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Validacao analitica dos nossos
servicos bioinformaticos

Resultados obtidos com dados de referéncia abertos - 8/8 servicos
validados

Versao 1.0 - outubro de 2026 - Omicalabs S.L. + Laboratorio Dr. Barba (desde 1978)
ISO 9001:2015 (ES147645-1, BV/ENAC) - Dados tratados na UE - RGPD

Ambito e natureza. Todos os resultados correspondem a servicos de investigacdo (RUO) e sdo
entregues como relatoério técnico. Nao estamos acreditados na ISO 15189 e nao oferecemos
produto com marcacao CE-IVD. A validacdo documentada neste relatério é interna e ndo substitui
uma validacdo clinica acreditada.

1. Porque publicamos isto

Quando um laboratdério subcontrata uma anélise bioinformatica, a questao dificil ndo é
«quanto custa?» mas «posso confiar no resultado e reproduzi-lo?». A nossa resposta
nao é uma promessa: sao oito validacées com dados publicos que tém verdade
conhecida, com o critério de sucesso congelado antes de medir.

» Cada servico é comparado com um dataset publico com resultado verdadeiro.
* A métrica de sucesso é definida antes de executar (ndo é ajustada a posteriori).
* O resultado é publicado mesmo que falhe (aqui, os oito passaram).

 Tudo fica versionado, com scripts e condicdes de producao declaradas.

2. Resultados (8/8 PASSA)

#  Servico Dataset de referéncia Métrica Resultado
Vvl TMB SEQC2 HCC1395 tumor/ Concordancia PASSA — mdédulo 0,3 %;
normal (WES) vs contador cadeia de producdo 19,9 %;

independente controlo negativo 0,089

V2 Assinaturas TCGA SKCM + COAD (GDC) Assinatura PASSA — UV 92,9 % top-1 -
mutacionais dominante / MMR 92 % por grupo
contribuicao

V3 HRD TCGA ABSOLUTE + MC3 AUC do HRD- PASSA — AUC 0,979 (ovario
(BRCA1/2 truncados) sum BRCA1/2 vs MMR)



V4 MSI
(MSI-H, ENA)

V5 GWAS openSNP (cor dos olhos,

CCo0)

V6 Epigenémica
CTCF) + H1 WGBS

IEDB HLA-A*02:01
(n=2.729)

V7 Neoantigenos

V8 Microbioma Nielsen 2014

(curatedMetagenomicData)

HCC1395 (MSS) + HCT116

ENCODE GM12878 (ATAC/

Categoria + %
microssatélites
instaveis

Top-hits +
teste nulo

Jaccard /
%metilacao

AUC -
correlacao de
Spearman

Marcadores de
IBD publicados

O que cada resultado significa, em resumo

TMB (V1)

A nossa contagem coincide com um
contador independente dentro de £0,3 %,
e a cadeia completa de producao
reproduz um valor publicado (19,9 %)
com um controlo negativo limpo (0,089).

HRD (V3)

A pontuacao separa tumores do ovario
com BRCA1/2 truncado dos que nao o

tém, com AUC 0,979 — ou seja, quase
sem sobreposicao.

GWAS (V5)

Os cinco primeiros hits de um estudo
sobre a cor dos olhos caem todos em
HERC2/OCA2, com o SNP candnico a
p=5x10-1%; o teste nulo nao produz
associacoes falsas.

PASSA — MSS 0,79 % - MSI-H
20,4 %

PASSA — top-5 100 % HERC2/
OCA2 (rs12913832 p=5x10-11);
nulo limpo

PASSA — ATAC J 0,597 - CTCF
top-1000 72 % - WGBS 82,77 %
vs 82,8 % ENCODE

PASSA — AUC 0,947 - p 0,807

PASSA — 4/4 reproduzidos (p.
ex. F. prausnitzii | q=4x10-23)

Assinaturas mutacionais (V2)

No melanoma identificamos a assinatura
UV como dominante em 92,9 % dos
casos; em tumores com defeito de
reparacao, a contribuicao do grupo MMR é
recuperada em 92 %.

MSI (V4)

Duas linhas celulares com verdade
conhecida: a estavel é classificada como
estavel (0,79 % instaveis) e a instavel
como MSI-H (20,4 %). Sem falsos
positivos nem negativos.

Epigendmica (V6)

Picos de ATAC e CTCF face ao ENCODE
(Jaccard 0,597; 72 % de sobreposicao no
top-1000) e metilacao global 82,77 %
face aos 82,8 % publicados.

Microbioma (V8)

Reproduzimos os quatro marcadores de
doenca inflamatdria intestinal publicados



Neoantigenos (V7)

A nossa previsao de ligacdo peptideo-HLA

face a 2.729 medicOes experimentais da

IEDB: AUC 0,947 e correlagao 0,807. na coorte de referéncia, com 0os mesmos
sentidos e significancia.

3. O que mais foi entregue: o software corrigido

A validacao nao se limita a medir: encontra erros. Deste ciclo corrigiram-se nove defeitos
reais nos pipelines (anotacao CSQ sensivel a cabecalho, coluna de amostra tumoral,
etigquetas de filtro, exclusdes de assinaturas-artefacto, parametros MSI, conversdo dose—GT,
coordenadas, leitura de ficheiros comprimidos). Todos estao no repositério, versionados.

4. Condicoes de producao (o que é preciso saber)

* TMB requer um painel de normais préprio + gnomAD + um piso de VAF 0,05. O painel da
validacao é especifico do dataset SEQC2.

* MSI: a licenca comercial da ferramenta principal estd em curso.
* Assinaturas: licenca comercial da base de assinaturas em curso.

» Epigendmica: a etapa de alinhamento (Bismark, indice GRCh38) é usada tal como vem
do padrao do campo; nao foi revalidada neste ciclo.

5. Limites declarados (sem adornos)

* As validacdes usam datasets e coortes publicos, com os enviesamentos préprios de
cada um (dados de testes diretos ao consumidor no GWAS; uma Unica coorte no
microbioma).

* Nao é validacao clinica acreditada nem substitui a exigida a um laboratério acreditado na
ISO 15189.

* Os servicos sao oferecidos para uso profissional e investigacao.

6. O que recebe em cada projeto

* Scripts, contentor e versoées usadas (nao apenas o resultado).

* Parametros e controlo de qualidade em cada passo.

Relatério técnico em espanhol, inglés, francés, italiano ou portugués.
* Dados tratados na UE, cifragem AES-256, acordo de tratamento de dados (RGPD).

* Entrega por SFTP seguro ou portal.

OmicalLabs BioServices - Laboratorio Dr. Barba, desde 1978 - C/ Puerto Linera 14, 28935 Mdstoles (Madrid) -
+34 913 64 58 35 - info@omicalabs.es - ISO 9001:2015 (ES147645-1)

Documento de utilizacao informativa. Precos e condicdes em omicalabs.es/precios. Servicos de investigacao
(RUO).
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