第四章 采购内容及要求
一、项目概况

（一）项目名称：西安市卫生健康委员会关于蓝田县开展基因筛查预防出生缺陷采购项目

（二）计划编号：ZCSP-西安市-2023-00385

（三）采购预算金额：157.5万元

二、项目需求

（一）项目背景

为巩固我市脱贫工作成果，防止因病返贫；控制出生缺陷，探索出生缺陷防控新方法，践行健康中国行动，提高出生人口素质，在蓝田县开展基因筛查。

（二）工作内容：

采取无创产前基因检测项目（1500人次）服务对象：具有蓝田县户籍或在蓝田常住、工作人口，孕周为12-22+6周、自愿接受检测的孕妇。新生儿遗传性耳聋基因检测（1500人次）、遗传代谢病筛查（1500人次）服务对象：当年出生，父亲或母亲为具有蓝田县户籍或在蓝田常住、工作人口，并经法定监护人同意接受检测的新生儿。为蓝田县符合条件的孕妇免费提供1次无创产前基因检测，为蓝田县符合条件的新生儿免费提供1次新生儿遗传性耳聋基因检测、遗传代谢病筛查。

三、服务要求

检测项目准确率须满足国家卫健委规定相关文件要求。于项目提供售前、售后全面支持，尊重知情权和选择权，保护个人隐私，建立完善排查流程，做好阳性随访工作。开展项目实验室须通过国家室间质评考核，受检人群提供保险服务，全方位保障安全。须在规定时间内对符合检测时限的人群完成检测，出具相应检测报告。

四、采购项目技术要求

	序号
	采购项目
	技术要求

	1.
	无创产前基因检测

	服务人群：孕妇

1.检测内容：21-三体综合征、18-三体综合征和13-三体综合征；

2.检测准确性：无创产前胎儿染色体非整倍体检测，21三体综合征检出率应不低于95%，18三体综合征检出率应不低于85%，13三体综合征检出率应不低于70%；复合假阳性率应不高于0.5%；

3.样本类型：孕妇外周血，5-10ml；

4.样本数据量：每个样品不少于5M reads；

5.投标人提供检测流程、检测周期（不大于10个工作日），检测项目的假阴性、假阳性排查验证流程，需提供相关证明材料及记录文件；

6.采用国产化基因测序仪、分析软件、检测试剂盒，且三者都需具备NMPA（CFDA）批准可用于临床检测。

7.投标人近四年参与全国外周血胎儿染色体非整倍体（T21、T18、T13）高通量基因检测室间质评，并合格通过；

8.投标人需为受检人群购买保险，保险内容包括检测阳性孕妇（21、18、13三体）报销产前诊断费用，双胎孕妇增加报销额度，出现假阴性赔付不低于40万。

9.能够出具符合国家卫生健康委要求的产前诊断专用章的结果报告单。

10.拥有完善转诊路径，对于检测结果为阳性的患者，可同步转诊至当地拥有产前诊断资质的医院做进一步确诊检查。

	2.
	新生儿遗传代谢病检测

	服务人群：新生儿

1.检测内容：47种疾病检测（氨基酸代谢病、有机酸代谢病、脂肪酸氧化障碍、不含苯丙酮尿症检测）

2.检测方法：串联质谱；

3.样本类型：新生儿干血片；

4.投标人提供检测流程、检测周期（不大于7个工作日）及筛查诊断解决方案；

5.采用检测试剂盒需具备NMPA（CFDA）批准可用于临床检测。

6.投标人近三年参与全国新生儿遗传代谢病串联质谱筛查-氨基酸和酰基肉碱室间质评，并合格通过。

	3.
	遗传性耳聋基因检测

	服务人群：新生儿

1.检测内容：至少包含4个常见基因（GJB2，SLC26A4（PDS），MT-RNR1（12S-ｒRNA），GJB3）；

2.检测方法：核酸质谱技术或高通量测序技术；

3.检测位点：覆盖GJB2、GJB3、SLC26A4及MT-RNR1这4个耳聋基因的常见位点数≥20个位点。

4.样本类型：足跟血、脐带血血斑或干血片；

5.产品性能：准确率高，与sanger测序法符合率100%，特异性在99.9%以上，可检出杂合、纯合、复合杂合突变等位点；

6.报告周期：收到样本5个工作日（d）内；

7.投标单位能有完善的后续诊疗措施，包括能提供单个基因的全测序和耳聋相关的多个基因全测序检测服务（提供合法证明材料，包括但不限于检测报告、官网和功能截图等）

8.投标人参与近三年国家、临床检验中心的新生儿耳聋基因检测室间质评，并合格通过（提供合法证明材料，提供室间质评合格证书）；

9.采用检测试剂盒需具备NMPA（CFDA）批准可用于临床检测。

10.为了避免假阳性的过多出现，对低质量位点阳性样本要通过标准测序法进行二次验证；

11.投标人需为受检人群购买保险。


