    优生遗传门诊与第三方合作染色体拷贝数变异检测（CNV-Seq）、脊髓型肌肉萎缩症（SMA）检测、无创产前基因检测项目（NIPT-Plus）的检测要求
一、染色体拷贝数变异检测（CNV-Seq）技术需求
（一）服务要求：
1. 样本处理及运送要求：能够处理多种样本类型，包括产前（绒毛、羊水、脐血）及外周血、胚胎等样本；有网上自助服务系统查询，方便及时跟踪样品实验情况；提供免费的物流服务及完整的物流方案。
2. 测序质量、数据库要求：具备中国人CNV大数据库（收录正常人＞90万，患者＞4万）作为注释解读的支撑。公共数据库的更新速度以季度为单位，实验室的数据库包括文献及案例，实时更新、积累；拥有基于最新ACMG指南的CNV自动打分评级系统；具有人工智能撰写报告功能，且此功能基于20万份临床报告的深度学习完成；技术上可检测低至5%的非整倍体嵌合体，该检测性应进行了方法学论证，并提供SCI发表的文章复印件。产前诊断临床样本量不少于15万例，临床已解读的报告总数不少于20万例，已有临床实践大数据验证，对比此技术与CMA在检测CNVs上的检测效能符合率为100%，提供证明文件。具有专业的生信分析团队及遗传咨询团队，并具有专业的遗传咨询证书，需提供证书复印件。具有丰富的临床经验，与超过上百家产前诊断医院合作；发表CNV相关的科研文章不少于15篇，并提供文献列表及索引号等。相关检测项目在省级卫生和计划生育委进行过技术备案，提供相关证明材料。


3. 报告要求：出报告单位为产前诊断中心，并有临床医师签名，提供相关证明文件。收到样本后12个工作日发布报告；针对检测结果提供相应的遗传咨询报告及遗传咨询服务。
4.其它要求：按照国家检验规范进行操作，确保全程操作无污染；具有完善的客户服务体系，能够及时解决客户的各种问题及咨询。
5.至少每季提供一次能证明检验结果可靠性的总结材料和年终总结。
6.提供检测所需试剂和设备的厂家和方法学。
（二）资质要求：
1.具有独立承担民事责任的能力，营业证照齐全，在有效期内。
2.检测机构符合临床基因扩增检验实验室技术服务的基本要求、提供相关证明材料。
3.须为投标机构自身实验室检测，检测机构所使用核心设备具有医疗器械注册证，需提供注册证复印件及测序仪产权证明。
4.至少每季提供一次能证明检验结果可靠性的总结材料和年终总结。
5.提供检测所需试剂和设备的厂家和方法学。


二、无创产前基因检测项目（NIPT-Plus）技术需求
（一）服务要求：
1. 样本处理及运送要求：能够处理外周血样本；寄送血液样本需采用专业游离DNA保存管，并提供采血管的医疗器械注册证。有网上自助服务系统查询，方便及时跟踪样品实验情况；提供免费的物流服务及完整的物流方案。
2. 测序质量、数据库要求：检测内容至少包括： 17种胎儿染色体非整倍体， 76种大片段染色体缺失/重复综合征，7种染色体微缺失综合征，需提供检测疾病目录列表。提供检测前与检测后咨询方案，特别是高风险人群的后续产前诊断解决方案。检测结果要求只分阳性（高风险）和阴性（低风险），没有灰区或不能确定的结果，提供证明材料。检测数据质量Q30级别，95%以上的碱基比例可达到Q30。检测数据稳定，正常样本间染色体比例CV<1%，提供相关证明材料。无创染色体微缺失/微重复检测并完成随访的样本量超过5万例，相应结果及随访数据在SCI收录的期刊上发表，并提供发表文章的复印件及期刊号和索引号等有效证明文件。对高发疾病22q11微缺失综合征（DiGeorge Syndrome）的检测效能好，PPV（阳性预测值）大于90%，并提供在国际权威期刊上公开发表的文献资料作为证明材料。相关检测项目在省级卫计委进行过备案，并提供证明材料。具有专业的生信分析团队及遗传咨询团队，并具有专业的遗传咨询证书，需提供证书复印件。
3. 报告要求：出报告单位为产前诊断中心，并有临床医师签名，提供相关证明文件。纸质报告出具时间不超过12天；针对检测结果提供相应的遗传咨询报告及遗传咨询服务。
4.其它要求：按照国家检验规范进行操作，确保全程操作无污染；具有完善的客户服务体系，能够及时解决客户的各种问题及咨询。检测机构能够提供保障措施，如给孕妇购买必备的保险，需提供保险知情同意书复印件。
[bookmark: _GoBack]5.至少每季提供一次能证明检验结果可靠性的总结材料和年终总结。
6.提供检测所需试剂和设备的厂家和方法学。

（二）资质要求：
1.具有独立承担民事责任的能力，营业证照齐全，在有效期内。
2.检测机构符合临床基因扩增检验实验室技术服务的基本要求、提供相关证明材料。
3.须为投标机构自身实验室检测，检测机构所使用核心设备具有医疗器械注册证，需提供注册证复印件及测序仪产权证明。
三、脊髓型肌肉萎缩症（SMA）检测技术需求
（一）服务要求：
1. 样本处理及运送要求：能够处理外周血样本；提供免费的物流服务及完整的物流方案。
2. 测序质量、数据库要求：服务项目对SMN1基因的7号以及8号外显子进行准确拷贝数定量，可以判断测试者是否为致病基因携带者。服务所用方法需获得CFDA认证；服务所用方法安全性高，全程闭管操作、避免污染。服务项目采用标准化结果判读，提高结果精准度。
3. 报告要求：纸质报告出具时间不超过12天；对于双携带者家庭，服务供应商可以提供免费产前诊断，并可出具产前诊断中心的检测报告。
4.其它要求：按照国家检验规范进行操作，确保全程操作无污染；具有完善的客户服务体系，能够及时解决客户的各种问题及咨询。
2、 资质要求：
1. 具有独立承担民事责任的能力，营业证照齐全，在有效期内。
2.检测机构符合临床基因扩增检验实验室技术服务的基本要求、提供相关证明材料。
