
Chương V. YÊU CẦU VỀ KỸ THUẬT

1. Giới thiệu chung về dự toán và gói thầu
1.1. Tên dự án/công trình: Cung cấp dịch vụ xét nghiệm gen di truyền tại Bệnh viện Sản nhi tỉnh Phú Thọ.

1.2. Chủ đầu tư: Bệnh viện Sản nhi tỉnh Phú Thọ.

1.3. Nội dung và quy mô đầu tư: Cung cấp dịch vụ xét nghiệm gen di truyền tại Bệnh viện Sản nhi tỉnh Phú Thọ.

1.4. Địa điểm đầu tư: Bệnh viện Sản nhi tỉnh Phú Thọ, Đường Nguyễn Tất Thành, phường Nông Trang, tỉnh Phú Thọ.

1.5. Thời gian thực hiện gói thầu: 60 tháng.
2. Mục tiêu công việc

- Phối hợp đơn vị ngoài làm xét nghiệm phục vụ công tác chuyên môn.
3. Yêu cầu kỹ thuật của gói thầu

3.1. Yêu cầu kỹ thuật chung:
Nhà thầu có đủ năng lực và điều kiện thực hiện gói thầu tuân thủ theo đúng qui định của pháp luật như sau:

· Giấy chứng nhận đăng ký kinh doanh; có phạm vi kinh doanh phù hợp với phạm vi cung cấp của gói thầu;

· Giấy phép hoạt động khám chữa bệnh do cơ quan có thẩm quyền cấp trong đó hình thức tổ chức có Phòng Xét nghiệm;

· Quyết định về việc phê duyệt danh mục kỹ thuật trong khám chữa bệnh do cơ quan có thẩm quyền cấp, kèm theo Giấy phép hoạt động khám chữa bệnh, trong đó phải có đầy đủ danh mục dịch vụ kỹ thuật tại Bảng phạm vi cung cấp của gói thầu;

· Qui trình kỹ thuật thực hiện xét nghiệm do người có trách nhiệm pháp lý của cơ sở phê duyệt;

· Trong trường hợp người Phụ trách chuyên môn trong Giấy phép hoạt động khám chữa bệnh do cơ quan có thẩm quyền cấp không phải là người chịu trách nhiệm trước pháp luật của nhà thầu thì người này phải có Hợp đồng lao động toàn thời gian với nhà thầu, thời gian hiệu lực thực hiện hợp đồng lao động còn lại nhiều hơn 12 tháng kể từ thời điểm mở thầu;

· Công ty cung cấp tên, model, cấu hình kỹ thuật của thiết bị phục vụ cho xét nghiệm, văn bản chứng minh các thiết bị này được sở hữu bởi công ty, văn bản này có thể là hợp đồng mua bán thiết bị hoặc hợp đồng đặt/ thuê máy còn giá trị đến thời điểm tham dự thầu.

· Kết quả xét nghiệm phải được phê duyệt và ký bởi người có chứng chỉ hành nghề trong lĩnh vực Di truyền sinh học phân tử Xét nghiệm Y học. Công ty cần cung cấp văn bản chứng minh sự ràng buộc pháp lý giữa cá nhân ký duyệt kết quả công ty, văn bản này có thể là hợp đồng lao động toàn thời gian hoặc bán thời gian, tất cả văn bản phải có giá trị pháp lý đến thời điểm thầu.

· Xét nghiệm được thực hiện tại Việt Nam cần có chuyển giao công nghệ chính thức từ các đơn vị/ công ty công nghệ uy tín trên thế giới và đơn vị thực hiện xét nghiệm tại Việt nam cần cung cấp văn bản hợp pháp của việc chuyển giao công nghệ, văn bản xác nhận chất lượng kết quả xét nghiệm khi thực hiện tại Việt Nam đạt đủ các yêu cầu của đơn vị cung cấp công nghệ. Văn bản này có giá trị đến thời điểm thầu.

· Với đơn vị tự phát triển kỹ thuật và không có chuyển giao công nghệ thì cần cung cấp văn bản chứng minh hiệu quả của xét nghiệm. Văn bản này có thể là các nghiên cứu được xuất bản trên tạp chí trong nước hoặc trên tạp chí quốc tế.
· Với các đơn vị nhận mẫu và gửi mẫu đến một công ty ở ngoài lãnh thổ Việt Nam cần thể hiện được hợp đồng kinh tế, hợp đồng đại lý chính thức.

3.2. Bảng yêu cầu kỹ thuật cho từng xét nghiệm:
	STT
	Danh mục 
	Yêu cầu tính năng, thông số kỹ thuật
	Đơn vị tính
	 Số lượng  

	1
	Xét nghiệm NIPT khảo sát 23 cặp nhiễm sắc thể và khảo sát bệnh di truyền trội cho thai; đồng thời khảo sát bệnh gen lặn cho mẹ
	Phạm vi khảo sát: Khảo sát toàn diện các loại bất thường di truyền nghiêm trọng & phổ biến trong thai kỳ như sau:
27 bất thường lệch bội phổ biến cho thai, bao gồm:
• Tam nhiễm sắc thể 21 - 18 - 13 (Hội chứng Down - Edwards - Patau)
• Đơn nhiễm sắc thể XO (Hội chứng Turner)
• Lệch bội nhiễm sắc thể giới tính: (47,XXX), (47,XXY), (47,XYY), (48,XXXY)
• Tam nhiễm sắc thể thường khác: 1-12; 14-17; 19-20; 22
01 mất đoạn phổ biến, duy nhất được khuyến cáo liên quan hội chứng DiGeorge cho thai
7.000 đột biến gây bệnh liên quan 25 bệnh di truyền trội đơn gen phổ biến nhất cho thai, bao gồm: Loạn sản xương - Achondroplasia & Hypochondroplasia, Loạn sản xương gây tử vong, Hội chứng Muenke, Hội chứng Crouzon, Hội chứng CATSHL, Bệnh xương thủy tinh, Hội chứng Ehlers - Danlos, Hội chứng Antley Bixler, Hội chứng Apert, Hội chứng Pfeiffer, Hội chứng Jackson Weiss, Hội chứng Noonan, Hội chứng Leopard, Hội chứng tim mạch - Cardiofaciocutaneous, Hội chứng Alagille, Hội chứng Charge, Hội chứng Cornelia de Lange, Hội chứng Costello, Bệnh động kinh ở trẻ em, Thiểu năng trí tuệ, Bệnh bạch cầu cấp nguyên bào tủy vị thành niên, Hội chứng Rett, Hội chứng Sotos, Bệnh xơ cứng củ.
7.535 đột biến gây bệnh liên quan 18 bệnh di truyền đơn gen lặn phổ biến cho mẹ - sàng lọc mẹ mang gen bệnh thể ẩn để dự đoán nguy cơ mắc bệnh cho thai*: Thalassemia Alpha, Thalassemia Beta, Thiếu men G6PD, Phenylketon niệu, Rối loạn chuyển hóa galactose, Vàng da ứ mật do thiếu men citrin, Rối loạn phát triển giới tính ở nam do thiếu men 5-alpha reductase, Pompe, Wilson,  Niemann-Pick type A&B, Xơ nang, Teo cơ tủy sống với suy hô hấp type 1 (Charcot Marie Tooth type 2S), hội chứng Pendred (điếc di truyền), Thận đa nang (Bệnh Caroli), Máu khó đông Hemophilia A, Thiếu ornithine transcarbamylase, Loạn dưỡng chất trắng não - thượng thận, Thiếu men carnitine nguyên phát.
*Ghi chú: Khảo sát trên DNA của thai phụ, không phải DNA của thai nhi.
	Mẫu
	45

	2
	Xét nghiệm NIPT khảo sát 23 cặp NST cho thai và khảo sát bệnh gen lặn cho mẹ
	Phạm vi khảo sát: Khảo sát 27 bất thường lệch bội phổ biến cho thai, bao gồm:
• Tam nhiễm sắc thể 21 - 18 - 13 (Hội chứng Down - Edwards - Patau)
• Đơn nhiễm sắc thể XO (Hội chứng Turner)
• Lệch bội nhiễm sắc thể giới tính: (47,XXX), (47,XXY), (47,XYY), (48,XXXY)
• Tam nhiễm sắc thể thường khác: 1 - 12; 14 - 17; 19 - 20; 22
Tùy chọn: Miễn phí tầm soát 7.535 đột biến gây bệnh liên quan 18 bệnh di truyền đơn gen lặn phổ biến cho mẹ - sàng lọc mẹ mang gen bệnh thể ẩn để dự đoán nguy cơ mắc bệnh cho thai*: Thalassemia Alpha, Thalassemia Beta, Thiếu men G6PD, Phenylketon niệu, Rối loạn chuyển hóa galactose, Vàng da ứ mật do thiếu men citrin, Rối loạn phát triển giới tính ở nam do thiếu men 5-alpha reductase, Pompe, Wilson,  Niemann-Pick type A&B, Xơ nang, Teo cơ tủy sống với suy hô hấp type 1 (Charcot Marie Tooth type 2S), hội chứng Pendred (điếc di truyền), Thận đa nang (Bệnh Caroli), Máu khó đông Hemophilia A, Thiếu ornithine transcarbamylase, Loạn dưỡng chất trắng não - thượng thận, Thiếu men carnitine nguyên phát.
*Ghi chú: Khảo sát trên DNA của thai phụ, không phải DNA của thai nhi.
	Mẫu
	720

	3
	Xét nghiệm NIPT khảo sát 8 bất thường phổ biến cho thai và khảo sát bệnh gen lặn cho mẹ
	Phạm vi khảo sát: Khảo sát 08 bất thường lệch bội phổ biến cho thai, bao gồm:
• Tam nhiễm sắc thể 21 - 18 - 13 (Hội chứng Down - Edwards - Patau)
• Đơn nhiễm sắc thể XO (Hội chứng Turner)
• Lệch bội nhiễm sắc thể giới tính: (47,XXX), (47,XXY), (47,XYY), (48,XXXY)
Tùy chọn: Miễn phí tầm soát 7.535 đột biến gây bệnh liên quan 18 bệnh di truyền đơn gen lặn phổ biến cho mẹ - sàng lọc mẹ mang gen bệnh thể ẩn để dự đoán nguy cơ mắc bệnh cho thai*: Thalassemia Alpha, Thalassemia Beta, Thiếu men G6PD, Phenylketon niệu, Rối loạn chuyển hóa galactose, Vàng da ứ mật do thiếu men citrin, Rối loạn phát triển giới tính ở nam do thiếu men 5-alpha reductase, Pompe, Wilson,  Niemann-Pick type A&B, Xơ nang, Teo cơ tủy sống với suy hô hấp type 1 (Charcot Marie Tooth type 2S), hội chứng Pendred (điếc di truyền), Thận đa nang (Bệnh Caroli), Máu khó đông Hemophilia A, Thiếu ornithine transcarbamylase, Loạn dưỡng chất trắng não - thượng thận, Thiếu men carnitine nguyên phát.
*Ghi chú: Khảo sát trên DNA của thai phụ, không phải DNA của thai nhi.
	Mẫu
	570

	4
	Xét nghiệm NIPT khảo sát 4 bất thường phổ biến
cho thai và khảo sát bệnh gen lặn Thalassemia 
Alpha & Beta cho mẹ
	Phạm vi khảo sát: Khảo sát 04 bất thường lệch bội phổ biến cho thai, bao gồm:
• Tam nhiễm sắc thể 21 - 18 - 13 (Hội chứng Down - Edwards - Patau)
• Đơn nhiễm sắc thể XO (Hội chứng Turner)
Khảo sát 505 mất đoạn và đột biến liên quan đến 02 bệnh di truyền lặn nghiêm trọng và phổ biến nhất cho mẹ - sàng lọc mẹ mang gen bệnh thể ẩn để dự đoán nguy cơ mắc bệnh cho thai*:
• Bệnh Thalassemia Alpha: Khảo sát các mất đoạn phổ biến nhất gây bệnh là mất đoạn Southeast Asian (-SEA), mất đoạn 3.7kb (-a3.7), mất đoạn 4.2kb (-a4.2), THAI và 183 đột biến điểm gây bệnh bao gồm đột biến CS, QS trên gen HBA1 & HBA2.
• Bệnh Thalassemia Beta: Khảo sát 318 đột biến điểm gây bệnh trên gen HBB bao gồm 16 đột biến phổ biến nhất 28(A-G), -29(A-G), Cap(-AAAC), Int(T-G), CD14/15(+G), CD17(A-T), CD27/28(+C), βE(G-A), CD31(-C), CD41/42 (-TTCT), CD3(G-T), CD71/72(+A), IVS-I-1(G-T), IVS-I-1(G-A), IVS-I-5(G-C), IVS-II-654(C-T).
*Ghi chú: Khảo sát trên DNA của thai phụ, không phải DNA của thai nhi.
	Mẫu
	120

	5
	Xét nghiệm trước sinh không xâm lấn NIPT
	Phạm vi khảo sát: Khảo sát 04 bất thường lệch bội phổ biến cho thai, bao gồm:
• Tam nhiễm sắc thể 21 - 18 - 13 (Hội chứng Down - Edwards - Patau)
• Đơn nhiễm sắc thể XO (Hội chứng Turner)
	Mẫu
	240

	6
	Xét nghiệm trước sinh không xâm lấn NIPT
	Tên thương mại: triSure First
Phạm vi khảo sát: Khảo sát 03 bất thường lệch bội phổ biến nhất cho thai, bao gồm: Tam nhiễm sắc thể 21 - 18 - 13 (Hội chứng Down - Edwards - Patau)
	Mẫu
	60

	7
	Xét nghiệm hỗ trợ chẩn đoán bệnh theo cơ quan
	Phạm vi khảo sát:
• Khảo sát 177 panels theo bệnh với 13 chuyên khoa
• Khảo sát đột biến điểm SNV vùng exon và vùng intron kế cận 2 đầu của exon (10bp
	Mẫu
	90

	8
	Whole exome 
sequencing (+CNV)
	Phạm vi khảo sát:
• Khảo sát khoảng 22.000 gen 
• Khảo sát đột biến điểm SNV vùng mã hóa và vùng intron kế cận 2 đầu của exon (10bp) 
• Khảo sát lệch bội của 23 cặp NST và các vi mất đoạn, vi lặp đoạn trên NST ≥ 400 k
	Mẫu
	6

	9
	Xét nghiệm giải trình tự bộ gen gây bệnh
	Phạm vi khảo sát:
• Khảo sát 4.503 gen
• Khảo sát đột biến điểm SNV vùng mã hóa và vùng intron kế cận 2 đầu của exon (10bp)
• Khảo sát lệch bội của 23 cặp NST và các vi mất đoạn, vi lặp đoạn trên NST ≥ 400 kb
	Mẫu
	48

	10
	Xét nghiệm phân tích bất thường số lượng & cấu trúc nhiễm sắc thể
	Phạm vi khảo sát: Khảo sát lệch bội của 23 cặp NST và các vi mất đoạn, vi lặp đoạn trên NST ≥ 400 kb
	Mẫu
	54

	11
	Xét nghiệm tầm soát bệnh di truyền lặn Thalassemia 
Alpha & Beta
	Phạm vi khảo sát: 505 mất đoạn và đột biến điểm liên quan đến 02 bệnh di truyền lặn nghiêm trọng và phổ biến nhất như sau:
• Bệnh Thalassemia Alpha: Khảo sát các mất đoạn phổ biến nhất gây bệnh là mất đoạn Southeast Asian (-SEA), mất đoạn 3.7kb (-a3.7), mất đoạn 4.2kb (-a4.2), mất đoạn THAI và 183 đột biến điểm gây bệnh bao gồm đột biến CS, QS trên gen HBA1 & HBA2.
• Bệnh Thalassemia Beta: Khảo sát 318 đột biến điểm gây bệnh trên gen HBB bao gồm 15 đột biến phổ biến nhất 28(A-G), -29(A-G), Cap(-AAAC), Int(T-G), CD14/15(+G), CD17(A-T), CD27/28(+C), βE(G-A), CD31(-C), CD41/42 (-TTCT), CD3(G-T), CD71/72(+A), IVS-I-1(G-T), IVS-I-1(G-A), IVS-I-5(G-C), IVS-II-654(C-T).
	Mẫu
	105

	12
	Xét nghiệm tầm soát bệnh di truyền lặn
	Phạm vi khảo sát: Khảo sát 7.535 đột biến gây bệnh liên quan 18 bệnh di truyền lặn
• 16 bệnh di truyền lặn: Khảo sát đột biến gây bệnh trên 16 gen SMPD1, CFTR, IGHMBP2, SLC26A4, PKHD1, F8, OTC, ABCD1, SLC22A5, G6PD, PAH, GALT, SLC25A13, SRD5A2, GAA, ATP7B, tương ứng với 16 bệnh di truyền lặn (Niemann-Pick type A và B, Xơ nang, Teo cơ tủy sống dạng suy hô hấp type 1 (Charcot Marie Tooth type 2S), hội chứng Pendred (điếc di truyền), Thận đa nang (Bệnh Caroli), Máu khó đông Hemophilia A, Thiếu ornithine transcarbamylase, Loạn dưỡng chất trắng não - thượng thận, Thiếu men carnitine nguyên phát, Thiếu men G6PD, Phenylketon niệu, Rối loạn chuyển hóa galactose, Vàng da ứ mật do thiếu men citrin, Rối loạn phát triển giới tính ở nam do thiếu men 5-alpha reductase, Pompe, Wilson).
• Bệnh Alpha Thalassemia (gen HBA1, HBA2): Khảo sát các mất đoạn phổ biến nhất gây bệnh là mất đoạn Southeast Asian (--SEA), mất đoạn 3.7kb (-α3.7), mất đoạn 4.2kb (-α4.2), THAI và 183 đột biến điểm gây bệnh bao gồm đột biến CS, QS.
• Bệnh Beta Thalassemia (gen HBB): Khảo sát 318 đột biến điểm gây bệnh, bao gồm 16 đột biến phổ biến nhất 28(A-G), -29(A-G), Cap(-AAAC), Int(T-G), CD14/15(+G), CD17(A-T), CD27/28(+C), βE(G-A), CD31(-C), CD41/42 (-TTCT), CD3(G-T), CD71/72(+A), IVS-I-1(G-T), IVS-I-1(G-A), IVS-I-5(G-C), IVS-II-654(C-T).
	Mẫu
	270


4. Giải pháp và phương pháp luận:

Nhà thầu chuẩn bị đề xuất giải pháp, phương pháp luận tổng quát thực hiện dịch vụ theo các nội dung quy định tại Chương V, gồm các phần như sau: 

1. Giải pháp và phương pháp luận;

2. Kế hoạch công tác.

5. Quy định về kiểm tra, nghiệm thu sản phẩm:

Mục này quy định về quy trình kiểm tra, nghiệm thu sản phẩm, trình tự giao nộp sản phẩm (nếu có)... để phục vụ công tác thanh, quyết toán hợp đồng.[image: image1.png]




