las infraestructuras de Nasertic se articula a través de la
participacién del director de Medicina Personalizada y Laboratorios en IMPaCT.

3.-Nodo Fundacidn Publica Galega de Medicina Xenémica (FPGMX) La FPGMX presta
soporte al Servicio Gallego de Salud (SERGAS) para garantizar el acceso de los
ciudadanos a las pruebas gendmicas, con el objetivo de proporcionar servicios de
diagndstico y prevencion a personas y familias con problemas de salud que puedan tener
una base genética o con riesgo de padecer o transmitir dichas afecciones a sus
descendientes.
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Recibe anualmente muestras de mds de 30000 pacientes, de los que cerca de la mitad
corresponden a diagndsticos de enfermedades raras. Es centro de referencia de
diagnodstico genético en cancer hereditario del SERGAS. Se realizan andlisis genéticos
para tratamientos dirigidos en cancer, tanto germinal como somatico. El centro cuenta
también con una consulta de asesoramiento genético en enfermedades raras y cancer
hereditario. Ademas, realiza actividades de promociény proteccion de la salud, asi como
de promocién del desarrollo de la Medicina Gendmica y de la Medicina Personalizada.
La FPGMX dispone de una Unidad de Secuenciacién Masiva desde el 2010. Actualmente
la Unidad esta formada por tres secuenciadores de segunda generacion (un MiSeq, un
NextSeq, un lon S5 GeneStudio Plus) y estd en proceso de compra de un cuarto con
capacidad para secuenciar genomas completos (NovaSeq 6000). Cuenta con equipos
complementarios como fragmentadores de ADN, robots dispensadores de liquidos,
termocicladores, sistemas de cuantificacion de ADN, chequeo de fragmentos. Para el
almacenamiento y analisis de los datos la FPGMX tiene un convenio con el Centro de
Supercomputacién de Galicia (CESGA).

7.3.2 Recursos humanos

IMPACT-Cohorte redne un equipo multidisciplinar con 162 investigadores, entre los que se
encuentran epidemidlogos, bioinformaticos, gestores cientificos, investigadores clinicos de casi
todas las dreas médicas. Todos ellos con la misién de alcanzar los objetivos propuestos en el
programa. Estos investigadores se organizan en grupos de investigacién de 22 instituciones que
dan representatividad y participacion de todas las CC.AA..

IMPaCT-Data reune un equipo multidisciplinar con 176 investigadores entre los que se incluyen
con perfiles bioinformaticos, gestores cientificos, e investigadores, pertenecientes a 47
instituciones que dan representatividad y participacidn a todas las CC.AA..

IMPaCT-Gendmica reune un equipo multidisciplinar de 252 investigadores, entre los que se
encuentran genetistas, bioinformaticos, bidlogos moleculares, gestores cientificos, cientificos
de datos, investigadores clinicos de casi todas las dreas médicas, todos ellos con la misién de
alcanzar los objetivos propuestos en el programa. Estos investigadores se organizan en 45
grupos de investigacion de 38 instituciones que dan representatividad y participacion de todas
las CC.AA..

Ademas, dentro de cada uno de los Ejes IMPACT estd previsto incorporar personal especifico
para dar apoyo a la implementacién de todas las tareas descritas en el plan de trabajo.
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ANEXO I. Indicadores para seguimiento IMPaCT

1. Indicadores de coordinacion

Descripcion del indicador
Coordinacié | N2 de reuniones Comision de Direccidén y Seguimiento de IMPaCT: al menos 4
n anuales.

Coordinacié | N2 de reuniones Comisiones de coordinacion: al menos 6 anuales.
n

Coordinacié | Implementacion resoluciones Comision de Direccion y Seguimiento: informe
n semestral

Coordinacid |Indicadores trimestrales de seguimiento de ejes estratégicos: informe de evaluacién
n

Coordinacid |Indicadores trimestrales de seguimiento de integridad cientifica: informe de
n evaluacién

Coordinacid |Indicadores trimestrales de seguimiento de internacionalizacidn: informe de
n evaluacién

Coordinacid | N2 acciones de difusidn dirigidas a la comunidad cientifica y decisores sanitarios
n realizadas anualmente.

Coordinacié | N2 acciones de divulgacion dirigidas a la sociedad realizadas anualmente.
n

2. Indicadores segln eje estratégico

Eje Descripcion del indicador

IMPaCT- Variables de exposicion y protocolos de medida en la cohorte IMPaCT: grado de

COHORTE seguimiento de los documentos de referencia.

IMPaCT- Variables de resultado y protocolos de medida en la cohorte IMPaCT: grado de

COHORTE seguimiento de los documentos de referencia.

IMPaCT- Biobanco de la cohorte IMPaCT. Definicidon de procedimientos de manejo de

COHORTE muestras bioldgicas.

IMPaCT- Biobanco de la cohorte IMPaCT: nivel de cumplimiento de los procedimientos

COHORTE establecidos > 80%

IMPaCT- Gestion integrada de datos en la cohorte IMPaCT: nivel de cumplimiento del

COHORTE procedimiento establecido > 70%

IMPaCT- Control de calidad en la cohorte IMPaCT esta documentado y se realiza evaluacion

COHORTE trimestral.

IMPaCT- Los materiales estandarizados de retroalimentacién de los participantes y sus

COHORTE médicos con los resultados individuales del examen fisico y determinaciones
analiticas se envian en los plazos establecidos en el paquete de trabajo
correspondiente: evaluacion trimestral.
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Eje ‘ Descripcion del indicador
IMPaCT- N2 reuniones de trabajo con representantes de los otros dos ejes IMPaCT
DATA
IMPaCT- N2 reuniones del Comité Directivo de IMPaCT-Data
DATA
IMPaCT- N2 reuniones de la Asamblea General de IMPaCT-Data
DATA
IMPaCT- N2 reuniones del Comité Directivo de IMPaCT-Data con las entidades asociadas a
DATA IMPaCT
IMPaCT- N2 proyectos en IMPaCT que han utilizado la versidn inicial del sistema de
DATA computacidn para datos biomédicos
IMPaCT- N2 entradas correctamente anotadas describiendo el software, sistemas y
DATA plataformas en el programa de Ciencia de Datos
IMPaCT- N2 de instancias federadas de EGA en su version local y comunidad
DATA
IMPaCT- N2 flujos de andlisis definidos por la comunidad para el analisis e integracion de
DATA datos proveniente de distintas fuentes de datos
IMPaCT- N2 entradas anotadas de las herramientas a utilizar para el analisis e integracion de
DATA datos proveniente de distintas fuentes de datos siguiendo las directrices del WP2.2
IMPaCT- N2 flujos de analisis definidos por la comunidad para la extraccion de variables a
DATA partir de HCE
IMPaCT- N2 entradas anotadas de las herramientas a utilizar para la extraccion de variables a
DATA partir de HCE siguiendo las directrices del WP2.2
IMPaCT- N2 flujos de andlisis definidos por la comunidad para los procesos de extraccidn y
DATA tratamiento de los datos de imagen médica
IMPaCT- N2 entradas anotadas de las herramientas a utilizar en los procesos de extraccién y
DATA tratamiento de los datos de imagen médica siguiendo las directrices del WP2.2
IMPaCT- N2 flujos de andlisis definidos para la integracion de datos gendmicos, de imagen
DATA médica y médicos estructurados.
IMPaCT- N2 entradas anotadas de las herramientas a utilizar en los procesos de integracion
DATA siguiendo las directrices del WP2.2.
IMPaCT- N2 sistemas Beacon en funcionamiento en la red creada ex profeso para IMPaCT
DATA
IMPaCT- Descripcion de los casos de uso relacionados con el eje IMPaCT-Cohorte abordados
DATA anualmente
IMPaCT- Descripcion de los casos de uso relacionados con el eje IMPaCT-Gendmica
DATA abordados anualmente
IMPaCT- N2 evaluaciones técnicas y cientificas realizadas dentro del programa de Ciencia de
DATA Datos
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Descripcion del indicador

IMPaCT- N2 Reuniones anuales del CPMG (Comité Ejecutivo del Programa de Medicina
GENOMICA | Gendmica). Al menos el CPMG realiza 6 reuniones/afio.

IMPaCT- N2 de informes

GENOMICA

IMPaCT- N2 de SOPs de laboratorio vigentes en los centros de analisis gendmico (por afio)
GENOMICA

IMPaCT- N2 de SOPs de andlisis vigentes en los centros de andlisis gendmico (por afio)
GENOMICA

IMPaCT- N de participaciones en programas de comparacion entre laboratorios (por afio)
GENOMICA

IMPaCT- N2 de SOPs relativos a la gestidn de datos

GENOMICA

IMPaCT- N¢ de acreditaciones/ certificaciones vigentes (por afio)

GENOMICA

IMPaCT- N2 de sistemas LIMS implementados en los centros (por afio)

GENOMICA

IMPaCT- N2 de muestras del proyecto en EGA y en plataforma para el andlisis de datos
GENOMICA |gendmicos y clinicos (por afio)

IMPaCT- Porcentaje de patologias listadas en la base de datos Orphanet, MIM o en la
GENOMIICA | clasificacién de enfermedades cubiertas por los CEEs (por afio)

IMPaCT- N2 de muestras secuenciadas y analizadas (por afio)

GENOMICA

IMPaCT- Porcentaje de casos analizados en los que se alcanza un diagnéstico (por afio)
GENOMICA

IMPaCT- Tiempo medio de diagnéstico (por afio)

GENOMICA

IMPaCT- N2 de centros del SNS con SOPs vigentes (por afio)

GENOMICA

IMPaCT- N2 de guias por gen (por afio)

GENOMICA

IMPaCT- Porcentaje de casos resueltos; Tiempo de entrega (por afio)

GENOMICA

IMPaCT- Porcentaje de resultados informativos; Porcentaje de reclasificacion de
GENOMICA |tumores y/o identificacion diana terapéutica ; Tiempo de entrega (por afio)
IMPaCT- N2 de publicaciones

GENOMICA

IMPaCT- N2 de muestras secuenciadas y analizadas;

GENOMICA

IMPaCT- N2 de muestras en EGA (por afio)

GENOMICA

IMPaCT- Numero de muestras recibidas que son genotipadas (por afo)

GENOMICA
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3. Indicadores segln linea estratégica transversal

Linea Descripcion del indicador

Integridad | N2 reuniones de la Comisién de Integridad Cientifica (CIC-IMPaCT): al menos 6 / afio
cientifica
Integridad | IMPaCT dispone de normas de buena practica, aprobadas por la Comisién de
cientifica Direccion, de acceso abierto.

Integridad | Grado de implementacién de las normas de buena practica establecidas en IMPaCT

cientifica para la gestidn de datos gendmicos = 70%.

Integridad | Grado de implementacién de las normas de buena practica establecidas en IMPaCT
cientifica para la gestidn de informacion epidemioldgica y clinica > 70%.

Integridad | Al menos se realizan dos actividades anuales de divulgacidon en Medicina de
cientifica Precision dirigidas a pacientes y otros actores clave.

Integridad | IMPaCT presenta anualmente una propuesta de actividades formativas no
cientifica curriculares en Medicina Gendmica para profesionales sanitarios.

Linea Descripcion del indicador

Internacionalizacion | N2 de reuniones de la Comision de Comunicacién e Internacionalizacién: al
menos 6 / afio.

Internacionalizacién | Actualizacién quincenal en el portal web, en inglés y castellano, de la
informacidn sobre actividad IMPaCT y principales hitos alcanzados.
Internacionalizacién | Participacidn de la cohorte IMPaCT en iniciativas colaborativas europeas:
numero de colaboraciones establecidas (por afio).

Internacionalizacién | Participacidn en iniciativas europeas en medicina gendmica: n2 de
colaboraciones establecidas (por afio); n2 de colaboraciones en las que se
ostenta liderazgo.

Internacionalizacién | Participacion en iniciativas europeas en gestion compartida de datos: n? de
colaboraciones establecidas (por afio); n2 de colaboraciones en las que se
ostenta liderazgo.

Internacionalizacién | Participacion en redes computacionales europeas en Medicina de Precision:
n2 de colaboraciones establecidas (por afio); n? de colaboraciones en las
gue se ostenta liderazgo.
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