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基于杂交捕获测序的同源重组缺陷（HRD）检测技术规范

1 范围

2 规范性引用文件

3 术语和定义

3.1

目标区域 target region

注：

3.2

杂交捕获 hybridization capture

目标基因区域捕获 target region capture
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3.3

测序 sequencing

3.4

高通量基因测序 high-throughput gene sequencing

3.5

同源重组修复 homologous recombination repair (HRR)

注：

3.6

同源重组缺陷 homologous recombination deficiency (HRD)

注：

3.7

聚腺苷二磷酸核糖聚合酶抑制剂 poly ADP-ribose polymerase inhibitor（PARPi）

注：

3.8

基因组瘢痕 genomic scars

3.9

杂合性缺失 loss of heterozygosity (LOH)

注：

3.10

端粒等位基因不平衡 telomeric allelic imbalance (TAI）

3.11

大片段迁移 large-scale state transition (LST）

注：
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3.12

读长 read length

注1：

注2：

3.13

测序质量 Q20，Q30

3.14

序列比对 sequence alignment

3.15

阳性判断值 cutoff value

注：

4 缩略语
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5 检测原理
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7 试剂、仪器与耗材

7.1 通则

7.2 试剂

7.2.1 核酸提取试剂

7.2.2 核酸定量试剂

7.2.3 核酸质控试剂

7.2.4 HRD 检测试剂

注：
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注：

注：

7.3 仪器与耗材

7.3.1 仪器

7.3.2 耗材

μ μ μ

8 样本采集、运输及保存

8.1 通则

—

8.2 样本采集及处理

8.2.1 冷冻组织样本
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注： —

8.2.2 FFPE 样本

—

8.2.3 外周血样本

8.3 样本运输

8.3.1 冷冻组织样本

8.3.2 FFPE 样本

8.3.3 外周血样本
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8.4 样本保存

8.4.1 冷冻组织样本

8.4.2 FFPE 样本

8.4.3 外周血样本

9 检验流程

9.1 样本 DNA 提取

9.2 文库构建

9.3 上机测序

注：

9.4 信息分析

注：

10 结果判定

10.1 结果分析条件设定
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注：

®

10.1.3 阳性判断值（cutoff value）设定
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10.2 质控要求

10.2.1 通则

10.2.2 数据质控

注：

注：

10.2.3 阴性质控品

10.2.4 阳性质控品

10.2.5 待测样本

10.3 结果描述及判定

10.3.1 通则

10.3.2 阴性判定
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10.3.3 阳性判定

11 检测方法的局限性

11.1
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