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GB/T 40974 MZERFRAS G &N T515

GB/T 42060 [E¥SLIE ArACREE. igik. WAL B )R

WS/T 661 FEMKIMBARA KEESR

3 AIBMZEX
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3.3

EH routinization
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E AR, N LA REGCERARERE N —ANEE S 8, WERRACE. Hx DNA CFE, 1
B A O RO 4%

[RJE: GB/T 30989—2014, 3.5]



T/CITS 275—2025

3.5

$MEEE bioinformatic analysis

IS BB AR B TR B AR, BF ST A R R AN AE YD FE (S B A7 . AL FE R I8
B —17158 2R}

[SRJF: GB/T 29859-2013, 2.1.1]

4 HEERIE

A 4EmE B IE T A SO
DNA: WiEZFEIZER (deoxyribonucleic acid)
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	5.6.2　建立数据备份和恢复机制，对数据的修改、删除等操作应有明确的记录，并定期维护检查存储设备。
	5.6.3　应定期对网络安全进行评估和测试，及时发现并解决潜在的安全风险。
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	6.2　自动化核酸提取纯化和建库
	6.2.1　自动化设备与材料
	6.2.1.1　自动化核酸提纯设备应能够实现对不同类型样本的核酸高效提取和纯化。建库系统能支持多种不同类型文库的制备
	6.2.1.2　设备使用的试剂盒和耗材应经过验证，并与测序技术兼容，满足后续建库和测序的要求。

	6.2.2　核酸提取纯化
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	6.2.2.2　通过设立质量控制指标，如纯度、浓度、完整性等，对提取纯化的核酸进行定性和定量分析。核酸样本质量评价应
	6.2.2.3　病原核酸提取过程中可引入经验证的降低人源核酸处理方法。核酸提取达不到最低标准的要求时，应重新提取核酸

	6.2.3　文库构建
	6.2.3.1　自动化建库系统应具备高度的自动化程度、稳定的操作性能及良好的兼容性，能支持多种不同类型文库的制备和测
	6.2.3.2　采用不同建库试剂盒制备文库的流程略有不同，制备好的文库应进行浓度测定和/或使用生物分析仪和/或定量P
	6.2.3.3　自动化建库系统的设计应与相应的检测项目技术路线相契合，综合考虑性能指标、质量控制、污染防控等因素。
	6.2.3.4　文库构建的要求包括但不限于：
	6.2.3.5　NGS自动化建库由多步过程构成，主要步骤包括：


	6.3　基因测序系统
	6.4　生物信息分析
	6.4.1　NGS基因数据的生物信息分析可分为以下三级：
	6.4.2　生物学信息分析应考虑预期用途、软硬件功能、数据存储位置、版本号及信息备份等，并设置读取规则、人员权限
	6.4.3　应加速构建集成文库及测序和数据分析一体化的NGS系统，最大程度缩短检测周期，为临床医患及时提供基因检
	6.4.4　应建立不同样本类型及分析场景的规范及标准，并扩展分析工具对不同数据类型的兼容，有条件时可形成既可独立
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	6.4.6　实验室应建立生物信息学程序的书面质量管理计划文件，内容包含监测和评估运行性能的指标和质控参数，以及定

	6.5　质量控制
	6.5.1　样本采集、核酸提取、文库构建，生物信息学分析环节均应设置相应的质量控制及具体的质量控制阈值。
	6.5.2　质量控制指标根据不同的样本类型及检测流程包括但不局限于样本状态、保存及运输条件、核酸提取浓度、文库浓
	6.5.3　DNA样本或RNA反转录后DNA样本应满足文库构建要求。
	6.5.4　NGS实验应明确室内质量控制的在控和失控标准，包括阳性质控品、阴性质控品。若无适用于NGS的商业化质
	6.5.5　实验室应有周期性的留样复测、相同样本人员比对、不同方法相同样本比对、设备期间核查等方式，定期对检测系

	6.6　报告解读和遗传咨询
	6.6.1　报告解读
	6.6.1.1　应对原始数据进行严格的质量控制，包括测序深度、覆盖度、碱基质量等方面的评估。应去除低质量数据和异常数
	6.6.1.2　数据解读过程中应对测序数据进行变异或病原检测，并进行变异或病原注释和分类，结合已知的数据库和文献信息
	6.6.1.3　数据解读时应考虑个体差异和遗传背景，将结果以清晰、易懂的方式呈现，包括变异的详细信息、可能的临床意义
	6.6.1.4　结果应以清晰、准确的格式进行报告。结果报告应包括变异位点或病原种类注释和分类的详细信息、变异或病原种
	6.6.1.5　检测报告内容主要包括：

	6.6.2　遗传咨询
	6.6.2.1　遗传咨询应涵盖患者的遗传病风险、遗传特征、疾病预防等方面，咨询过程中应采用通俗易懂的语言，解释遗传病
	6.6.2.2　应建立遗传咨询远程多学科诊疗（multidisciplinary care，MDT）平台，加强报告解


	6.7　医疗信息化系统
	6.7.1　应将临床诊疗数据、病理数据、检验数据、分子检测数据、表型数据和随访数据与医院信息系统（hospita
	6.7.2　系统应能够根据患者的临床信息和测序数据，结合患者的家族史、病史等信息，评估患者罹患特定疾病的风险，并
	6.7.3　应充分保护信息安全和患者隐私，采用加密技术、访问控制等手段，防止数据泄露和非法访问。
	6.7.4　应将临床NGS报告通过数字化平台分发，宜辅以数据可视化及数据管理等功能。数字化的结果报告中主次分明，

	6.8　培训教育
	6.8.1　应选择具备相应资质和条件的培训机构或具有丰富NGS技术经验和教学经验的专家，对临床医生和医生助理进行
	6.8.2　应基于信息化平台，加强临床推广表型术语的规范使用，及医生助理和遗传咨询的人员培训。
	6.8.3　宜建立培训效果评估机制，通过学员反馈、实践操作考核等方式，对培训效果进行定期评估。
	6.8.4　宜建立支持体系，对相关人群及特定患者进行科普教育。

	6.9　数据管理
	6.9.1　应采用强加密算法，加强NGS数据的安全管理，对测序数据进行加密处理。实施严格的权限管理制度，对不同级
	6.9.2　应建立数据备份机制，能实现对数据的存储、查询、备份和恢复等操作，并定期进行数据备份。制定详细的数据恢
	注：测序数据及患者相关资料数据均备份2份，至少保存3年以上。
	6.9.3　在数据安全和隐私保护的基础上，应建立数据合规转化的系统及平台，加以规范和试点。在技术层面建立数据转化
	6.9.4　数据利用过程中应严格遵守隐私保护原则，患者个人信息不应被泄露或滥用，使用脱敏技术处理敏感数据，降低数
	6.9.5　应注重数据质量和准确性的控制，定期对数据进行质量评估和校准，及时发现并纠正数据中的错误和偏差。
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