	2024年宜宾市妇幼保健院外送杭州博圣医学检验实验有限公司项目清单

	项目

	1
	全外显子组基因检测（家系）

	2
	全外显子组基因检测（单先证者）

	3
	临床外显子组基因检测

	4
	快速全外显子组基因检测（家系）

	5
	希特林蛋白缺乏症基因检测

	6
	尿有机酸检测

	7
	遗传代谢病相关基因检测（基础版）

	8
	葡萄糖-6-磷酸脱氢酶缺乏症基因检测（G6PD）

	9
	葡萄糖-6-磷酸脱氢酶缺乏症热点检测

	10
	21-羟化酶缺乏症基因检测（CYP21A2）

	11
	遗传性非综合征型耳聋

	12
	遗传性耳聋基因检测

	13
	线粒体基因组测序

	14
	脊髓性肌萎缩基因检测（SMN1、SMN2）

	15
	假性肥大性肌营养不良基因检测（DMD）

	16
	脆性X染色体综合征基因检测

	17
	叶酸代谢能力基因检测

	18
	地中海贫血基因检测

	19
	Prader-Willi/Angelman综合征基因检测

	20
	高苯丙氨酸血症基因检测（PAH）

	21
	Sanger验证

	22
	甲基丙二酸血症/同型半胱氨酸血症质谱检测

	23
	遗传代谢病相关基因检测（专家版）

	24
	遗传病扩展型携带者筛查(标准版)

	25
	遗传病扩展型携带者筛查(进阶版)

	26
	遗传病扩展性携带者筛查（消费版）

	27
	NeoSeqTM新生儿遗传病基因筛查

	28
	NeoSeq 新生儿遗传病基因筛查-专家版

	29
	染色体拷贝数变异检测-1M

	30
	染色体拷贝数变异检测-100K

	31
	吡哆醇依赖性癫痫检测

	32
	氨基酸质谱检测

	33
	氨基酸质谱检测-遗传代谢性癫痫方向

	34
	癫痫基因诊断

	35
	癫痫基因诊断+癫痫用药指导基因检测

	36
	脊髓性肌萎缩SMN1外显子缺失检测

	37
	Beckwith-Wiedemann/Russell- Silver综合征基因检测

	38
	高分辨染色体核型分析

	39
	染色体全基因组芯片（CytoscanHD）


