滕州市妇幼保健院
分子遗传学检测项目招标报价单
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	1
	    基因芯片
（全染色体基因组内染色体微缺失微重复分析）
	SNP探针不小于20万，CNV探针数不小于55万；可检测单亲二倍体、杂合性缺失、母源性污染、整倍体，并能够分析＞30%的嵌合异常；染色体报告大于100kb片段微缺失和大于200kb的片段重复 ，需应用STR技术排除母源污染。
	CMA 
	外周血
绒毛、流产组织/羊水
	
	
	

	2
	基因组拷贝数变异测序
	致病性拷贝数异常分辨率达到100kb，可额外检测整倍体、母源性污染、并能够分析＞10%的嵌合异常，可提示部分LOH/UPD。
	CNV-seq
	外周血
绒毛、流产组织/羊水
	
	
	

	3
	WES（医学全外显子基因检测）
	针对临床上难以确诊的罕见病患者，利用高通量测序对先证者全基因组约20000个基因的全部外显子区域进行检测分析，找出致病基因及突变位点。
1.测序参数满足以下指标：
（1）原始测序数据不低于10G
（2）目标区域覆盖度在99%及以上。
（3）目标区平均深度能达到100X。
（4）目标区平均深度>30×覆盖度（%）—般达到98%以上。
（5）目标区平均深度>20×覆盖度（%）—般达到97.5%以上。
（6）目标区域数据质量Q30一般达到90%以上。                                           
2.建库测序包含线粒体部分，线粒体目标区域覆盖度为100%，平均深度达到5000X；
3.测序数据提供Clean data。
	NGS+一代测序
	外周血/羊水
	
	
	

	4
	叶酸代谢能力基因检测
	采用荧光PCR熔解曲线技术，检测MTHFR基因的C677T和A1298C位点以及MTRR基因的A66G位点突变情况。
	PCR
	外周血
	
	
	

	5
	SMA筛查
	1. 能够检测SMN1基因外显子E7拷贝数缺失；
2. 能够检测SMN2基因外显子E7的拷贝数。
	荧光PCR+毛细管电泳
	外周血
	
	
	

	6
	携带者筛查
	1.应用高通量测序技术一次性检测至少20个基因的携带情况，检测的基因需要包括SMN1、DMD、ATP7B、GJB2、PAH等。
[bookmark: _GoBack]2.筛查的疾病需是发病率较高，在中国人群中常见；致病性明确。
3.探针包含选定基因的所有编码区域±10bp和致病非编码区，对DMD基因的所有编码区域采取加密处理,确保DMD基因CNV分析的准确性；需对SMN1、SMN2基因全长铺设探针。
4.去重后平均测序深度≥300X;Q30(%)值≥85%。
	NGS
	外周血
	
	
	



