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前  言
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本标准起草单位:博奥生物集团有限公司、清华大学、北京大学第三医院、中国计量科学研究院、北

京博奥晶典生物科技有限公司、北京博奥医学检验所有限公司、深圳市第三人民医院。
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染色体异常检测基因芯片
通用技术要求

1 范围

本标准规定了染色体异常检测基因芯片的术语和定义、检测样品、产品声明、芯片要求、结果报告、
检测服务认可等要求。

本标准适用于人体染色体异常检测基因芯片产品及服务。

2 规范性引用文件

下列文件对于本文件的应用是必不可少的。凡是注日期的引用文件,仅注日期的版本适用于本文

件。凡是不注日期的引用文件,其最新版本(包括所有的修改单)适用于本文件。

GB/T27990 生物芯片基本术语

GB/T28639 DNA微阵列芯片通用技术条件

3 术语、定义和缩略语

3.1 术语和定义

GB/T27990界定的以及下列术语和定义适用于本文件。

3.1.1
拷贝数变异 copynumbervariation;CNV
基因组发生的亚显微水平的重复和缺失,一般为长度1kb以上的核苷酸片段增加或者减少,可以

根据其生物学意义划分为致病性、良性及意义未知。

3.1.2 
芯片比较基因组杂交 array-basedcomparativegenomichybridization;aCGH
将探针固定在基片上,待检基因组DNA与对照基因组DNA进行不同荧光素标记后,在芯片上进

行共杂交,可以显示出待测基因组DNA相对于对照基因组DNA的拷贝数变异(CNV)。

3.1.3 
杂合性缺失 lossofheterozygosity;LOH
一对同源染色体上相同基因座的两个等位基因中的一个出现部分或全部核苷酸序列缺失。

3.2 缩略语

下列缩略语适用于本文件。

FISH:荧光原位杂交 (fluorescenceinsituhybridization)

4 检测样品

4.1 样品的类型

应明确可检测的样品类型,如外周血、滤纸干血片、组织、脐带血、绒毛膜组织、羊水、胎儿流产组织、
1
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