特定专科遗传病基因致病变异检测项目需求书

[bookmark: _Toc24661]一、项目概况
为提高出生人口综合素质，精准预防出生缺陷患儿出生，综合分析临床需求和实验室配套设施现状，我院欲采购具有相关检测资质和能力的服务机构，负责特定专科遗传病基因致病变异检测项目的外送检测服务等工作。
2、 [bookmark: _Toc32299]项目需求
	序号
	名称
	数量（项）
	服务期

	1
	新生儿高发遗传病基因致病变异检测
	1
	1年

	2
	新生儿/儿童黄疸高发遗传病基因检测
	1
	1年

	3
	呼吸系统高发遗传病基因筛查
	1
	1年

	4
	呼吸系统遗传罕见病基因检测
	1
	1年



3、 [bookmark: _Toc918]技术（服务）要求
（一）项目内容和范围：
1.新生儿高发遗传病基因致病变异检测
1.1通过对新生儿常见的10余种遗传病的热点致病位点进行检测，从而判断受检者致病变异的携带情况，评估患病风险。如肝豆状核变性，可以在任何年龄起病，但多见于5~35岁，临床上易被误诊或漏诊。目前尚未纳入常规筛查体系，于新生儿期或儿童早期进行基因筛查有助于快速发现潜在“患者”，在症状前有效干预，避免疾病危害。
1.2采用高通量测序技术针对新生儿常见的164种常见遗传病进行基因测序，筛选出可能致病变异（单碱基替换以及小片段插入缺失变异），并针对基因变异进行分析，从而获得检测个体所携带致病突变，实现从基因水平上进行病因分析，联合表型与生化结果进行全面诊断，以更好地指导干预与治疗。
1.3对400余种儿童常见的遗传病的基因外显子编码区及邻近内含子区域、部分非编码区致病/可能致病变异检测，从而判断受检者致病变异的携带情况，评估患病风险，在病程早期或症状前进行有效干预，降低或避免疾病造成的危害。
2.新生儿/儿童黄疸高发遗传病基因检测
2.1通过高通量测序技术对黄疸常见遗传病的热点致病位点进行快速检测，判断受检者致病变异的携带情况，辅助临床排查导致黄疸最常见的4大疾病：Gilbert综合征/Crigler-Najjar综合征、葡萄糖-6-磷酸脱氢酶缺乏症、钠牛磺胆酸共转运多肽缺陷病、（家族性高胆汁酸血症2型）、Citrin缺乏症，明确确定黄疸的遗传学病因，实现对新生儿黄疸快速、精准的干预。
2.2涵盖35种可导致病理性黄疸表型的遗传病，通过采集受检者的血液样本（干血片/外周血），并进行DNA提取，采用高通量测序技术，对常见的黄疸致病基因进行测序检测及分析，捕捉致病变异，辅助临床排查导致黄疸的常见遗传性疾病，明确病因，实现对新生儿黄疸快速、精准的干预。
3.呼吸系统高发遗传病基因筛查
通过二代测序技术，针对α1-抗胰蛋白酶缺乏症、结节性硬化相关淋巴管肌瘤病、Birt-Hogg-Dube综合征、原发性纤毛运动障碍、马凡综合征相关的49个致病基因的外显子编码区、邻近内含子区域进行检测，辅助临床进行常见呼吸系统疾病风险筛查。
4.呼吸系统遗传罕见病基因检测
4.1通过二代测序技术，针对α1-抗胰蛋白酶缺乏症、结节性硬化相关淋巴管肌瘤病、Birt-Hogg-Dube综合征、原发性肺动脉高压、特发性肺纤维化、肺泡蛋白沉积症、肺囊性纤维化、原发性纤毛运动障碍、马凡综合征、Ehlers-Danlos综合征相关的90余个致病基因的外显子编码区、邻近内含子区域进行检测，辅助临床进行呼吸系统疾病遗传学病因诊断。
4.2通过二代测序技术，针对α1-抗胰蛋白酶缺乏症、结节性硬化相关淋巴管肌瘤病、Birt-Hogg-Dube综合征、原发性肺动脉高压、特发性肺纤维化、肺泡蛋白沉积症、肺囊性纤维化、原发性纤毛运动障碍、马凡综合征、Ehlers-Danlos综合征相关的140个致病基因的外显子编码区、邻近内含子区域进行检测，辅助临床进行呼吸系统疾病遗传学病因诊断。
（二）服务方资质要求
1.具备《医疗机构执业许可证》，诊疗科目需包含临床细胞分子遗传学专业。
2.实验室通过当地省临床检验中心临床基因扩增检验实验室验收合格。
（三）检测需求
1.检测方法：高通量测序、荧光定量PCR。
2.结果分析：有专业的遗传代谢病专家或临床医师对检测数据进行审核判读、对检测结果进行分析，以及给出专业的治疗指导意见或下一步的检查建议。
（4） 项目服务能力
1.服务方不得全部或部分外包或转让给第三方，也不得将采购人（或采购人指定的单位）委托检测项目委托第三方完成。
2.服务方必须具备经专业培训合格的样本接收人员，保证接收、送检标本运输过程的安全，保证标本的质量。
3.服务方必须具备专门标本接收操作制度，接收人员严格按照相关制度进行作业，降低生物危害风险。提供符合样本运输及保存要求的标本接收箱作为接收、周转的标本存放工具。可保证运输要求，专线运送，保证样本检测前的运输质量控制。
4.服务方提供上门接收标本的服务，时间为8：30至17：00。遇特殊标本可机动收取，逢节假日根据采购方临床工作安排，协商收集标本时间。
5.服务方必须确保及时接收、送检标本和及时检验，标本不符合检验要求时，应及时通知采购人重新取样。
6.采购方检验报告单必须由具备相应资质的检验人员进行检测及签发，上级医师复核，出现因检验过程中出现错误导致采购人医疗纠纷等不良后果，责任由服务方承担。
7.服务方根据院方需要进行信息系统对接，对接费由服务方承担。
8.服务方协助院方科室开展本项目相关科研，协助提供相关原始数据。
（五）结果反馈：
1. 能保证检验结果实时网络传送，实现实验室数据的汇总、储存、传输功能，保证患者信息及试验数据结果的信息安全性。
2. 可追溯性：服务方须保证病人的资料的准确性和检验结果的及时性,剩余样本至少保存至采购方审核结束，医院医务人员可随时调取实验的原始记录，必要时服务方可提供相应的技术支持。
3. [bookmark: _Toc3709]报告时间：服务方接收样本后在规定时间内（详见下文技术参数）将检测报告发放给采购方。
4. 给予电子版检测结果报告，受检者家属可通过公众号平台查询并下载电子版结果报告，或由工作人员发放纸质版结果报告给医院或受检者家属。

四、项目检测技术参数
（1） 采购项目基本要求：
	项目名称
	检测方法
	标本类型
	报告周期

	新生儿高发遗传病基因致病变异检测
	荧光定量PCR
	血斑
	10-20个工作日

	新生儿/儿童黄疸高发遗传病基因检测
	高通量测序
	血斑
	14个工作日以内

	呼吸系统高发遗传病基因筛查
	高通量测序
	外周血
	15个工作日以内

	呼吸系统遗传罕见病基因检测
	高通量测序
	外周血
	15个工作日以内


（2） 技术参数要求：
1、总体要求：
1.1服务方所开展项目须充分满足采购人委托外送需求。
1.2服务方实验室符合国家卫健委《医疗机构临床实验室管理办法》等法律法规要求。
1.3服务方保证按国家检验规范进行操作，服务方的实验室必须是取得《医疗机构执业许可证》的专业检验中心。
1.4服务方实验室有参加国家卫健委或省级临床检验中心组织的室间质评并成绩合格。
1.5服务方实验室须具有临床检验中心颁发PCR临床基因扩增检验实验室技术审核验收合格证书。
1.6服务方实验室需拥有专业的技术人员，具备相应资质，可提供专业的医学检验服务。
1.7服务方出具报告快速、准确，可充分满足临床需求。
▲1.8服务方拥有权威医学院校的技术支撑，与医学院校遗传代谢病实验室合作（提供相关证明材料），可提供专家咨询、后续的治疗方案指导与绿色通道转诊服务（提供相关证明材料），以及定期的专业培训与诊疗指导、学术课题科研合作等服务。
1.9服务方保证按国家相关检验规范进行操作，按照规范流程进行标本保存、运输与检测，及时出具检测结果报告并对来样检测结果负责。
1.10服务方安排专业工作人员到医院门诊与科室进行项目知识科普，以及负责项目相关问题的说明与解答、送检标本的收取与寄送、检测结果报告的发放等具体工作。服务方工作人员应提供相应的工作资料给医院备案。
1.11 质控：标本存放与寄出、信息核对录入、同意书等资料存档、检测登记等。
1.12 检测后回访：根据报告实际情况，服务方安排专业工作人员协助医院阳性随访，电话与短信通知查询报告，需要验证的协助召回（提供承诺函）。
1.13 服务方负责临床与受检者检测结果反馈汇报。
1.14在服务采购期限内，若采购人增加本项目清单外的服务方有资格开展的检测项目时，服务方应尽量配合开展。
2、项目违约责任：
2.1. 若因服务方原因导致医疗事故的误差，由服务方承担相应的法律责任，并赔偿采购人的损失,采购人有权单方终止合同。
2.2. 服务方对采购人送检的合格样本结果负责，对于按照服务方要求取材的合格样本，若因服务方原因导致检测结果存在质量问题，由服务方承担相应责任。
2.3. 服务方应保证其用到本项目的专利、技术是其合格持有，且享有处分权，若因实施本项目的专利技术产生的侵权纠纷，采购人有权向服务方追究责任，并向服务方索赔因此受到的全部损失，并有权单方终止本项目合同。
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