
《人全基因组高通量测序数据质量评价方法》

标准征求意见稿编制说明

一、工作简况

1、 任务来源：本标准由国家药品监督管理局提出，全国医用临

床检验实验室和体外诊断系统标准化技术委员会归口。任务来源为

《国家标准化管理委员会关于下达 2023 年第一批推荐性国家标准计

划及相关标准外文版计划的通知》（国标委发〔2023〕10 号），标准

中文名称为《人全基因组高通量测序数据质量评价方法》，国家标准

计划号： 20230028-T-464，标准英文名称为《The Data Quality

Evaluation Method of Human Whole Genome Sequencing》，外文版项目

计划编号：W20233147。

2、 工作过程：主要包括预研阶段、立项阶段、起草阶段、验证

阶段、征求意见阶段、审查阶段。

2.1 预研阶段

（1）自2020年10月至2021年5月，标准起草单位组织相关技术人

员对标准的研究背景、研究进展及必要性进行了调研，查阅收集了国

内外相关标准、指南及文献，了解了国内外相关技术动态，并且明确

了工作思路和进程安排。

（2）2022年1月至4月，按照《中检院关于征集2023年度医用高

通量测序标准化归口单位标准预立项提案的通知》（中检诊断函〔2022〕

67号）要求，提交了项目建议书以及国家标准草案。于2022年9月，

医用高通量测序标准化归口单位将该标准报送全国医用临床检验实



验室和体外诊断系统标准化技术委员会。

2.2 立项阶段

（1）2022年9月1日，起草小组对全国医用临床检验实验室和体

外诊断系统标准化技术委员会汇报了《人全基因组高通量测序数据质

量评价方法》标准的起草工作，与会专家进行了讨论，提出了宝贵的

意见和建议。主要意见包括评价方法描述的清晰度和完整性等。标准

起草小组根据专家意见进行了修改和完善。

（2）2023年3月21日，收到国家标准化管理委员会〔2023〕10

号文件《国家标准化管理委员会关于下达2023年第一批推荐性国家标

准计划及相关标准外文版计划的通知》（国标委发〔2023〕10号），本

标准纳入国家标准计划名单，标准中文名称为《人全基因组高通量测

序数据质量评价方法》，国家标准计划号：20230028-T-464，标准英

文名 称为 《 The Data Quality Evaluation Method of Human Whole

Genome Sequencing》，外文版项目计划编号：W20233147。

2.3 起草阶段：

（1）2023年6月对标准进行了起草研制和验证方案初步设计，征

求了8家企业及研究机构的修订建议，进行了草案的进一步修订。收

集到主要问题归纳为以下几点：①部分定义描述有误或单词拼写问题，

如：标签、有效测序深度、GC含量20x测序覆盖率表述等；②部分定

义建议删除，如基因组唯一比对率；③部分指标难以达到的问题，如

SV的准确性和灵敏度指标较高。

（2）2023年6月20日，在北京召开了标准启动与研讨会，来自企



业、审评、检测机构、医院等单位的代表共计200余人参加了讨论。

会上标准起草人对标准的起草过程予以说明并汇报了工作组讨论稿

的主要内容。会后起草小组根据意见对工作组讨论稿进行完善。

2.4 验证阶段：

（1）2023年7月进行了验证方案的撰写、修订和确认。

（2）2023年8月至2023年12月，对方案进行了验证。验证工作包

括准备测试标准品、8家验证单位验证数据产出、HJ标准细胞系中国

人参考序列/高置信变异集合更新、验证数据分析评估。

（3）2023年12月至2024年1月，对变异集进行优化和进一步更新，

并重新分析评估验证数据。

2.5 征求意见阶段：

2024年1月根据验证评估结果，进行草案修订、英文草案撰写修

订，形成了征求意见稿。

二、标准编制原则和确定标准主要内容的论据

1、标准制定的意义、原则

人全基因组高通量测序检测流程复杂，主要包括样本采集、DNA

提取纯化、测序文库制备、文库上机测序、测序数据分析，完成每个

环节的试剂耗材、仪器软件可来自国内外不同的供应商，操作方法也

存在多样化和各种差异。虽然对全基因组测序应用于临床（如遗传病、

新生儿危急重症中心等），全球范围内已发布多个专家指南，指导临

床工作者，包括患者选择、伦理考量、多学科证据、突变分级等，但

缺乏对全基因组测序技术这一底层技术的规范和质控。全基因组测序



技术标准，目前国际标准和国内标准处于标准空缺或指标不明确的现

状，使得不同使用机构（如医院、检验机构等）采用不一致的定义和

质控标准（如测序深度、测序读长、GC含量等），质量标准差异极大。

此外，由于目前鲜有标准品同时具备实物标准和配套人全基因组测序

的标准数据集（SNP、Indel、SV等），使得不同实验室间无法进行变

异检测结果一致性比较。为规范临床检测中心、医院中心实验室的人

全基因组测序数据质量，迫切需要建立一套通用型的数据质量评价方

法，以统一规范市场。

本标准编写格式按照GB/T 1.1-2020《标准化工作导则 第1部分：

标准化文件的结构和起草规则》的格式要求进行编写。制定的标准应

能反映人全基因组高通量测序的质量评价要求和水平。制定标准时尽

可能地做到简化、统一、协调和优化；既要考虑其先进性，也要考虑

到实用性和可行性；既要符合国内外发展的需要，也要结合国内目前

的实际状况。本标准制定原则符合相关法律、法规的要求。

2、本标准性能指标制定依据，对于有争议指标的处理及验证情

况。

征求意见稿形成前，根据多方验证结果，与会专家及企业代表对

标准工作组草案进行了全面讨论，其中针数据比对和变异检测的部分

衡量指标，进行了全面的讨论。包括如下内容：

1）GC bias的衡量指标：考虑到GC含量与AT偏离率、GC偏离率、

AT+GC偏离率这3个指标存在相关性，而GC含量更容易进行质量控制，



因此舍弃了AT偏离率、GC偏离率、AT+GC偏离率这3个指标，保留了

GC含量的指标。

2）覆盖均匀性的衡量指标：因高深度测序下，20x测序覆盖率和

特殊区域测序覆盖率更能反应覆盖均匀性，故删除测序覆盖率的指标。

3）变异检测的衡量指标：因SNP位点数受分析流程、过滤参数、

标准变异集等因素影响差异较大，故建议不固定标准数值范围。

三、主要实验（或验证）的分析、综述报告、技术经济论证、预

期的经济效果

1）GC含量：通过验证数据可观察到在同一验证平台，存在标准

品 GC含量正常，但需要提取的细胞、血液 GC含量偏高的问题，说

明此指标可指导实验室更好质控 DNA 提取环节。另一方面，也存在

在某一个平台 GC含量普遍偏高的情况，说明平台可能存在一定系统

GC bias 问题。

2）20x 测序覆盖率：在截取的测序深度≥40x 的数据中，20x测

序覆盖率≥95%的合格率为 66.7%。分析原因，主要是平台质量影响

和提取 DNA 质量影响（GC含量偏低或偏高）。

3）变异检测准确率和灵敏度：在截取的测序深度≥40x的数据

中，SNP准确率、SNP灵敏度、Indel 准确率、Indel 灵敏度、SV准

确率、SV灵敏度的合格率分别为：75.8%、75.8%、48.5%、75.8%、

84.8%、72.7%。不合格的原因主要是不同平台检测变异的质量有差异。



此外，还存在较多指标，可反应数据质量。由此说明，本标准制

定的指标和参数可操作性强，指标设置科学合理，能够满足临床使用

的要求。

四、采用国际标准和国外先进标准的程度，以及与国际、国外同

类标准水平的对比情况，或与测试的国外样品、样机的有关数据对比

情况。

目前国际上没有相关产品的官方标准，在制定过程中，参考了国

内先进试剂企业的技术要求和说明书等。

五、与有关的现行法律、法规和强制性国家标准的关系。

本标准与有关的现行法律、法规和强制性国家标准不冲突。

六、重大分歧意见的处理经过和依据。

本行业标准制定过程中无重大分歧。

七、国家标准作为强制性国家标准或推荐性国家标准的建议。

建议本标准为推荐性国家标准。

建议中文版国家标准发布后 12 个月实施，外文版发布后实施日

期与中文版保持一致。

八、贯彻行业标准的要求和措施建议（包括组织措施、技术措施、

过渡办法等内容）

建议在本行业标准发布后实施前进行标准宣贯，宣贯对象是企业、

各级医疗器械监管部门。

建议标准发布后一年内实施宣贯，宣贯对象是企业、医学实验室、

省市药监局等相关部门。



九、废止现行有关标准的建议。

无。

十、其他应予说明的事项。

无其他说明。

标准起草工作组

2024 年 01 月 18 日


