广东省人民医院外送基因检测项目需求
 
表1.检验科拟委托的基因检验项目
	编号
	项目名称
	检测方法

	1 
	呼吸道病原体靶向测序
	二代测序

	2 
	上呼吸道71种病原体靶向测序
	二代测序

	3 
	U-Onco Lite实体瘤基因检测（ctDNA版）
	二代测序

	4 
	胎儿21、18、13三体检测
	二代测序

	5 
	HBV核苷类似物耐药突变及基因型检测(Analysis of HBV nucleotide analogues resistance mutations)
	基因测序法

	6 
	腓骨肌萎缩病CMT1B/CMT2I/CMT2J型MPZ基因测序
	基因测序法

	7 
	线粒体相关基因(MELAS)测序
	基因测序法

	8 
	线粒体相关基因(MERRF)测序
	基因测序法

	9 
	遗传性糖尿病相关基因测序
	基因测序法

	10 
	疑难遗传病相关基因检测
	基因测序法

	11 
	癫痫基因检测
	基因测序法

	12 
	肌病基因
	基因测序法

	13 
	腓骨肌萎缩病CMT2A2型MFN2基因测序
	基因测序法

	14 
	腓骨肌萎缩病CMT4A型GDAP1基因测序
	基因测序法

	15 
	心肌病相关基因测序
	基因测序法

	16 
	腓骨肌萎缩病CMTX1型GJB1基因测序
	基因测序法

	17 
	孤立性促性腺激素释放激素(GnRH)缺乏症(包含Kallmann综合征)
	基因测序法

	18 
	心脏离子通道病相关基因测序
	基因测序法

	19 
	A型血友病F8基因检测套餐（内含子1,22倒位+测序+MLPA）
	基因测序法Ngs

	20 
	BRAF基因突变检测(Sanger测序)
	基因测序法

	21 
	自身免疫性多内分泌腺病综合征相关基因测序
	基因测序法

	22 
	BRCA基因测序检测(HBOC,测序)
	基因测序法

	23 
	KRAS基因突变检测(Sanger测序)
	基因测序法

	24 
	高铁血红蛋白血症CYB5A基因测序
	基因测序法

	25 
	MEN1基因大片段缺失/插入检测(测序)
	基因测序法

	26 
	MEN1基因突变检测(MLPA)
	基因测序法

	27 
	糖原累积症相关基因测序
	基因测序法

	28 
	MLH1基因突变检测(全外显子,测序)
	基因测序法

	29 
	家族性特发性基底节钙化/Fahr综合征SLC20A2基因测序
	基因测序法

	30 
	MSH2基因突变检测(全外显子,测序)
	基因测序法

	31 
	类固醇5α-还原酶2缺乏症SRD5A2基因测序
	基因测序法

	32 
	CADASIL病NOTCH3基因突变热区(3-6/11-14/18-19号外显子)测序
	基因测序法

	33 
	MSH2基因突变检测(全外显子,测序+MLPA)
	基因测序法

	34 
	MSH6基因突变检测(全外显子,测序)
	基因测序法

	35 
	MSH6基因突变检测(全外显子,测序)
	基因测序法

	36 
	NRAS基因突变检测(Sanger测序,组织)
	基因测序法

	37 
	EZH2基因突变检测(Sanger测序)
	基因测序法

	38 
	PMS2基因突变检测(全外显子,测序)
	基因测序法

	39 
	PMS2基因突变检测(全外显子,测序)
	基因测序法

	40 
	PMS2基因突变检测(全外显子,测序+MLPA)
	基因测序法

	41 
	PTEN基因突变检测(Cowden syndrome,测序)
	基因测序法

	42 
	PTEN基因突变检测(Cowden syndrome,测序)
	基因测序法

	43 
	RET基因突变检测(MEN2,全外显子,测序)
	基因测序法

	44 
	STK11基因突变检测(PJS,测序)
	基因测序法

	45 
	TP53基因突变检测(LFS,测序)
	基因测序法

	46 
	VHL基因测序检测(VHL综合症,测序+MLPA)
	基因测序法

	47 
	BRCA基因突变检测(HBOC,测序+MLPA)
	基因测序法MLPA法

	48 
	MLH1基因突变检测(全外显子,测序+MLPA)
	基因测序法MLPA法

	49 
	MSH6基因突变检测(全外显子,测序+MLPA)
	基因测序法MLPA法

	50 
	MSH6基因突变检测(全外显子,测序+MLPA)
	基因测序法MLPA法

	51 
	PMS2基因突变检测(全外显子,测序+MLPA)
	基因测序法MLPA法

	52 
	PTEN基因突变检测(Cowden syndrome,测序+MLPA)
	基因测序法MLPA法

	53 
	STK11基因突变检测(PJS,测序+MLPA)
	基因测序法MLPA法

	54 
	TP53基因突变检测(LFS,测序+MLPA)
	基因测序法MLPA法

	55 
	Alport综合征相关基因检测（测序+MLPA）
	基因测序法Ngs

	56 
	多巴反应性肌张力障碍GCH1基因测序
	基因测序法

	57 
	甲状腺激素抵抗综合征THRB（1-10号外显子）基因测序
	基因测序法

	58 
	Gitelman综合征/Bartter综合征相关基因测序
	基因测序法Ngs

	59 
	人类白细胞抗原B27基因测定
	基因检测法

	60 
	HLA-B *1502基因检测
	FQ-PCR法

	61 
	ADRB1基因多态性（测序法）
	测序法

	62 
	NPPA基因多态性（测序法）
	测序法

	63 
	NPPA和CYP3A5基因多态性（测序法）
	测序法

	64 
	ACE基因多态性（测序法）
	测序法

	65 
	CYP2C9基因多态性（测序法）
	测序法

	66 
	氯吡格雷用药基因检测（测序法）
	测序法

	67 
	华法林用药基因检测（测序法）
	测序法

	68 
	ALDH2基因多态性（测序法）
	测序法

	69 
	APOE基因多态性（测序法）
	测序法

	70 
	降血压药基因检测（测序法）
	测序法

	71 
	降血脂药基因检测（测序法）
	测序法

	72 
	抗凝血药基因检测（测序法）
	测序法



表2：产前诊断中心外送检测项目需求
	序号
	项目名称
	检测方法

	  1
	染色体微阵列项目
	




表3：血液科二代测序项目需求
	编号
	项目名称
	检测方法

	1
	髓系白血病常见基因跟踪监测（13基因）高通量测序
	

	2
	AML/MDS 22个基因热点突变高通量测序
	

	3
	ALL相关的33个基因突变（含PH样急淋）高通量测序
	

	4
	.髓系肿瘤相关38个基因热点突变高通量测序
	

	5
	MDS/MPN/AA相关25个基因热点突变高通量测序
	

	6
	噬血细胞综合征18个基因突变高通量测序
	

	7
	AML相关96个基因突变高通量测序
	

	8
	ABL激酶区61位点基因突变高通量测序
	

	9
	CLL/SLL突变基因检测（72基因）高通量测序
	

	10
	B细胞淋巴瘤47热点基因突变高通量测序
	

	11
	T细胞淋巴瘤热点基因（41基因）高通量测序
	

	12
	MM 52个基因热点突变高通量测序
	

	13
	弥漫大B细胞淋巴瘤热点筛查（114基因）
	

	14
	血液肿瘤相关152个基因突变高通量测序
	

	15
	培养细胞的染色体分析（R显带）
	

	16
	配型相关项目名称：群体反应抗体检测（DSA-I）、群体反应抗体检测（DSA-II）、人组织相容性抗原I类(HLA－I)分型、人组织相容性抗原Ⅱ类(HLA-Ⅱ)分型、群体反应抗体检测（PRA）、群体反应抗体检测（MICA）

	




表4：淋巴瘤科血液肿瘤检测产品需求
	编号
	检测项目
	检测方法

	1
	475个血液肿瘤相关DNA检测
	

	2
	121个B细胞淋巴瘤相关基因DNA检测
	

	3
	102个T细胞淋巴瘤相关基因DNA检测
	

	4
	232个血液肿瘤相关RNA检测
	





注：1、运输时间≤6 小时；
2、在合同周期内，由于检测方法的改变、收费政策改变、成本控制、质量控制等因素，上表中所列出的项目可能会有增加，同时已委托的项目也可能会重新收回自己再开展（提前1个月告知）。
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