附件2
调研清单及需求
	序号
	产品名称
	功能要求
	备注

	01
	染色体拷贝数变异检测试剂盒（可逆末端终止测序法
	1. 试剂盒需符合国家法规标准的认证，即具有医疗器械注册证，提供注册证复印件。
2. 获得国家药品监督管理局（NMPA）的中华人民共和国医疗器械注册证，为临床通用型平台，注册范围除用于CNVseq检测，还可用于其他体外诊断项目的检测。
3. 要求样本起始量低，10ng样本DNA即可进行准确、稳定的检测，需提供第三方文献等证明材料。
4. 建库步骤简单，要求3小时内完成建库，成功率高达99.5%以上，提供证明文件。
5. 操作流程简便，1天内即可完成从提取到测序的全流程，并提供证明材料。
6. 实验流程简单快速，24小时内即可得到染色体拷贝数变异检测结果。
7. 建库全程无PCR扩增过程，无需PCR前后纯化步骤，适合大规模应用，要求提供所用方法学专家认可文件及试剂盒的说明书。
8. 试剂盒注册证适用范围需包括第13号、18号、21号、性染色体的非整倍体，以及第15号染色体q11.2-q13区域、7号染色体q11.23区域的缺失情况。
9. 试剂盒所有组分均可保存在同一温度下，有效期不少于12个月。
10. 适用仪器：匹配现有基因测序仪NextSeq CN500。
11. 测序质量：以Q30为测序质量标准（即每个碱基的准确度为99.9％），标准品Phix在2X150测序模式下，75%以上的碱基比例达到Q30，CNV测序模式下，85%以上的碱基比例达到Q30。
12. 数据分析结果无灰区设置，提高实验成功率。
13. 可一次分析23对染色体的数目和结构异常，发现全部的染色体非整倍体及大于100Kb的染色体及拷贝数（CNV）变异。
14. 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。
15. 拥有基于最新ACMG指南的CNV自动打分评级系统。
16. 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。
17. 具备本地化数据分析软件，能实现从数据下机、数据分析、结果解读、报告出具全环节自主操作，提供证明文件。
18. 该试剂盒已在临床上广泛应用，在四川省内至少有 3家三甲医院（产诊中心）临床使用，并无不良反应。 
19. 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。
20. 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。
	

	02

	核酸提取或纯化试剂（磁珠法）-全套试剂
	1. 试剂盒须获得第一类医疗器械备案凭证，并提供证明材   
料。
2. DNA纯化系统：低样本量，最低可纯化2ng DNA；DNA 纯
化率高，100bp以上DNA纯化率高于80%。
	

	03
	染色体非整倍体（T13/T18/T21)检测试剂盒（可逆末端终止测序法）
	1. 试剂盒须获得国家食品药品监督管理总局（NMPA）批准医疗器械产品注册，并提供证明材料。
2. 检测内容包括：胎儿染色体非整倍体(T13、T18、T21、14 种染色体非整倍体（含性染色体非整倍体）、76 种染色体大片段缺失重复和 7 种染色体微缺失综合征，共 100种染色体疾病)。
3. 需获得ISO9001及ISO13485 质量体系认证，并提供证书复印件。
4. 配套分析软件应具有胎儿染色体非整倍体数据分析软件的医疗器械注册证，并提供证书复印件。
5. 适用仪器：基因测序仪NextSeq CN500。
6. 存储方便，试剂盒内组分不需分开存放。
7. 有效期不低于12个月。
8. 试剂盒冻融次数≥13 次。
9. 操作步骤简单，建库过程无需 PCR 反应。
10. 建库成功率在99%以上。
11. 同一样本在文库构建过程中可实现单管操作不需要更换容器。
12. 整个文库构建流程简单快速，可在3小时之内完成。
13. 单次测序时间小于6小时。
14. 兼容性好，可支持 NIPT、NIPT-plus、CNV-Seq、PGT 等同时上机。
15. 检测数据稳定，正常样本间染色体比例 CV<1%。
16. 检测结果要求只分阳性（高风险）和阴性（低风险），没有灰区或无法确定的结果。
17. 产品性能指标：阳性参考品符合率达到 100%。检测国家检测限参考品，5%浓度检测限参考品应全部检出对应阳性，3.5%浓度检测限参考品应准确检出不低于10 个参考品。
18. 以下标本全血成分浓度下，检测不受影响（血红蛋白<300 mg/L，甘油三酯<4000 mg/dL，胆红素<2500 umol/L）。不受乙肝病毒、梅毒病毒、巨细胞病毒病原体干扰。
19. 该试剂盒已在临床上广泛应用。在四川省内至少有3家三甲医院（产诊中心）临床使用，并无不良反应。 
20. T21 检测 PPV（阳性预测值）不低于 94.4%，T18检测 PPV 不低于 86%，T13 检 测 PPV不低于55.7%。
21. 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。
	

	04
	

血浆游离 DNA 提取试剂盒（磁珠法）
	1. 试剂盒须获得第一类医疗器械备案凭证，并提供证明材料。
2. 提取速度：1.5 小时内手动提取≥20 个样本。
3. 一次提取血浆量：一次处理血浆≥1.2ml，确保DNA量满足后续测序。
4. 提取DNA效率：1ml血浆平均提取DNA量≥8ng，足以满足后续测序文库的构建。
5. 提取DNA纯度：可直接用于下游的测序文库构建、荧光定量 PCR（qRT-PCR）、酶连反应等。
	

	05
	测序反应通用试剂盒（测序法）-全套试剂

	1. 试剂盒须获得第一类医疗器械备案凭证，并提供证明材料。
2. 测序时需采取国际认可度最高的测序核心技术：桥式扩增成簇，边合成边测序（SBS）。
3. 测序质量： 以 Q30 为测序质量标准（即每个碱基的准确度为 99.9％），标准 品 Phix 在 2X150 测序模式下，75%以上的碱基比例可达到 Q30，NIPT 测序模式下，90%以上的碱基比例可达到 Q30。
4. 预制试剂，操作简单：可预制全部的测序通用试剂，即拆即用，操作简单。
5. 测序芯片：高通量芯片每次运行可生成 400M条片段序列（Reads）120G碱基数据。
6. 测序芯片：单张芯片有≥4个流道（lane）。
7. 单位时间测序通量每24小时可产出不少于100Gb数据量。
8.有效期不低于6个月。
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