四川省妇幼保健院单基因遗传病扩展性携带者筛查基因检测（350种以上）（20种以上）服务的市场调研公告
各潜在供应商：
我院拟招采第三方合作，对需要进行单基因遗传性扩展性携带者筛查基因检测服务的患者提供服务，现进行市场调研，欢迎资质合格具备相应服务能力的潜在供应商积极参与。
1、 项目名称：
1.单基因遗传病扩展性携带者筛查基因检测（350种以上）服务
2.单基因遗传病扩展性携带者筛查基因检测（20种以上）服务   
2、 本市场调研项目在“四川妇幼保健院官方网站”主页(http:∥www.fybj.net)及医院订阅号上公开发布（提供免费下载），供符合条件的潜在供应商前来参加产品市场调研。
三、市场调研期限：挂网之日起-2026年6月1日。
四、市场调研项目明细（见附件）。
五、提供真实齐全的资质证明文件一份（保证所提供的各种材料和证明材料的真实性，承担相应的法律责任。提供的所有资料须加盖鲜章）。
特别申明：现公示的功能需求、配置及技术性能因市场了解的局限性，仅作为医院市场调研参考使用，无任何针对性，如有不全之处，敬请理解，并请参与单位详实介绍，最终需求以遴选时为准。市场项目调研书的内容包括但不限于我院公示的参数需求，请各潜在供应商自行提供。
六、市场调研书的递交：于2026年6月1日17：00前一式一份送交四川省妇幼保健院综合楼二楼医务部办公室。
地址：成都市武侯区沙堰西二街290号
联系人：钟老师           电话：028-65978228

附件：四川省妇幼保健院遴选关于单基因遗传病扩展性携带者筛查基因检测（350种以上）、扩展性携带者筛查基因检测（20种以上）服务的市场调研项目明细








附件:
四川省妇幼保健院招采关于单基因遗传病扩展性携带者筛查基因检测（350种以上）（20种以上）服务的市场调研项目明细
[bookmark: _GoBack]总体要求：与招采的第三方医学检测机构合作，由第三方医学检测机构提供单基因遗传病扩展性携带者筛查基因检测（350种以上）、单基因遗传病扩展性携带者筛查基因检测（20种以上）服务，出具第三方检测报告；我院进行临床咨询、样本采集、收费、临床诊断。共同为患者提供遗传病诊断与治疗服务。
1、 项目名称：
1.单基因遗传病扩展性携带者筛查基因检测（350种以上）服务
       2.单基因遗传病扩展性携带者筛查基因检测（20种以上）服务
2、 资质要求：
1.营业执照（经有效年检，副本）；
2.税务证（国、地税副本）；
3.组织机构代码证（经有效年检，副本）；
4.经办人授权委托书（原件）,身份证复印件；
5.医疗机构执业许可证；
[bookmark: OLE_LINK11][bookmark: OLE_LINK12]6.实验室室间质评；
7.如有产品和企业质量管理体系认证，请提供有效证明文件的复印或扫描件。质量管理体系认证包括FDA、CE、ISO等认证（提供中文翻译复印件）。 
3、 技术要求：
项目一：
1.采用目标序列捕获+高通量测序技术，检测350种以上基因的SNV\Indel\CNV(≥2个连续外显子)变异。
2.筛查基因须包含FMR1（须包含CGG重复数异常）、SMN1（7号外显子缺失）、SLC25A13（须包含IVS16ins3kb变异）、DMD（可检测单个外显子拷贝数变异）等常见基因。
3.具有特殊序列区域分析能力：有效区分高度同源基因序列（至少包括临床检测常见的SMN1、HBA1/HBA2、CYP21A2、IDS、GBA等基因，同时可分析SNV/Indel、CNV。
4.检测区域为目标基因外显子及毗邻的剪接区域（±20bp），原始数据Q30比例不低于85%；平均有效测序深度>150×，30×覆盖度>97%，测序均一度(大于平均深度20%的区域占比)大于98%。
5.样本检测需包含外源污染的检测方案，利用分子身份识别质控技术，具备完善的质控标准，避免样本混淆和污染所造成的错误。
6.提供云端或本地化数据分析及报告解读平台。
7.自主具备多种技术平台，满足 NGS 分析后多种变异类型的验证如Sanger 测序、MLPA、Q-PCR 等。
8.扩展性携带者筛查确认过的高风险样本可提供不超过4个位点免费一代测序验证。该家系生育进行产前诊断时，需提供测序引物、一代测序原始文件。
9.具有遗传解读能力：遗传解读参考的HGMD（专业版）数据库，并有能力准确应用ACMG变异评级框架及每年定期更新的ClinGen的基因或疾病专门性指南，来对各种SNV、indel及CNV变异进行最新评级，并具备基因-疾病关联性评估能力。
项目二：
1.基于目标基因捕获外显子及毗邻剪接区域（约 10bp），进行富集测序以及 CNV分析， 有性能验证， 尤其是特殊基因拷贝变异， 如 SMA 7 号外显子缺失。
2.检测内容：基因超过 20 个，相关疾病种类超过 30 种 。包含叶酸代谢热点筛查，常见的耳聋基因， 进行性假肥大性肌营养不良（DMD）、脊肌萎缩症（SMA）、地中海贫血， 血友病等相关基因，不包含显性遗传病。
3.能灵敏检测常见的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3种大片段缺失（-SEA、-α3.7、-α4.2）和地中海贫血HBB基因的高频点突变，F8基因倒位热点变异（1/22 内含子）。
4.检测区域覆盖度≥ 99.5% 、20X 覆盖度≥ 98.5% 、30X覆盖度≥98% 、平均深度≥200X。
5.具备自主开发变异解读及报告软件的能力，提供提供线上变异展示系统。
四、送检项目
	序号
	送检项目
	检测服务价格

	1
	单基因遗传病扩展性携带者筛查基因检测（350种以上）
	       元/例

	2
	单基因遗传病扩展性携带者筛查基因检测（20种以上）
	       元/例


备注：请各潜在供应商对送检项目的检测服务价格进行报价。  
