附件5：

南方医科大学第三附属医院

（神经内科检验项目）

用户需求

项目申请理由

因我院尚未开展神经免疫及病原微生物宏基因检测以及神经系统疾病基因学相关检测，现申请开通相关检测项目，具体项目如下表。

项目概况

1.项目名称：神经免疫抗体检测、病原微生物宏基因组DNA+RNA检测、神经系统遗传疾病基因检测。

2.预计年检测数量：100例/年

3.检测项目目录

	序号
	检测项目名称
	标本类型
	收费项目名称
	收费编码
	价格（元）

（单价*频次*0.8）

	1
	医学全外显子基因检测
	EDTA 抗凝全血3-5ml（紫帽管）
	高通量基因测序
	250700031F
	6900

	2
	全外显子组基因检测
	EDTA 抗凝全血3-5ml（紫帽管）
	高通量基因测序
	250700031F
	8050

	3
	Trio-全外显子组测序分析（家系三人全外）
	EDTA抗凝血3-5ml（紫帽管）
	高通量基因测序
	250700031F
	13800

	4
	低深度全基因组测序（CNV-seq）
	EDTA抗凝血3-5ml（紫帽管）(建议同时送检先证者及其父母样本）；流产组织（流产胚胎或组织＞ 100 mg（蚕豆大小）；绒毛组织＞ 30 mg（黄豆大小）
	高通量基因测序
	250700031F
	3680

	5
	遗传病基础检测组合（WES+CNV-seq）
	EDTA抗凝血3-5ml（紫帽管）
	高通量基因测序
	250700031F
	10350

	6
	遗传病整体解决方案(WES+CNV-seq+mtDNA)
	EDTA抗凝血3-5ml（紫帽管）
	高通量基因测序
	250700031F
	11960

	7
	线粒体基因全长测序（mtDNA）
	EDTA抗凝血3-5ml（紫帽管）；10~20ml尿液（专用尿液采集管）；肌肉组织（黄豆粒大小，2~3粒）
	高通量基因测序
	250700031F
	5750

	8
	线粒体病基础检测组合（nDNA+mtDNA）
	EDTA抗凝血3-5ml（紫帽管）
	高通量基因测序
	250700031F
	7820

	9
	线粒体病整体解决方案（WES+mtDNA）
	EDTA抗凝血3-5ml（紫帽管）
	高通量基因测序
	250700031F
	9660

	10
	遗传性神经肌肉疾病相关基因检测（NGS+MLPA）
	EDTA抗凝血3~5ml（紫帽管）
	高通量基因测序
	250700031F
	5980

	11
	遗传性神经肌肉疾病相关基因检测（NGS+MLPA+FA）
	EDTA抗凝血3~5ml（紫帽管）
	高通量基因测序
	250700031F
	7130

	12
	遗传性神经肌肉疾病相关基因检测
	EDTA抗凝血3~5ml（紫帽管）
	高通量基因测序
	250700031F
	5290

	13
	运动神经元疾病相关基因检测（NGS+FA）
	EDTA抗凝血3~5ml（紫帽管）
	高通量基因测序
	250700031F
	5980

	14
	运动神经元疾病相关基因检测（NGS+MLPA）
	EDTA抗凝血3~5ml（紫帽管）
	高通量基因测序
	250700031F
	5980

	15
	遗传性周围神经病相关基因检测
	EDTA抗凝血3~5ml（紫帽管）
	高通量基因测序
	250700031F
	4830

	16
	遗传性周围神经病相关基因检测（NGS+MLPA）
	EDTA抗凝血3~5ml（紫帽管）
	高通量基因测序
	250700031F
	5980

	17
	遗传性共济失调相关基因检测（NGS+FA（3个基因））
	EDTA抗凝血3~5ml（紫帽管）
	高通量基因测序
	250700031F
	5750

	18
	遗传性共济失调相关基因检测（NGS+FA（10个基因））
	EDTA抗凝血3~5ml（紫帽管）
	高通量基因测序
	250700031F
	7590

	19
	脑血管病相关基因检测
	EDTA抗凝血3~5ml（紫帽管）
	高通量基因测序
	250700031F
	4830

	20
	帕金森病相关基因检测
	EDTA抗凝血3~5ml（紫帽管）
	高通量基因测序
	250700031F
	4830

	21
	痴呆与认知障碍相关基因检测
	EDTA抗凝血3~5ml（紫帽管）
	高通量基因测序
	250700031F
	4830

	22
	智力障碍相关基因检测
	EDTA抗凝血3~5ml（紫帽管）
	高通量基因测序
	250700031F
	4830

	23
	智力障碍整体解决方案（智力障碍panel+CNV-seq）
	EDTA抗凝血3-5ml（紫帽管）
	高通量基因测序
	250700031F
	7820

	24
	遗传代谢疾病相关基因检测
	EDTA抗凝血3~5ml（紫帽管）
	高通量基因测序
	250700031F
	4830

	25
	线粒体病相关核基因检测
	EDTA抗凝血3~5ml（紫帽管）
	高通量基因测序
	250700031F
	4830

	26
	MELAS综合征线粒体基因热点突变检测
	EDTA抗凝血3~5ml（紫帽管）
	脱氧核糖核酸(DNA)测序
	270700003
	1380

	27
	LHON线粒体基因热点变异检测
	EDTA抗凝血3-5ml（紫帽管）
	脱氧核糖核酸(DNA)测序
	270700003
	1380

	28
	MERRF线粒体基因热点变异检测
	EDTA抗凝血3-5ml（紫帽管）；10~20ml尿液（专用尿液采集管）；肌肉组织（黄豆粒大小，2~3粒）
	脱氧核糖核酸(DNA)测序
	270700003
	1380

	29
	NARP线粒体基因热点变异检测
	EDTA抗凝血3-5ml（紫帽管）；10~20ml尿液（专用尿液采集管）；肌肉组织（黄豆粒大小，2~3粒）
	脱氧核糖核酸(DNA)测序
	270700003
	1380

	30
	Leigh综合征基因热点变异检测
	EDTA抗凝血3-5ml（紫帽管）；10~20ml尿液（专用尿液采集管）；肌肉组织（黄豆粒大小，2~3粒）
	脱氧核糖核酸(DNA)测序
	270700003
	1380

	31
	运动神经元疾病相关基因检测
	EDTA抗凝血3~5ml（紫帽管）
	高通量基因测序
	250700031F
	4830

	32
	遗传性脑白质病相关基因检测
	EDTA抗凝血3~5ml（紫帽管）
	高通量基因测序
	250700031F
	4830

	33
	癫痫相关基因检测
	EDTA抗凝血3~5ml（紫帽管）
	高通量基因测序
	250700031F
	4830

	34
	癫痫整体解决方案（癫痫panel+CNV-seq）
	EDTA抗凝血3-5ml（紫帽管）
	高通量基因测序
	250700031F
	7820

	35
	遗传性共济失调相关基因检测
	EDTA抗凝血3~5ml（紫帽管）
	高通量基因测序
	250700031F
	4830

	36
	遗传性痉挛性截瘫相关基因检测
	EDTA抗凝血3~5ml（紫帽管）
	高通量基因测序
	250700031F
	4830

	37
	呼吸系统疾病相关基因检测
	EDTA抗凝血3~5ml（紫帽管）
	高通量基因测序
	250700031F
	4830

	38
	眼科疾病相关基因检测
	EDTA抗凝血3~5ml（紫帽管）
	高通量基因测序
	250700031F
	4830

	39
	皮肤疾病相关基因检测
	EDTA抗凝血3~5ml（紫帽管）
	高通量基因测序
	250700031F
	4830

	40
	原发性免疫缺陷病相关基因检测
	EDTA抗凝血3~5ml（紫帽管）
	高通量基因测序
	250700031F
	4830


以上高通量基因测序项目，SNP/Indel阳性位点提供4位家属免费sanger验证。
技术要求

公司资格要求：取得行业认可资质。

项目检测资格要求：获得国家相应资格。

检测准确性、误差率等：同行业内平均水平以上。

服务要求
标本接收时间、地点：7*24小时接收标本；接收地点：神经内科住院病房。

检验结果出具的时间、方式：神经系统遗传疾病基因检测：20个工作日内。
检验报告领取方式：电子报告+纸质报告。

人员培训、学习：根据科室需要提供培训学习。

