附件1：项目技术参数及内容

	项目名称
	数量
	单位
	主要技术规格及要求

	PGT-A分子遗传检测
	1
	项
	①分辨率：4M以上的片段缺失和重复；

②嵌合检测能力：能够对10M以上且大于30%的嵌合报出；

③能够提供分析胚胎全染色体三倍体、染色体臂水平的单亲二倍体UPD/ROH；

④能够检测样本是否存在父源或母源污染；

⑤对于10Mb以上且嵌合比例在（20，30）之间的CNV异常，以及非嵌合型的1-4M的染色体致病性CNV变异，能够提供除报告外的说明文件，提示CNV的发生风险和致病性评估；

⑥提供异常染色体的父母源来源以及有丝/减数分裂来源。

	PGT-SR染色体分子遗传检测
	1
	项
	①分辨率：已知异常片段1Mb以上的缺失和重复，未知片段4M以上的片段缺失和重复；

②嵌合检测能力：能够对10M以上且大于30%的嵌合报出；

③能够提供分析胚胎全染色体三倍体、染色体臂水平的单亲二倍体UPD/ROH；

④能够检测样本是否存在父源或母源污染；

⑤对于10Mb以上且嵌合比例在（20，30）之间的CNV异常，以及非嵌合型的1-4M的染色体致病性CNV变异，能够提供除报告外的说明文件，提示CNV的发生风险和致病性评估；

⑥提供异常染色体的父母源来源以及有丝/减数分裂来源。

	PGT-M单基因病分子遗传检测（预实验）-家系
	1
	项
	①能够完成家系样本的目标基因的位点验证、单体型分析和特殊需求下的 HLA 分型检测；
②单体型分型图更直观，能够清晰展示同源重组情况，避免同源重组对单体型分析带来的干扰。

	PGT-M单基因病分子遗传检测（胚胎检测CNV）
	1
	项
	①分辨率：4M以上的片段缺失和重复；

②嵌合检测能力：能够对10M以上且大于30%的嵌合报出；

③能够提供分析胚胎全染色体三倍体、染色体臂水平的单亲二倍体UPD/ROH；

④能够检测样本是否存在父源或母源污染；

⑤对于10Mb以上且嵌合比例在（20，30）之间的CNV异常，以及非嵌合型的1-4M的染色体致病性CNV变异，能够提供除报告外的说明文件，提示CNV的发生风险和致病性评估；

⑥提供异常染色体的父母源来源以及有丝/减数分裂来源。

	PGT-M单基因病分子遗传检测（胚胎检测SNP位点）
	1
	项
	①可以检测胚胎的单基因病致病位点；

②可提供多种单细胞全基因组扩增技术，且符合如下技术指标：脱扣率低（＜10%），覆盖度高（≥93%），均一性好（CV≤0.25）；

③检测方法是致病位点检测结合SNP位点连锁分析，可降低ADO带来的风险；

④可进行与多种遗传病相关的HLA单体型分析，可定向选择胚胎进行HLA配型。

	染色体易位携带区分分子遗传检测
	1
	项
	①能够提供易位、倒位的断裂位置；

②可以区分平衡易位/遗传型倒位携带者胚胎，筛选出正常的胚胎。

	分子核型
	1
	项
	①可以利用二代测序技术进行样本染色体非整倍体、绝大多数的结构异常（包括平衡易位、非平衡易位、插入、缺失、倒位等）和≥100Kb的CNV变异检测。
②可应用于PGT-SR患者无家系无互推胚胎协助下的单倍体型分析。

	三代测序SNP构建项目
	1
	项
	①可进行单基因分子遗传检测预实验和胚胎染色体易位携带检测；

②可直接针对新发、家系不全等单基因病及结构异常的家庭实现无家系检测，使用备孕夫妇血液即可构建单倍型；无需提供胚胎、单精子、极体、先证者才能构建单倍型。

	子宫内膜容受性服务
	1
	项
	①可以评估检测样本的容受状态，并提供最佳容受时间,最佳容受时间精准至1小时；
②检测方法：基于包括但不限于RNA-seq等检测方法，分析人类子宫内膜组织相关的不少于9000个表达基因，结合智能机器学习分析模型，准确判断子宫内膜容受性；
③样本类型：内膜组织样本、宫腔液等样本类型
④可在本地化完成该项目检测、分析及报告出具全流程，提供本地化落地方案；
⑤具备试剂盒的生产研发资质（关联公司具备相关资质亦可），试剂盒能同时兼容illumina、life、华大和真迈测序平台；

⑥可附加提供子宫内膜免疫相关科研分析结果；


（上述项目总预算金额为290万元）

