中心实验室外送检测服务项目临床需求

1、荧光原位杂交技术（FISH）
1.1 实验室机构应具有丰富的外周血、羊水、绒毛等细胞培养、制片、分析判读的经验。

▲1.2 实验室应具备丰富的FISH探针库，含染色体长短臂末端探针、着丝粒探针及微缺失/微重复综合征探针等，提供FISH探针列表、FISH探针试剂采购合同或发票等证明材料。

▲1.3 对于复杂染色体畸变，可根据临床需求提供定制BAC探针，并提供3种以上定制探针的检测报告（例如1p36.13、1q21.1、15q13.3等染色体区域定制探针）、定制探针试剂采购合同或发票等证明材料。

▲1.4 根据临床验证目的不同，可提供不同样本类型的间期、中期分裂相FISH检测，提供间期、中期FISH检测报告证明材料。

1.5 对于现有细胞和分子技术检测后仍无法明确诊断的疑难案例，可提供光谱基因组分析技术（OGM）等兜底验证。

1.6检测周期：间期FISH：5工作日，产后中期FISH：7工作日，产前中期FISH：20个工作日，定制BAC探针：30-45工作日。

合作公司应具备有效的医疗机构许可证和营业执照，诊疗科目包括“临床细胞分子遗传学专业”，并建立完善的室内质控体系，送检项目均需参加卫生部临检中心组织的室间质量评价活动，且成绩合格。

尿有机酸检测

采集串联质谱筛查可疑阳性新生儿的清洁中段尿，制成干滤纸片，送合作公司进行尿有机酸检测，在5个工作日内出具结果，尽早辅助诊断多种新生儿氨基酸、有机酸代谢病。

合作公司应具备有效的医疗机构许可证和营业执照，并建立完善的室内质控体系，送检项目均需参加卫生部临检中心组织的室间质量评价活动，且成绩合格。提供检测信息管理系统，用于检测开单、信息录入、样本状态追踪和报告查询等。

新生儿遗传代谢病高通量测序panel项目

采集串联质谱筛查可疑阳性新生儿的血液或末梢血干血斑，送合作公司进行多种遗传代谢病基因包检测。检测范围应当包含串联质谱筛查中提示的疾病，包含数据库收录、文献有报道的深度内含子区域探针设计（外显子±50bp区域），设计位点个数＞50个，提供位点清单或者真实检出病例报告，针对报告变异，提供相应验证服务，包括但不限于SNV位点验证、MLPA验证、qPCR验证验证等，应在30个工作日内出具结果，尽早辅助诊断多种新生儿氨基酸、有机酸或脂肪酸氧化代谢病。

合作公司应具备有效的医疗机构许可证和营业执照，并建立完善的室内质控体系，送检项目均需参加卫生部临检中心组织的室间质量评价活动，且成绩合格。提供检测信息管理系统，用于检测开单、信息录入、样本状态追踪和报告查询等。

全外显子测序项目（WES）
一、检测机构特定资格要求：（资质有一条不具备一票否决）

1）具有《医疗机构执业许可证》，诊疗科目包括“临床细胞分子遗传学专业”。

2）投标人属于临床基因扩增检验实验室，且开展的项目包括遗传性疾病相关基因检测，提供PCR实验室技术验收合格证书。

3）必须检测机构实验室真实开展检测，不存在转包其他行为。

二、技术要求

1.一般参数（负偏离一般扣分项）：

检测范围：包括约20000个人类基因外显子及其邻近区域（±20bp）、已知致病内含子区域和线粒体环基因组。
文库捕获目标区域大小>40Mb；捕获区域需覆盖ClinVar、HGMD中收录的≥4000个深度内含子变异位点；目标区域的捕获效率（中靶率）>65%；（提供位点清单等证明材料）。
测序数据要求：单个样本的数据量≥12G； 平均测序深度≥150×；原始数据 Q30 >90%；≥20X覆盖度>99%；线粒体环基因组平均测序深度≥2000×（提供QC质控表单等证明文件）。
除常规的SNV/Indel分析外，还能同时评估CNV、3个或以上的外显子缺失/重复、ROH/UPD及部分动态突变等变异；能分析ACMG推荐的作为次要发现的81个基因的检测结果。
适用样本类型须包含羊水细胞、脐带血、绒毛组织、外周血、流产组织、gDNA等样本。

对绒毛组织等产前样本免费进行STR检测，以排除母体细胞污染。
投标人需对实验过程中的每个样本进行身份识别，以避免样本混淆和污染所造成的错误。
检测周期：样本检测报告出具不超过15 个工作日（提供承诺函）。
投标人能根据医院需求个性化定制检测报告（提供承诺函）；检测报告审核人员应具有副高级（副主任医师或副主任技师）及以上职称。
投标人具备专职独立的生物信息分析团队，自主开发的生物信息数据分析流程件具有自主知识产权，提供计算机软件著作权登记证书复印件。
投标人需实现实验室整体流程的信息化，具有临床信息登记、实验室流程 管理及报告结果统计功能，支持诊断结果的统一信息化管理；该系统达到国家三级信息系统安全等级保护三级要求（投标人需提供公安机关备案证明）

▲参数（负偏离加重扣分项）：

1）投标人能提供本地化WES数据分析系统，分析系统功能包括但不限于数据上传（vcf或fastq）、患者临床表型自动匹配HPO词条，关联疾病致病基因打分排序、结合gnomAD、1000genome、ClinVar、HGMD等遗传变异数据库及投标人自建中国人群基因变异数据库进行变异过滤、根据ACMG指南进行变异致病性判读，本地化报告撰写/修改/发放等（提供相关软件截图）。
2）投标人拥有基于自有临床样本建立的中国人群基因变异数据库，包括但不局限于WES、全基因组测序（WGS）、CNV-Seq、染色体芯片分析（CMA）等项目的样本数据，总样本数在2万例以上，其中WES样本数>1万例（提供证明材料）。
3）在先证者样本中经WES检出的、可解释先证者表型的致病性或可能致病性变异，为先证者及其生物学父母提供 ≤3 个SNP/Indel位点的免费验证（提供承诺函）。
4）投标人具备提供针对复杂检测结果的多技术验证检测平台，包括但不局限于qF-PCR、MLPA、MS-MLPA、Sanger测序、CMA、WGS、OGM（全基因组光学图谱）分析服务等能力（提供实际检测报告模板）。
5）投标人可根据医院需求返回fastq格式的原始数据，且原始实验数据在投标人实验室保存≥3年（提供相关承诺和数据返还方案）。
6）自2020年1月1日以来（时间以合同签订时间为准）具有全外显子组检测（WES）的项目业绩。提供合同或其他有效的证明材料复印件加盖公章，原件备查。
3.★参数（ □负偏离废标项/ ☑负偏离重度扣分项）：

1）投标人实验室生物安全防护等级为2级。

2）投标人获得过近三年国家卫健委临检中心（NCCL）遗传病高通量测序检测生物信息学分析EQA（提供合格证书或合格成绩单）。

