新生儿遗传病基因筛查项目检测单位项目参数要求
1、 筛查项目清单：

新生儿遗传病基因筛查项目清单（涉及疾病详见附件清单）

2、 供应商资格条件：
1、供应商符合《政府采购法》第二十二条规定的条件。

1)具有独立承担民事责任的能力；

2)具有良好的商业信誉和健全的财务会计制度；

3)具有履行合同所必须的设备和专业技术能力；

4)具有依法缴纳税收和社会保障资金的良好记录；

5)参加本次院内磋商活动前三年内，在经营活动中没有重大违法违规记录；

6)法律、行政法规规定的其他条件。

2、在本市注册的能独立承担民事责任的法人，取得合法企业工商营业执照，医疗执业许可证，且具有相关经营业务范围、严格执行《医疗机构临床实验室管理办法》等法律、行政法规规定。

3、供应商具有履行项目所必需的人员和专业技术能力。

4、供应商近三年，在经营活动中无重大违法记录。

5、本项目不得分包转包，不接受联合体投标。

3、 服务要求：

1、服务内容要求

1）供应商提供的遗传病基因筛查服务内容须包含所列疾病。

2）供应商须免费提供送检项目所需特殊采血管、标本瓶（盒）等检测使用相应耗材。

3）为提供更好的售后服务，供应商需要有专职的对接人第一时间提供报告解读。

2、标本送检要求

供应商承担样本收取与寄送工作，有专门工作人员负责，一周不少于5天。

3、报告质量和时间要求

有专业的专家或临床医师对检测报告进行审核判读、对检测结果进行分析，以及给出专业的治疗指导意见或下一步的检查建议。正常情况下，不得超过12个工作日出检测结果报告。

4、增值服务要求

★遗传病基因检测项目可提供遗传咨询与阳性随访服务：

1）所有结果均需通知家属，针对需验证患儿，客服主动致电家属，告知进一步检测；

2）需验证患儿及高风险患儿，遗传咨询及随访团队5个工作日内主动拨打遗传咨询电话，进行报告解读和遗传咨询；

3）对采购人在诊断、治疗等方面的疑问给予及时的应答，对采购人进行科研活动或论文发表提供支持与帮助。

4、 需提交以下材料：

1 企业营业执照

2 法定代表人身份证

3 法人授权委托书及授权代理人身份证复印件

4 第3条款资质及服务要求涉及的相关资质证书及证明材料

（以上材料提供复印件并加盖单位公章）

5 承诺书（加盖单位公章）

附件：
新生儿遗传病基因筛查项目疾病清单（包含但不限于）
	类别
	序号
	疾病种类

	氨基酸代谢病
	1
	氨甲酰磷酸合成酶I缺乏症（可致高氨血症）

	
	2
	苯丙酮尿症

	
	3
	枫糖尿病Ia型/Ib型/II型

	
	4
	甘氨酸脑病

	
	5
	高苯丙氨酸血症

	
	6
	高鸟氨酸血症-高氨血症-同型瓜氨酸尿症

	
	7
	瓜氨酸血症1型

	
	8
	甲硫氨酸腺苷转移酶缺乏症(腺苷蛋氨酸缺乏症)

	
	9
	精氨基琥珀酸尿症

	
	10
	精氨酸血症(精氨酸酶缺乏症)

	
	11
	酪氨酸血症1/2/3型

	
	12
	鸟氨酸氨甲酰转移酶缺乏致高氨血症

	
	13
	四氢生物嘌呤缺乏 A/B/C型

	
	14
	新生儿II型瓜氨酸血症

	有机酸代谢病
	15
	2-甲基丁酰甘氨酸尿症

	
	16
	3-甲基巴豆酰辅酶A羧化酶缺乏症1/2型

	
	17
	β-酮硫解酶缺乏症（线粒体乙酰乙酰辅酶A硫解酶）

	
	18
	丙酸血症

	
	19
	琥珀酸半醛脱氢酶缺乏症

	
	20
	甲基丙二酸尿症cblA型

	
	21
	甲基丙二酸尿症cblB型

	
	22
	甲基丙二酸血症伴同型半胱氨酸血症cblC型

	
	23
	全羧化酶合成酶缺乏症

	
	24
	生物素酶缺乏症

	
	25
	戊二酸血症I型

	
	26
	异丁酰辅酶A脱氢酶缺乏症

	
	27
	异戊酸血症

	
	28
	由甲基丙二酰辅酶A变位酶缺乏引起的甲基丙二酸尿症

	脂肪酸代谢病
	29
	短链酰基辅酶A脱氢酶缺乏症

	
	30
	多种酰基辅酶A脱氢酶缺乏症（戊二酸血症2型）

	
	31
	极长链酰基辅酶A脱氢酶缺陷症

	
	32
	肉毒碱－酰基肉毒碱转位酶缺乏症

	
	33
	肉碱棕榈酰转移酶1A缺乏症

	
	34
	三功能蛋白缺陷病

	
	35
	原发性肉碱缺乏症

	
	36
	长链-3-羟酰基辅酶A脱氢酶缺乏症

	
	37
	中链乙酰辅酶A脱氢酶缺乏症

	糖代谢病
	38
	半乳糖激酶缺乏症

	
	39
	半乳糖血症

	
	40
	半乳糖异构酶缺乏症/糖原贮积病Ia型(vonGierke病)/Ib型/Ic型/II型(庞贝病)/III型

	溶酶体病
	41
	法布雷病

	
	42
	戈谢病1型/2型/3C型/3型

	
	43
	尼曼匹克病A/B/C1/C2型

	
	44
	黏多糖贮积症Ⅰh/s型(Hurler-Scheie综合征）/Ⅰh型(Hurler综合征）/Ⅰs型/Ⅱ型/IV型

	其它代谢病
	45
	N-乙酰谷氨酸合成酶缺乏症

	
	46
	肝豆状核变性

	
	47
	进行性家族性肝内胆汁淤积症1/2/3型

	
	48
	类固醇5α-还原酶2缺乏症（假阴道会阴阴囊尿道下裂）

	
	49
	葡萄糖-6-磷酸脱氢酶缺乏症

	
	50
	肾上腺脑白质营养不良

	
	51
	先天性胆汁酸合成障碍1型

	
	52
	遗传性果糖不耐症

	神经肌肉疾病
	53
	吡哆醇依赖性癫痫

	
	54
	杜氏肌萎缩症

	
	55
	贝氏肌营养不良

	
	56
	脊髓性肌萎缩症1/2型

	
	57
	神经纤维瘤病1型

	
	58
	先天性皮质外轴索再生障碍（佩梅病）

	
	59
	婴儿严重肌阵挛癫痫(Dravet综合征）

	内分泌系统疾病
	60
	11-β-羟化酶缺乏性先天性肾上腺皮质增生症

	
	61
	17-α羟化酶缺乏性先天性肾上腺皮质增生症

	
	62
	甲状腺分泌障碍5/6型

	
	63
	先天性非甲状腺肿性甲状腺功能减退症1型

	
	64
	新生儿永久性糖尿病2/3型

	免疫系统疾病
	65
	X连锁淋巴增殖综合征1/2型

	
	66
	X连锁无丙种球蛋白血症

	
	67
	重度联合免疫缺陷症 T细胞B细胞抑制型

	
	68
	重症联合免疫缺陷 X连锁


