三大染色体非整倍体疾病检测（NIPT）
1.检测内容：21-三体综合症(唐氏综合征)、18-三体综合症(爱德华氏综合征)、13-三体综合症(帕陶氏综合征)，其他常染色体非整倍体9种明确的微缺失微重复综合征。
2.检测准确性：按卫健委要求，胎儿染色体非整倍体基因检测，21三体综合征检出率应不低于95%，18三体综合征检出率应不低于85%，13三体综合征检出率应不低于70%；复合假阳性率应不高于0.5%。（提供临床验证文章或第三方证明材料以佐证）
3.样本类型：孕妇外周血，5mL。
4.投标人提供检测流程、检测周期（不大于10个工作日），免费提供检测项目的假阴性、假阳性排查验证流程。
5.投标人需为受检人群购买保险，保险内容包括检测阳性孕妇（21三体综合征、18 三体综合征和13 三体综合征）报销产前诊断费用不少于2500元，双胎孕妇增加报销额度，出现假阴性赔付：胎儿未出生不低于2万，胎儿出生不低于40万。
6.样本数据量：每个样品不少于6M reads，单次运行单张芯片可以达到192人份。
7.扩增方法：采取线性扩增的方式进行扩增，始终以原始序列为模板进行扩增，降低指数扩增带来的错误累积。
8.检测设备、检测试剂盒，两者都需具备NMPA批准可用于临床检测（提供注册证）。
9.检测软件获得药品监督管理局颁发的医疗器械注册证认证（提供注册证）
10.检测试剂盒适用于≥3个平台，可灵活运用（提供注册证）。
11.生物信息分析一体机：无需联网进行数据回传，在本地即可完成数据分析，以实现对人类遗传资源信息安全的最大限度保护。
12.投标人所采用的基因测序仪列入科技部创新医疗器械产品目录的优先考虑。
13.投标人或其所属母公司具有较强的技术开发能力，针对胎儿染色体非整倍体基因检测项目具备技术专利，且获得由国家知识产权局颁发中国专利优秀奖的优先考虑。
14.具有充足临床经验，投标人或其所属母公司在胎儿染色体非整倍体基因检测项目需已完成检测例数大于1000万例（需提供公开发表的证明材料）。
15.投标人近五年参与全国外周血胎儿染色体非整倍体（T21、T18、T13）高通量基因检测室间质评，并合格通过（提供室间质评合格证书）。
16.具有良好的科研能力，投标人或其所属母公司在胎儿无创产前基因检测项目发表SCI文章65篇以上（提供文章清单证明材料）。
17.为提高检测成功率，使用胎儿浓度富集技术以提高胎儿浓度（提供说明书）。
18.投标人可针对于反复检测失败的样本免费提供孕期肿瘤风险评估以进一步排查检测失败原因（文章证明）
胎儿染色体非整倍体检测（全因1.0）
1. 检测内容：21-三体综合症(唐氏综合征)、18-三体综合症(爱德华氏综合征)、13-三体综合症(帕陶氏综合征)、四种性染色体异常45X0.47XXX.47XXY.47XYY）、其他常染色体非整倍体92种明确的微缺失微重复综合征
2. 检测准确性：按卫健委要求，胎儿染色体非整倍体基因检测，21 三体综合征检出率应不低于95%，18 三体综合征检出率应不低于85%，13 三体综合征检出率应不低于70%；复合假阳性率应不高于0.5%。（提供临床验证文章或第三方证明材料以佐证）
3. 样本类型：孕妇外周血，5mL。
4. 投标人提供检测流程、检测周期（不大于10个工作日），免费提供检测项目的假阴性、假阳性排查验证流程。
5. 投标人需为受检人群购买保险，阳性报销：21三体综合征、18三体综合征、13 三体综合征、其他染色体异常不少于5000元；假阴报销：包含除21三体综合征、18三体综合征、13 三体综合征之外的其他染色体数目异常和缺失重复综合征、出生后检测结果假阴性赔付不低于40万、出生前检测结果假阴性不低于2万。
6.样本数据量：每个样品数据量不少于25M reads，单次运行单张芯片可以达到48人份。 
7.扩增方法：采取线性扩增的方式进行扩增，始终以原始序列为模板进行扩增，降低指数扩增带来的错误累积。
8.采用国产化基因测序仪且具备NMPA批准可用于临床检测（提供基因测序仪NMPA注册证）。
9.获得胎儿染色体非整倍体基因检测软件注册证。
10.生物信息分析一体机：无需联网进行数据回传，在本地即可完成数据分析，以实现对人类遗传资源信息安全的最大限度保护。
11.投标人所采用的基因测序仪列入科技部创新医疗器械产品目录的优先考虑。
12.具有较强的技术开发能力，投标人或其所属母公司针对胎儿染色体非整倍体基因检测项目具备技术专利，且获得由国家知识产权局颁发中国专利优秀奖的优先考虑。
13.具有充足临床经验，投标人或其所属母公司在胎儿染色体非整倍体基因检测项目需已完成检测例数大于1000万例（需提供公开发表的证明材料）。
14.投标人近五年参与全国外周血胎儿染色体非整倍体（T21、T18、T13）高通量基因检测室间质评，并合格通过（提供室间质评合格证书）。
15.具有良好的科研能力，投标人或其所属母公司在胎儿无创产前基因检测项目发表SCI文章65篇以上（提供文章清单证明材料）。
16.为提高检测成功率，使用胎儿浓度富集技术以提高胎儿浓度（提供说明书）。
17.投标人可针对于反复检测失败的样本免费提供孕期肿瘤风险评估以进一步排查检测失败原因（提供已发表的文章证明）。
[bookmark: _Toc119090468]18.投标人或其所属母公司为无创升级版国内已发布团体标准的起草单位。服务方案：
样品采集前准备
1）知情同意书签署：送检医生需与受检者及其家属作良好沟通，告知该检测的重要性、临床意义及潜在的风险，指导受检者或其监护人签署知情同意书。
2）申请单填写：用签字笔字迹清晰填写，申请单中的检测项目信息（产品编号、检测产品），同时尽可能详细填写临床病史等，以助产品根据患者情况进行高效率和个性化的解读操作。
3）身份信息核对：医生需仔细核对申请单和受检者的基本信息，确保一致；检查受检者是否按照医嘱准备采样，并向其解释操作目的以取得配合。
4）样本标识：尽量在采集管上粘贴医院样本唯一条码，并注明受检者姓名、年龄、检测项目等信息，确保与申请单一致。如果不能粘贴医院条码，需确认采血管上的受检者信息清楚，且与申请单上的信息一致。
【注意事项】
1) 粘贴条码标签时，应使条码与采集管的管长平行，字母朝管口方向，避免以环绕管壁粘贴的方式使管周被遮挡，而无法清晰看到管内样本情况；
2) 条码应粘贴牢固，确保在运输、检测、储存过程中不会脱落或字迹模糊不清。
样品采集须知
外周血
1）样本要求： EDTA抗凝管。建议使用塑料材质EDTA抗凝管以避免出现低温爆管状况。按照外周血标准采集操作进行，取受检者（成人）不低于5 mL外周血；取受检者（婴幼儿）不低于2 mL 外周血；完毕后，充分颠倒混匀，避免凝固。
2）样本运输：新鲜外周血可常温（≤39℃）运输，运输时间不超过7天；新鲜外周血寄送前可短期保存在 4℃，短期保存不超过3天。长期应保存于-20℃；冻存的外周血需冰袋/干冰（3公斤/天）运输。
【注意事项】
1. 不可使用肝素抗凝的采血管进行取样；
1. 运输过程中容器应包装于有缓冲填塞物（如报纸等）的硬纸盒或硬塑箱内以起到保护作用， 避免挤压、跌落。
基因组 DNA
1）样本要求：建议DNA总量≥1µg，电泳条带无明显降解，保存于1.5mL 离心管中。
2）运输：来样DNA样本必须保存在干冰中运输，在运输过程中请用Parafilm膜将管口密封好，以防出现污染，采用干冰（3公斤/天）运输确保样本送达华大时有足量的干冰剩余。收到样本后需及时存放于-20℃冰箱中，禁止将样本在室温下长期放置。
【注意事项】
1）禁止将样本在室温状态下长期放置；
2）样本应不含肝素，无明显降解。
3）若无法送检1µgDNA时，DNA送检总量最低不得低于300ng。
胚胎绒毛组织、胎儿组织
1）样本要求：采集器选用由华大基因提供的60mL痰液杯或根据组织大小选取不同体积的离心管。流产组织采集应尽量保证完整（如晚期流产、引产组织体积过大，可切取尽量多的胎儿组织），至少含100mg的胚胎、胎儿组织或绒毛。组织要求用500mL生理盐水或磷酸缓冲盐溶液（PBS）冲洗样本，澄清后（无明显血色）置于华大提供的痰液杯或离心管密封。请避免漏液污染；切勿进行培养、固定、包埋及福尔马林处理。
2）样本运输：务必确认所有样本采集器密闭，每管都需用保鲜膜包裹3-4层，并用橡皮筋扎好。按照样本数量选择合适大小的箱子放置样本采集器，用缓冲填塞物填充物塞满箱子，尽量减少在寄送过程中发生的挤压、跌落，以防采样器破碎/漏液而造成的交叉污染和样本量不足，之后放入装有足量干冰（3公斤/天）的箱子内进行运输。
【注意事项】
1. 禁止将样本在室温状态下长期放置；
1. 组织样本要求无明显血水。
胎儿羊水
1）样本要求：采样器选用Corning 15mL灭菌带盖离心管（高度12cm，直径1.8cm），具体采集操作遵照临床标准流程进行，至少提供羊水10mL。
2）样本运输：务必确认所有样本采样器密闭，每管都需用保鲜膜包裹3-4层，并用橡皮筋扎好。按照样本数量选择合适大小的箱子放置样本采集器，用缓冲填塞物填充物塞满箱子，尽量减少在寄送过程中发生的挤压、跌落，以防采样器破碎/漏液而造成的交叉污染和样本量不足，之后放入装有足量干冰（3公斤/天）的箱子内进行运输。
三大染色体非整倍体疾病检测（NIPT）
1.检测内容：21-三体综合症(唐氏综合征)、18-三体综合症(爱德华氏综合征)、13-三体综合症(帕陶氏综合征)。
[bookmark: _Hlk75268967]2.检测准确性：按卫健委要求，胎儿染色体非整倍体基因检测，21三体综合征检出率应不低于95%，18三体综合征检出率应不低于85%，13三体综合征检出率应不低于70%；复合假阳性率应不高于0.5%。（提供临床验证文章或第三方证明材料以佐证）
3.样本类型：孕妇外周血，5mL。
4.投标人提供检测流程、检测周期（不大于10个工作日），免费提供检测项目的假阴性、假阳性排查验证流程。
5.投标人需为受检人群购买保险，保险内容包括检测阳性孕妇（21三体综合征、18 三体综合征和13 三体综合征）报销产前诊断费用不少于2500元，双胎孕妇增加报销额度，出现假阴性赔付：胎儿未出生不低于2万，胎儿出生不低于40万。
6.样本数据量：每个样品不少于6M reads，单次运行单张芯片可以达到192人份。
7.扩增方法：采取线性扩增的方式进行扩增，始终以原始序列为模板进行扩增，降低指数扩增带来的错误累积。
8.检测设备、检测试剂盒，两者都需具备NMPA批准可用于临床检测（提供注册证）。
9.检测软件获得药品监督管理局颁发的医疗器械注册证认证（提供注册证）
[bookmark: _Hlk101192833]10.检测试剂盒适用于≥3个平台，可灵活运用（提供注册证）。
11.生物信息分析一体机：无需联网进行数据回传，在本地即可完成数据分析，以实现对人类遗传资源信息安全的最大限度保护。
12.投标人所采用的基因测序仪列入科技部创新医疗器械产品目录的优先考虑。
13.投标人或其所属母公司具有较强的技术开发能力，针对胎儿染色体非整倍体基因检测项目具备技术专利，且获得由国家知识产权局颁发中国专利优秀奖的优先考虑。
14.具有充足临床经验，投标人或其所属母公司在胎儿染色体非整倍体基因检测项目需已完成检测例数大于1000万例（需提供公开发表的证明材料）。
15.投标人近五年参与全国外周血胎儿染色体非整倍体（T21、T18、T13）高通量基因检测室间质评，并合格通过（提供室间质评合格证书）。
16.具有良好的科研能力，投标人或其所属母公司在胎儿无创产前基因检测项目发表SCI文章65篇以上（提供文章清单证明材料）。
17.为提高检测成功率，使用胎儿浓度富集技术以提高胎儿浓度（提供说明书）。
18.投标人可针对于反复检测失败的样本免费提供孕期肿瘤风险评估以进一步排查检测失败原因（文章证明）。
三大染色体非整倍体疾病检测（NIPT）
1.检测内容：21-三体综合症(唐氏综合征)、18-三体综合症(爱德华氏综合征)、13-三体综合症(帕陶氏综合征)，其他常染色体非整倍体9种明确的微缺失微重复综合征。
2.检测准确性：按卫健委要求，胎儿染色体非整倍体基因检测，21三体综合征检出率应不低于95%，18三体综合征检出率应不低于85%，13三体综合征检出率应不低于70%；复合假阳性率应不高于0.5%。（提供临床验证文章或第三方证明材料以佐证）
3.样本类型：孕妇外周血，5mL。
4.投标人提供检测流程、检测周期（不大于10个工作日），免费提供检测项目的假阴性、假阳性排查验证流程。
5.投标人需为受检人群购买保险，保险内容包括检测阳性孕妇（21三体综合征、18 三体综合征和13 三体综合征）报销产前诊断费用不少于2500元，双胎孕妇增加报销额度，出现假阴性赔付：胎儿未出生不低于2万，胎儿出生不低于40万。
6.样本数据量：每个样品不少于6M reads，单次运行单张芯片可以达到192人份。
7.扩增方法：采取线性扩增的方式进行扩增，始终以原始序列为模板进行扩增，降低指数扩增带来的错误累积。
8.检测设备、检测试剂盒，两者都需具备NMPA批准可用于临床检测（提供注册证）。
9.检测软件获得药品监督管理局颁发的医疗器械注册证认证（提供注册证）
10.检测试剂盒适用于≥3个平台，可灵活运用（提供注册证）。
11.生物信息分析一体机：无需联网进行数据回传，在本地即可完成数据分析，以实现对人类遗传资源信息安全的最大限度保护。
12.投标人所采用的基因测序仪列入科技部创新医疗器械产品目录的优先考虑。
13.投标人或其所属母公司具有较强的技术开发能力，针对胎儿染色体非整倍体基因检测项目具备技术专利，且获得由国家知识产权局颁发中国专利优秀奖的优先考虑。
14.具有充足临床经验，投标人或其所属母公司在胎儿染色体非整倍体基因检测项目需已完成检测例数大于1000万例（需提供公开发表的证明材料）。
15.投标人近五年参与全国外周血胎儿染色体非整倍体（T21、T18、T13）高通量基因检测室间质评，并合格通过（提供室间质评合格证书）。
16.具有良好的科研能力，投标人或其所属母公司在胎儿无创产前基因检测项目发表SCI文章65篇以上（提供文章清单证明材料）。
17.为提高检测成功率，使用胎儿浓度富集技术以提高胎儿浓度（提供说明书）。
18.投标人可针对于反复检测失败的样本免费提供孕期肿瘤风险评估以进一步排查检测失败原因（文章证明）。
胎儿染色体非整倍体检测（全因1.0）
1. 检测内容：21-三体综合症(唐氏综合征)、18-三体综合症(爱德华氏综合征)、13-三体综合症(帕陶氏综合征)、四种性染色体异常45X0.47XXX.47XXY.47XYY）、其他常染色体非整倍体92种明确的微缺失微重复综合征
2. 检测准确性：按卫健委要求，胎儿染色体非整倍体基因检测，21 三体综合征检出率应不低于95%，18 三体综合征检出率应不低于85%，13 三体综合征检出率应不低于70%；复合假阳性率应不高于0.5%。（提供临床验证文章或第三方证明材料以佐证）
3. 样本类型：孕妇外周血，5mL。
4. 投标人提供检测流程、检测周期（不大于10个工作日），免费提供检测项目的假阴性、假阳性排查验证流程。
5. 投标人需为受检人群购买保险，阳性报销：21三体综合征、18三体综合征、13 三体综合征、其他染色体异常不少于5000元；假阴报销：包含除21三体综合征、18三体综合征、13 三体综合征之外的其他染色体数目异常和缺失重复综合征、出生后检测结果假阴性赔付不低于40万、出生前检测结果假阴性不低于2万。
6.样本数据量：每个样品数据量不少于25M reads，单次运行单张芯片可以达到48人份。 
7.扩增方法：采取线性扩增的方式进行扩增，始终以原始序列为模板进行扩增，降低指数扩增带来的错误累积。
8.采用国产化基因测序仪且具备NMPA批准可用于临床检测（提供基因测序仪NMPA注册证）。
9.获得胎儿染色体非整倍体基因检测软件注册证。
10.生物信息分析一体机：无需联网进行数据回传，在本地即可完成数据分析，以实现对人类遗传资源信息安全的最大限度保护。
11.投标人所采用的基因测序仪列入科技部创新医疗器械产品目录的优先考虑。
12.具有较强的技术开发能力，投标人或其所属母公司针对胎儿染色体非整倍体基因检测项目具备技术专利，且获得由国家知识产权局颁发中国专利优秀奖的优先考虑。
13.具有充足临床经验，投标人或其所属母公司在胎儿染色体非整倍体基因检测项目需已完成检测例数大于1000万例（需提供公开发表的证明材料）。
14.投标人近五年参与全国外周血胎儿染色体非整倍体（T21、T18、T13）高通量基因检测室间质评，并合格通过（提供室间质评合格证书）。
15.具有良好的科研能力，投标人或其所属母公司在胎儿无创产前基因检测项目发表SCI文章65篇以上（提供文章清单证明材料）。
16.为提高检测成功率，使用胎儿浓度富集技术以提高胎儿浓度（提供说明书）。
17.投标人可针对于反复检测失败的样本免费提供孕期肿瘤风险评估以进一步排查检测失败原因（提供已发表的文章证明）。
18.投标人或其所属母公司为无创升级版国内已发布团体标准的起草单位。
遗传性耳聋4个常见基因检测
1.检测基因：至少覆盖GJB2、GJB3、SLC26A4及MT-RNR1这4个耳聋常见基因。
2.检测位点数：覆盖GJB2、GJB3、SLC26A4及MT-RNR1这4个耳聋基因的常见位点数≥20个位点。
3.样本类型：干血片。
4.产品性能：准确率高，与sanger测序法符合率100%，特异性在99.9%以上，可检出杂合、纯合、复合杂合突变等位点
5.对所有初检阳性样本均进行重复检测验证，确保阳性结果的真阳性。
6.投标人能有完善的后续诊疗措施，包括能提供单个基因的全测序和耳聋相关的多个基因全测序检测服务(提供检测报告附件)。
7.检测周期：收到合格样本后≤15个工作日。
8.报告方式：纸质版和电子版报告。
9.检测设备、检测试剂盒，两者都需具备NMPA批准可用于临床检测。（提供证明材料）
10.耳聋基因检测分析软件获得食品药品监督管理局颁发的医疗器械注册证认证；
11.室内质量控制：同批次检测样本应有空白对照、阴性对照、阳性对照，并提供完善的室内质控方案。
康孕-染色体检测-1M
1. 检测内容：三倍体、23对染色体非整倍体及1M以上的缺失重复。
1. 检测方法：高通量测序技术。
1. 样本类型：胚胎绒毛组织、DNA。 
1. 报告周期：收到样本7个自然日内。
1. 使用短串联重复序列STR技术进行三倍体检测。
1. 检测设备获得NMPA认证，且可用于对来源于人体样本的脱氧核糖核苷酸（DNA）和核糖核酸（RNA）进行测序，以检测基因变化。
1. 具备染色体非整倍体分析相关软件注册证，可用于13、16、18、21、22、X和Y染色体非整倍体的辅助性判断（提供注册证）。
1. 具备染色体非整倍体检测试剂盒医疗器械注册证。
1. 检测错误率低。采用DNB纳米球的线性扩增，始终以原始序列为模板进行扩增，避免错误积累，检测错误率低。
1. 自样品放入基因测序仪后无需PCR反应，减低PCR反应带来的错误。
1. 使用自主研发的国产化测序平台，且检测设备被列入科技部创新医疗器械产品目录的，优先考虑。
1. 投标人具有CNV-seq智能化解读云平台，提供智能化ACMG打分、变异注释、自动出报告等CNV解读本地化方案。
1. [bookmark: _Hlk128643886]可以和胎儿染色体非整倍体基因检测样本混样一起上机，减少等待上机时间。
康孕-染色体检测-100K
1. 检测内容： 23对染色体非整倍体、100K以上的缺失重复、宫内目标病原感染检测。
1. 检测方法：高通量测序技术。
1. 样本类型：流产组织、绒毛、羊水、脐带血、外周血等。
1. 报告周期：收到样本7个自然日内。
1. 数据量：平均有效数据量≥35M；单样本检测有效数据量要求≥20M reads。
1. [bookmark: _Hlk128750772]检测设备获得NMPA认证，且可用于对来源于人体样本的脱氧核糖核苷酸（DNA）和核糖核酸（RNA）进行测序，以检测基因变化。
1. 检测错误率低。采用DNB纳米球的线性扩增，始终以原始序列为模板进行扩增，避免错误积累，检测错误率低。
1. 自样品放入基因测序仪后无需PCR反应，减低PCR反应带来的错误。
1. 使用自主研发的国产化测序平台，且检测设备被列入科技部创新医疗器械产品目录的，优先考虑。
1. 具备染色体非整倍体分析相关软件注册证，可用于13、16、18、21、22、X和Y染色体非整倍体的辅助性判断（提供注册证）。
1. 具备染色体非整倍体检测试剂盒医疗器械注册证。
1. 投标人具有CNV-seq智能化解读云平台，提供智能化ACMG打分、变异注释、自动出报告等CNV解读本地化方案。
1. [bookmark: _Hlk126241177]可以和胎儿染色体非整倍体基因检测样本混样一起上机，减少等待上机时间。
[bookmark: _Hlk128751225]安孕可--单基因遗传病携带者筛查155种
1. 检测病种数：100-200种，包含常见的进行性假肥大性肌营养不良（DMD）、脊肌萎缩症（SMA）和地中海贫血等遗传病，不包含显性遗传病和线粒体遗传病。
1. 检测方法：目标区域捕获及高通量测序技术。
1. 检测样本类型：外周血、DNA、唾液。
1. 检测的位点不低于10000个，同时需提供每个基因具体检测的变异位点范围，且位点均需参照ACMG解读指南规则判定为致病性或疑似致病性。
1. [bookmark: _Hlk128751277]能检测常见的CNV变异类型，包括进行性假肥大性肌营养不良DMD基因连续2个外显子及以上的缺失/重复、脊髓性肌肉萎缩症SMN1基因7号外显子缺失、地中海贫血HBA1/HBA2基因的常见5种大片段缺失（-SEA、-α3.7、-α4.2、FIL、THAI ）和地中海贫血HBB基因的常见3种大片段缺失（SEA-HPFH、Chinese、Taiwanese）；并能提供证明以上CNV检测的性能报告书，与金标准相比灵敏度特异性数据不低于99%。
1. [bookmark: _Hlk128751325]对NGS分析CNV流程中结果为阳性或灰区的样本提供金标准MLPA、Gap-PCR等方法的二次验证。
1. 用于检测服务的基因测序仪具有NMPA认证（属于国械注准），在临床上用于对来源于人体样本的脱氧核糖核酸（DNA）和核糖核酸（RNA）进行测序，以检测基因序列，这些基因序列可用于辅助诊断疾病或疾病易感性。单次运行最高可产出可达1080G碱基的序列信息。
1. 测序应用：单次可同时运行1或2张芯片，可灵活进行样本检测应用。。
1. 报告周期：收到合格样本15个工作日内。
1. 检测报告需完全符合《临床单基因遗传病基因检测报告规范团体标准》规范。
1. [bookmark: _Hlk128751340]检测报告需包含所检测疾病的剩余风险相关信息。
临床 全外显子检测（tiro）3人
0. 检测范围：一次性检测人类基因组中2万多个基因上约18万个外显子突变及外显子相邻20bp的内含子区中的点突变（检测准确率为99%以上）、小的缺失插入突变（20bp以内）（检测准确率为99%以上），以及外显子水平的缺失重复变异（包括SMN1基因7号外显子的缺失情况）（检测准确率为95%以上）。解读OMIM数据库中致病机理明确的5,800多种疾病。
0. [bookmark: _Hlk128754515]该检测涵盖线粒体基因组，可一站式覆盖对应基因上的致病位点，缩短诊疗流程和检测周期，避免序贯检测。
0. [bookmark: _Hlk128754528]该检测可分析HGMD/ClinVar数据库中记录致病的至少3万个位于UTR区、启动子区及深度内含子区位点。
0. [bookmark: _Hlk128753415]该方法可提示与受检者表型相关的其它变异类型，包括大片段的基因组拷贝数变异（例如缺失 /重复区间 ≥1Mb）、染色体非整倍体、三倍体、杂合性缺失（LOH，区间 ≥5Mb），及常见动态突变。
0. 样本类型：外周血、羊水、脐带血、流产组织、唾液、DNA。
0. 检测方法：目标区域捕获和高通量测序技术。
0. 报告周期：样本中心收到合格样本25个自然日；产前诊断样本（羊水、脐带血）为15个自然日。
0. 用于检测服务的基因测序仪具有NMPA认证（属于国械注准），在临床上用于对来源于人体样本的脱氧核糖核酸（DNA）和核糖核酸（RNA）进行测序，以检测基因序列，这些基因序列可用于辅助诊断疾病或疾病易感性。单次运行最高可产出可达1080G碱基的序列信息。
0. 测序过程中采用线性滚环扩增技术，每次扩增均以原始的DNA链为模板，保持扩增的独立性。不造成错配碱基的指数累积，具有高保真度。
0. 外显子捕获探针不低于42M，探针设计需采用CCDS、RefSeq、Ensembl、GENCODE、ClinVar等数据库。
0. 全外信息分析数据标准：
（1）测序数据量不小于15 G；
（2）Fastq数据Q20 ≥ 90%、Q30 ≥ 85%； 
（3）基因组比对率 > 99%；
（4）数据重复率 < 8%；
（5）去重前深度 ≥ 200X；
（6）全外显子组区域覆盖度 ≥ 99.5%、20X覆盖度 ≥ 98.5%、30X覆盖度 ≥ 98%；
（7）捕获效率 > 65%；
（8）线粒体平均深度 ≥ 2000X。
0. 数据解读： 
（1）数据解读规则参考美国医学遗传学和基因组学学院（American College of Medical Genetics and Genomics，ACMG）相关指南。
（2）报告中致病位点给出明确的致病性评级证据项。
（3）报告主要针对目前明确与疾病相关或可能与疾病相关的突变。
0. 具有较强的科研能力，发表单基因遗传病相关SCI文章超过200篇，累积影响因子超过1,000分。
0. 投标人或其所属母公司具有专业的遗传咨询团队，具备1名通过ABMG认证的遗传咨询师，超过8名通过遗传咨询培训并取得合格证书的遗传培训师。
0. 投标人具有参与国家级别罕见病诊疗项目经验
0. 疾病-基因数据库更新迅速:每三个月更新一次，紧跟临床前沿进度，提升检出率。
临床全外显子组检测-单人（B类）
0. 检测范围：一次性检测人类基因组中2万多个基因上约18万个外显子突变及外显子相邻20bp的内含子区中的点突变（检测准确率为99%以上）、小的缺失插入突变（20bp以内）（检测准确率为99%以上），以及外显子水平的缺失重复变异（包括SMN1基因7号外显子的缺失情况）（检测准确率为95%以上）。解读OMIM数据库中致病机理明确的5,800多种疾病。
0. 该检测涵盖线粒体基因组，可一站式覆盖对应基因上的致病位点，缩短诊疗流程和检测周期，避免序贯检测。
0. 该检测可分析HGMD/ClinVar数据库中记录致病的至少3万个位于UTR区、启动子区及深度内含子区位点。
0. 该方法可提示与受检者表型相关的其它变异类型，包括大片段的基因组拷贝数变异（例如缺失 /重复区间 ≥1Mb）、染色体非整倍体、三倍体、杂合性缺失（LOH，区间 ≥5Mb），及常见动态突变。
0. 样本类型：外周血、羊水、脐带血、流产组织、唾液、DNA。
0. 检测方法：目标区域捕获和高通量测序技术。
0. 报告周期：样本中心收到合格样本25个自然日；产前诊断样本（羊水、脐带血）为15个自然日。
0. 用于检测服务的基因测序仪具有NMPA认证（属于国械注准），在临床上用于对来源于人体样本的脱氧核糖核酸（DNA）和核糖核酸（RNA）进行测序，以检测基因序列，这些基因序列可用于辅助诊断疾病或疾病易感性。单次运行最高可产出可达1080G碱基的序列信息。
0. 测序过程中采用线性滚环扩增技术，每次扩增均以原始的DNA链为模板，保持扩增的独立性。不造成错配碱基的指数累积，具有高保真度。
0. 外显子捕获探针不低于42M，探针设计需采用CCDS、RefSeq、Ensembl、GENCODE、ClinVar等数据库。
0. 全外信息分析数据标准：
（1）测序数据量不小于15 G；
（2）Fastq数据Q20 ≥ 90%、Q30 ≥ 85%； 
（3）基因组比对率 > 99%；
（4）数据重复率 < 8%；
（5）去重前深度 ≥ 200X；
（6）全外显子组区域覆盖度 ≥ 99.5%、20X覆盖度 ≥ 98.5%、30X覆盖度 ≥ 98%；
（7）捕获效率 > 65%；
（8）线粒体平均深度 ≥ 2000X。
0. 数据解读： 
（1）数据解读规则参考美国医学遗传学和基因组学学院（American College of Medical Genetics and Genomics，ACMG）相关指南。
（2）报告中致病位点给出明确的致病性评级证据项。
（3）报告主要针对目前明确与疾病相关或可能与疾病相关的突变。
0. 具有较强的科研能力，发表单基因遗传病相关SCI文章超过200篇，累积影响因子超过1,000分。
0. 投标人或其所属母公司具有专业的遗传咨询团队，具备1名通过ABMG认证的遗传咨询师，超过8名通过遗传咨询培训并取得合格证书的遗传培训师。
0. 投标人具有参与国家级别罕见病诊疗项目经验
0. 疾病-基因数据库更新迅速:每三个月更新一次，紧跟临床前沿进度，提升检出率。
个体化用药指导--叶酸用药指导基因检测
1．检测内容：对叶酸相关的2基因3个多态性位点进行检测。 
2．检测方法： 荧光PCR-熔解曲线法
3．检测位点：遵循《药物代谢酶和药物作用靶点基因检测技术指南(试行)》规范，对叶酸相关基因的多态性（（MTHFR rs1801133，MTHFR rs1801131，MTRR rs1801394）进行检测。
4．样本类型：外周血
5．产品性能：基于现有的叶酸治疗疗效、不良反应与基因多态性的研究成果，依据检测结果给出用药参考建议。可指导临床叶酸个体化用药，从而提高对叶酸的精准补充
6．报告方式：纸质版和电子版报告。
7．报告周期：样本中心收到合格样本5个工作日内；
遗传性耳聋易感基因检测
1. 检测基因：覆盖耳聋基因≥20个，包含常见的GJB2、GJB3、SLC26A4、MT-RNR1、OTOF及TMC1。
1. 检测位点：覆盖耳聋基因常见位点≥200个位点。
1. 检测内容覆盖先天性聋、大前庭水管综合征、药物性聋、听神经病、尤赛氏综合征等耳聋疾病。
1. 样本类型：干血片。
1. 报告周期： 15个工作日。
1. 准确率高，与sanger测序法符合率100%，特异性在99.9%以上。
1. 检测设备具备NMPA批准可用于临床检测（提供证明材料）。
1. 采用高通量测序法检测，测序设备具备NMPA批准可用于临床检测（提供注册证）。
1. 具备耳聋检测相关试剂盒三类医疗器械注册证（提供注册证）。
1. 耳聋基因检测分析软件获得医疗器械注册证。
1. 投标单位具有完善的后续诊疗措施，包括能提供单个基因的全测序和耳聋相关的多个基因全测序检测服务(提供检测报告附件)。
1. 为了避免假阳性的过多出现，对所有初检阳性样本通过金标准Sanger测序法进行二次验证。
1. 最低检测限不应高于1ng/uL（提供说明书）。
1. 具有较好的耳聋项目科研能力，发表过高水平耳聋相关SCI文章不少于15篇，总影响因子IF≥100。
1. 投标人或其所属母公司耳聋基因检测项目具有充足临床经验，已完成检测例数≥500万例。（需提供公开发表的证明材料）。
1. 室间质量评价：投标人近五年参与国家或省临床检验中心组织的耳聋基因检测室间质量评价，并合格通过（提供室间质评合格证书）
[bookmark: _Hlk128750955]遗传性耳聋NGSpanel基因检测
1. 检测内容：非综合型与综合征型耳聋常见与罕见的不少于218个致病基因，可检出单个位点及短片段插入与缺失的杂合、纯合、复合杂合突变，以及外显子水平的纯合型缺失。
1. 样本类型：外周血或基因组DNA。
1. [bookmark: _Hlk128750977]检测技术：目标序列捕获+高通量测序技术。
1. 检测周期：样本中心收到合格样本20个工作日内。
1. 检测设备获得NMPA认证，且可用于对来源于人体样本的脱氧核糖核苷酸（DNA）和核糖核酸（RNA）进行测序，以检测基因变化。
1. [bookmark: _Hlk128751026]具备耳聋检测相关试剂盒三类医疗器械注册证（提供注册证）。
1. [bookmark: _Hlk128751045]耳聋基因检测分析软件获得医疗器械注册证。
1. 扩增方法：采取线性扩增的方式进行扩增，降低指数扩增带来的错误累积。
1. [bookmark: _Hlk128751120]检测结果与“金标准”Sanger测序结果一致率100%。
1. [bookmark: _Hlk128751083]最低检测限不应高于1ng/uL（提供说明书）。
1. 具有较好的耳聋项目科研能力，自己发表或合作发表过高水平耳聋相关SCI文章不少于15篇，总影响因子IF≥100。
1. [bookmark: _Hlk128751098]投标人或其所属母公司耳聋基因检测项目有充足临床经验，已完成检测例数≥500万例。（需提供公开发表的证明材料）。
1. 室间质量评价：投标人近五年参与国家或省临床检验中心组织的耳聋基因检测室间质量评价，并合格通过（提供室间质评合格证书）
遗传性眼科疾病基因检测
1. 检测范围：针对不少于770个基因970余种眼病进行检测。
2. 样本类型：外周血、羊水、脐带血、流产组织、唾液、DNA。
3. 检测方法：目标区域捕获和高通量测序技术。
4.检测周期：样本中心收到合格样本25个工作日内。
5. 数据解读：
（1）数据解读规则参考美国医学遗传学和基因组学学院（American College of Medical Genetics and Genomics，ACMG）相关指南。
（2）报告中致病位点给出明确的致病性评级证据项。
（3）报告主要针对目前明确与疾病相关或可能与疾病相关的突变。
遗传性肾病基因检测
1. 检测范围：针对＞60种常见单基因病明确的致病基因进行检测。
1. 样本类型：外周血、羊水、脐带血、流产组织、唾液、DNA。
1. 检测方法：目标区域捕获和高通量测序技术。
1. 检测周期：样本中心收到合格样本25个自然日内。
1. 数据解读：
（1）数据解读规则参考美国医学遗传学和基因组学学院（American College of Medical Genetics and Genomics，ACMG）相关指南。
（2）报告中致病位点给出明确的致病性评级证据项。
（3）报告主要针对目前明确与疾病相关或可能与疾病相关的突变。
1. 投标人参与《临床单基因遗传病基因检测报告规范》（T/SZGIA 4—2018）团体标准设置。
1. 生信分析能力：通过遗传病高通量测序检测生物信息学分析室间质量评价。
1. 具有专业的遗传咨询团队，具备1名通过ABMG认证的遗传咨询师，超过8名通过遗传咨询培训并取得合格证书的遗传培训师。
1. 测序过程中采用线性滚环扩增技术，每次扩增均以原始的DNA链为模板，保持扩增的独立性。不造成错配碱基的指数累计，具有高保真度。

常见单基因病检测
1. 检测范围：针对＞60种常见单基因病明确的致病基因进行检测。
1. 样本类型：外周血、羊水、脐带血、流产组织、唾液、DNA。
1. 检测方法：目标区域捕获和高通量测序技术。
1. 检测周期：样本中心收到合格样本25个自然日内。
1. 数据解读：
（1）数据解读规则参考美国医学遗传学和基因组学学院（American College of Medical Genetics and Genomics，ACMG）相关指南。
（2）报告中致病位点给出明确的致病性评级证据项。
（3）报告主要针对目前明确与疾病相关或可能与疾病相关的突变。
1. 投标人参与《临床单基因遗传病基因检测报告规范》（T/SZGIA 4—2018）团体标准设置。
1. 生信分析能力：通过遗传病高通量测序检测生物信息学分析室间质量评价。
1. 具有专业的遗传咨询团队，具备1名通过ABMG认证的遗传咨询师，超过8名通过遗传咨询培训并取得合格证书的遗传培训师。
1. 测序过程中采用线性滚环扩增技术，每次扩增均以原始的DNA链为模板，保持扩增的独立性。不造成错配碱基的指数累计，具有高保真度。

CNV-seq Plus（康孕-染色体检测-100K-升级版）
1. 检测内容： 三倍体、23对染色体非整倍体、100K以上的缺失重复、目标区域单亲二体、宫内目标病原感染检测、母源污染检测。
1. 检测方法：高通量测序技术。
1. 使用短串联重复序列（STR）技术进行三倍体检测及母源污染检测。
1. [bookmark: _Hlk128750855]使用甲基化特异性qPCR（MS-qPCR）技术进行目标区域单亲二体检测。 
1. 样本类型：流产组织、绒毛、羊水、脐带血、外周血等。
1. 报告周期：收到样本10个自然日内。
1. [bookmark: _Hlk113454306]数据量：平均有效数据量≥35M；（单样本检测有效数据量要求≥20M reads。
1. 检测设备获得NMPA认证，且可用于对来源于人体样本的脱氧核糖核苷酸（DNA）和核糖核酸（RNA）进行测序，以检测基因变化。
1. 具备染色体非整倍体分析相关软件注册证，可用于13、16、18、21、22、X和Y染色体非整倍体的辅助性判断（提供注册证）。
1. 检测错误率低。采用DNB纳米球的线性扩增，始终以原始序列为模板进行扩增，避免错误积累，检测错误率低。
1. 自样品放入基因测序仪后无需PCR反应，减低PCR反应带来的错误。
1. 具备染色体非整倍体检测试剂盒医疗器械注册证。
1. 使用自主研发的国产化测序平台，且检测设备被列入科技部创新医疗器械产品目录的，优先考虑。
1. 投标人具有CNV-seq智能化解读云平台，提供智能化ACMG打分、变异注释、自动出报告等CNV解读本地化方案。
1. 可以和胎儿染色体非整倍体基因检测样本混样一起上机，减少等待上机时间。

安馨可-新生儿遗传病基因筛查（专业版）
1. 检测范围：240个以上目标基因的编码区进行捕获测序，同时分析点突变、小片段插入缺失 (≤20bp) 以及部分基因外显子水平的缺失/重复。
1. 核基因组有效测序深度≥100X，并且点突变检测的灵敏性、特异性、准确性>99%；线粒体基因有效测序深度≥300X。
1. 对于地中海贫血、SMA、DMD等以复杂变异致病为主的疾病，可分析常见拷贝数变异 (CNV)，为临床提供更全面精准的检测服务。
4. 样本类型：全血（≥1mL）、干血片（3个8mm血斑）
5. 检测方法：目标区域捕获和高通量测序技术。
6. 数据解读：
（1）数据解读规则参考美国医学遗传学和基因组学学院（American College of Medical Genetics and Genomics，ACMG）及ClinGen相关指南。
（2）报告体现新生儿及儿童遗传病基因检测变异库（版本2023.02）的致病和疑似致病变异，包括部分基因外显子的缺失 /重复（包括进行性假肥大性肌营养不良 DMD基因连续 2个外显子及以上的纯合/半合缺失，脊髓性肌肉萎缩症 SMN1基因 7号外显子纯合缺失，地中海贫血 HBA/HBB基因 --SEA、 -α3.7、 -α4.2、Chinese、 SEA-HPFH、 FIL、 THAI大片段缺失）。
7. 本地化数据库：新生儿遗传病基因筛查致病变异数据库：根据本地检测样例，按照ACMG及ClinGen框架解读、实时更新致病变异数据库，目前收录致病、疑似致病变异位点数超过1万个；
8. 捕获探针不低于1M，探针设计需采用CCDS、RefSeq、Ensembl、GENCODE、ClinVar等数据库。
9. 生信分析能力：满分通过遗传病高通量测序检测生物信息学分析室间质量评价。
10. 报告周期：样本中心收到合格样本10个工作日。 
11. 保险服务：自受检者接受项目检测后一年内，对于检测结果为阴性或携带者的情况，若明确诊断患有保险范围内在FDA 认可公共人类遗传变异数据库收录的部分疾病亚型中的一种或多种的，并提供检出漏报位点的临床基因检测报告，给付受检者的监护人人民币20000元（贰万元整）
12.具有较强的科研能力，所属母公司的相关子公司自己发表或合作发表单基因遗传病相关SCI文章超过200篇，累积影响因子超过1,000分。
13.具有专业的遗传咨询团队，具备1名通过ABMG认证的遗传咨询师，超过8名通过遗传咨询培训并取得合格证书的遗传培训师。
14.用于检测服务的基因测序仪具有NMPA认证（属于国械注准），在临床上用于对来源于人体样本的脱氧核糖核酸（DNA）和核糖核酸（RNA）进行测序，以检测基因序列，这些基因序列可用于辅助诊断疾病或疾病易感性。单次运行最高可产出可达1080G碱基的序列信息。
15.测序应用：单次可同时运行1或2张芯片，可灵活进行样本检测应用。
16. 测序试剂获食品药品监督管理局批准/备案可用于临床应用，且采用双端不低于100bp的测序模式。
17. 检测所用测序仪，其拍照原理采用四色荧光法，以提高碱基识别准确度。
21-β-羟化酶缺乏性先天性肾上腺皮质增生症：
1. 检测范围：提供CYP21A2基因sanger、MLPA、高通量测序整体打包检测方案。
2. 样本类型：外周血、羊水、脐带血、流产组织、唾液、DNA。
3. 检测方法：目标区域捕获和高通量测序技术、一代测序、MLPA法。
4.报告周期：样本中心收到合格样本15个工作日。
5. MLPA检测CNV模块采用MRC Holland公司的进口MLPA试剂盒。
遗传性心律失常、心脑血管疾病基因检测
1. 检测范围：针对＞60种常见单基因病明确的致病基因进行检测。
1. 样本类型：外周血、羊水、脐带血、流产组织、唾液、DNA。
1. 检测方法：目标区域捕获和高通量测序技术。
1. 检测周期：样本中心收到合格样本25个自然日内。
1. 数据解读：
（1）数据解读规则参考美国医学遗传学和基因组学学院（American College of Medical Genetics and Genomics，ACMG）相关指南。
（2）报告中致病位点给出明确的致病性评级证据项。
（3）报告主要针对目前明确与疾病相关或可能与疾病相关的突变。
1. 投标人参与《临床单基因遗传病基因检测报告规范》（T/SZGIA 4—2018）团体标准设置。
1. 生信分析能力：通过遗传病高通量测序检测生物信息学分析室间质量评价。
1. 具有专业的遗传咨询团队，具备1名通过ABMG认证的遗传咨询师，超过8名通过遗传咨询培训并取得合格证书的遗传培训师。
1. 测序过程中采用线性滚环扩增技术，每次扩增均以原始的DNA链为模板，保持扩增的独立性。不造成错配碱基的指数累计，具有高保真度。

备注：▲为优势项，属于非资格条款，负偏离不影响其投标资格，可作加分项。
血友病
1.检测范围：针对血友病（遗传性出血性疾病）相关的37个基因进行检测，需要包含甲型血友病F8基因、乙型血友病F9基因及血管型血友病VWF基因的检测。可以检测F8基因1号及22号内含子倒位变异。
2.样本类型：外周血、唾液、流产组织、肌肉组织、DNA。
3. 数据解读：数据解读规则参考美国医学遗传学和基因组学学院（American College of Medical Genetics and Genomics，ACMG）相关指南。数据的报告主要针对目前明确与疾病相关或可能与疾病相关的突变。
4.报告周期：样本中心收到合格样本16个工作日。
 脆性X综合征基因检测
1.检测范围：脆性X综合征相关的FMR1基因进行（CGG）n重复数目的分析。可快速明确检测FMR1基因200个以内的（CGG）n重复数目，结果存在±2个重复数差异；可报告＞200个（CGG）n重复，但无须精确到具体数目，不影响型别判断。
2.样本类型：外周血、DNA。
3.检测方法：TP-PCR及毛细管电泳
4.数据解读：数据解读规则参考美国医学遗传学和基因组学学院（American College of Medical Genetics and Genomics，ACMG）相关指南。CGG重复数＜45为正常型，45-54为中间型，55-200为前突变型，>200为全突变型。
5.报告周期：样本中心收到合格样本15个工作日。
脊肌萎缩症
1.检测范围：针对目标基因开展Sanger测通检测，检测范围为该基因的全部外显子区，并补充MLPA或其他检测方法对可能的CNV进行检测（至少包含7号外显子）。
2.样本类型：外周血、DNA。
3.数据解读：数据解读规则参考美国医学遗传学和基因组学学院（American College of Medical Genetics and Genomics，ACMG）相关指南。数据的报告主要针对目前明确与疾病相关或可能与疾病相关的突变。
4.报告周期：样本中心收到合格样本14个工作日。
莱伯氏先天性黑蒙
1. 检测范围：针对不少于770个基因970余种眼病进行检测。
2. 样本类型：外周血、羊水、脐带血、流产组织、唾液、DNA。
3. 检测方法：目标区域捕获和高通量测序技术。
4.报告周期：样本中心收到合格样本25个工作日.
5. 数据解读：
（1）数据解读规则参考美国医学遗传学和基因组学学院（American College of Medical Genetics and Genomics，ACMG）相关指南。
（2）报告中致病位点给出明确的致病性评级证据项。
[bookmark: _GoBack]（3）报告主要针对目前明确与疾病相关或可能与疾病相关的突变。
X连锁肾上腺脑白质营养不良
1.检测方法：Sanger测序
2.样本类型：外周血、DNA。
3.数据解读：数据解读规则参考美国医学遗传学和基因组学学院（American College of Medical Genetics and Genomics，ACMG）相关指南。数据的报告主要针对目前明确与疾病相关或可能与疾病相关的突变。
4.报告周期：样本中心收到合格样本14个工作日。

