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高通量基因测序仪 

1 范围 

本标准规定了高通量基因测序仪的要求、试验方法、标签、使用说明书、包装、运输和贮存。 

本标准适用于半导体测序法、可逆末端终止测序法、联合探针锚定聚合测序法、联合探针锚定连接

测序法、焦磷酸测序等技术为主要技术原理的大规模并行测序的高通量基因测序仪。 

本标准不适用于桑格（Sanger）测序为主要技术原理的基因测序仪。 

2 规范性引用文件 

下列文件对于本文件的应用是必不可少的。凡是注日期的引用文件，仅所注日期的版本适用于本文

件。凡是不注日期的引用文件，其最新版本（包括所有的修改单）适用于本文件。 

GB/T 191 包装储运图示标志 

GB 4793.1 测量、控制和实验室用电气设备的安全要求 第 1 部分：通用要求 

GB 4793.9 测量、控制和实验室用电气设备的安全要求 第 9 部分：实验室用于分析和其他目的自

动和半自动设备的特殊要求 

GB/T 14710 医用电器环境要求及试验方法 

GB/T 18268.1 测量、控制和实验室用的电设备 电磁兼容性要求 第 1 部分：通用要求 

GB/T 18268.26 测量、控制和实验室用的电设备电磁兼容性要求 第 26 部分：特殊要求 体外诊断

(IVD)医疗设备 

GB/T 29791.2 体外诊断医疗器械 制造商提供的信息（标示）第 2 部分：专业用体外诊断试剂  

YY 0648 测量、控制和实验室用电气设备的安全要求 第 2-101 部分：体外诊断（IVD）医用设备

的专用要求 

3 术语和定义 

下列术语和定义适用于本文件。 

3.1 

基因测序 gene sequencing 

对核酸分子不同碱基类型的测定，即测定组成核酸分子的腺嘌呤（A）、鸟嘌呤（G）、胞嘧啶（C）

和胸腺嘧啶（T）或者尿嘧啶（U）等碱基的排列顺序。 

3.2 

测序通量 throughput of gene sequencing 

单次运行可有效测定的脱氧核糖核酸数量（以碱基表示）。 

3.3 

有效测序通量 valid throughput of gene sequencing 

单次运行质量合格的基因片段数或碱基数。 

3.4 



YY/T XXXXX—XXXX 

2 

测序读长 read length of gene sequencing 

单次运行可读取的质量合格的序列片段长度，通常以碱基数表示。 

3.5 

碱基识别 base calling 

测序过程中从荧光信号或其它由于测序反应而产生的信号转换成序列信息的过程。 

3.6 

碱基识别质量 quality of base calling 

衡量碱基正确识别的概率。通常以ASCII码直接表示。 

3.7 

高通量基因测序仪 high-throughput gene sequencing 

具有明显区别于Sanger测序为主要技术原理的基因测序仪测序通量的基因测序仪，其特点主要表现

在不必预先明确目的片段的引物区序列、基于片段化的DNA、依赖于独立反应体系进行克隆扩增、能

一次进行对几十万到几百万条核酸序列（DNA）分子并行序列测定和读长一般较短等技术特征为标志。 

注：本标准不涉及全内反射显微镜、生物纳米孔、固态纳米孔技术等为主要技术原理的单分子测序的高通量基因测

序仪。 

3.8 

测序覆盖率 sequence coverage 

实际测到的基因组序列与目标基因组碱基序列大小的比值。 

3.9 

覆盖到的基因组序列碱基数 covered base  

测序仪测序输出并经过过滤比对后得到的序列碱基数目。 

3.10 

基因组全部碱基数 genome base 

目标基因组所含有的全部序列碱基的数目。 

3.11 

测序平均深度 sequencing depth 

测序得到总比对碱基数与被覆盖的基因组大小的比值。 

3.12 

总比对碱基数 mapped base 

测序序列比对到基因组上的序列碱基的数目。 

3.13 

错配碱基数 mismatchbase 

测序产出序列比对到参考序列上不一致的碱基数目。 

4 要求 

4.1 外观要求 

仪器外观应符合如下要求： 

——设备表面不应有明显的凹凸、划痕、脱漆、流痕，金属部位不应有锈蚀及机械损伤； 

——开关、按键应灵活、可靠，紧固件应紧固、无松动； 

——标志、符号应清晰、端正。 

4.2 测序读长和通量 
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在规定的测序读长模式下，测序通量和测序有效通量应符合制造商规定的要求。 

注：测序读长模式应根据使用试剂的性能要求进行规定，如：双端150bp、单端200bp等。 

4.3 碱基识别质量百分比 

单次测序，统计碱基识别质量在规定阈值以上的比例，碱基识别质量百分比平均值应不低于制造商

规定的要求。 

注：不同原理的测序仪在碱基识别质量表述有差异，如 Q20、Q30等。 

4.4 性能指标 

4.4.1 测序通量≥20Gb/run 高通量基因测序仪 

4.4.1.1 测序覆盖率和测序平均深度 

制造商应规定检测国家参考品或标准品的测序覆盖率和测序平均深度。 

4.4.1.2 测序准确率 

在制造商规定的测序覆盖率和测序平均深度下，应符合以下要求： 

a) 检测人基因组（DNA）参考品或标准品，比对率应符合制造商的要求，与单碱基变异（SNP）、

插入缺失变异（Indel）参考数据集比较，SNP、Indel 的准确率和灵敏度应符合制造商的要求。 

b) 检测人基因组 DNA 参考品或标准品，比对率应符合制造商的要求，与人基因组 DNA 参考序

列中指定 1Gb 参考序列比对，测序一致序列准确率应不低于 99.0%； 

c) 检测细菌和病毒 DNA 参考品，与对应参考序列比对，测序一致序列准确率应不低于 99.0%。 

注1：对限定只用于人基因组DNA检测的基因测序仪可只进行人基因组DNA参考品或标准品检测。 

注2：对进行单链序列分析的基因测序仪宜增加单倍型基因组DNA参考品的检测指标。 

4.4.1.3 重复性 

进行三次重复测序，应均能符合 4.4.1.1-4.4.1.2 的要求。 

4.4.2 测序通量＜20Gb/run 且≥2Gb/run高通量基因测序仪 

4.4.2.1 测序覆盖率和测序平均深度 

制造商应规定检测国家参考品或标准品的测序覆盖率和测序平均深度。 

4.4.2.2 测序准确率 

在制造商规定的测序覆盖率和测序平均深度下，应符合以下要求： 

a) 检测人基因组 DNA 参考品或标准品中指定的全外显子区域，比对率应符合制造商的要求，与

指定全外显子区域 SNP、Indel 参考数据集比较，SNP、Indel 的准确率和灵敏度应符合制造商

的要求； 

b) 检测人基因组 DNA 参考品或标准品中指定的全外显子区域，比对率应符合制造商的要求，与

人基因组 DNA 参考序列中指定的全外显子区域比对，测序一致序列准确率应不低于 99.0%； 

c) 检测细菌和病毒 DNA 参考品，与对应参考序列比对，测序一致序列准确率应不低于 99.0%。 

注1：对限定只用于人基因组DNA检测的基因测序仪可只进行人基因组DNA参考品或标准品检测。 

注2：对进行单链序列分析的基因测序仪宜增加单倍型基因组DNA参考品的检测指标。 
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4.4.2.3 重复性 

进行三次重复测序，应均能符合4.4.2.1-4.4.2.2的要求。 

4.4.3 测序通量＜2Gb/run且≥100Mb/run高通量基因测序仪 

4.4.3.1 测序覆盖率和测序平均深度 

制造商应规定检测国家参考品或标准品的测序覆盖率和测序平均深度。 

4.4.3.2 测序准确率 

在制造商规定的测序覆盖率和测序平均深度下，应符合以下要求： 

a) 检测人基因组 DNA 参考品或标准品中指定的 20Kb 区域，比对率应符合制造商的要求，与指

定的 20Kb 区域序列比对，测序一致序列准确率应不低于 99.0%； 

b) 检测人基因组 DNA 参考品或标准品中指定 20Kb 区域中指定的 20 个 SNP、Indel 位点，SNP、

Indel 检测的准确率应不低于 95%； 

c) 检测细菌和病毒 DNA 参考品，与对应参考序列比对，测一致序列准确率应不低于 99.0%。 

注 1：对限定只用于人基因组 DNA检测的基因测序仪可只进行人基因组 DNA参考品或标准品检测。 

注2：对进行单链序列分析的基因测序仪宜增加单倍型基因组DNA参考品的检测指标。 

4.4.3.3 重复性 

进行三次重复测序，应均能符合4.4.3.1-4.4.3.2的要求。 

4.5 软件功能 

高通量基因测序仪软件应至少包含仪器运行控制软件和信号实时采集软件两部分： 

a) 仪器运行控制软件应能引导完成仪器运行和控制，并符合制造商的要求。 

b) 信号实时采集软件应能完成测序信号提取和处理，并符合制造商的要求。 

4.6 安全要求 

应符合 GB 4793.9、YY 0648 和 GB 4793.1 中适用条款的规定。 

4.7 电磁兼容性要求 

应符合 GB/T 18268.1 和 GB/T 18268.26 中适用条款的要求。 

4.8 环境试验要求 

应符合GB/T 14710 中适用条款的要求。 

5 试验方法 

5.1 外观 

人工观测高通量基因测序仪外观，应符合 4.1 的要求。 

5.2 测序读长和通量 
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按照各测序仪厂商提供的测序样品制备流程和测序操作进行待测样品处理、质控和测序，待测序反

应完成后，测序仪使用测序信号收集器（根据标记信号的不同选用不同的收集器，如图像信号收集器中

的高精度 CMOS，电信号收集器中的半导体传感器，光谱信号收集器中的光谱成像仪等），对测序信

号完成搜集。再通过信号分析软件，对采集得到的信号进行分析，将信号图转变成核苷酸序列信息。通

常以序列数表示。单末端或双末端测序产生的一条序列信息，计为一条序列数。结果应符合 4.2 的要求。 

根据测序通量所得到的序列数，统计所有序列数的碱基长度，计算序列数总长度。测序平均长度等

于序列数总长度与序列数总数的比值。 

5.3 碱基识别质量百分比 

按照制造商提供的测序样品制备流程和测序操作进行待测样品处理、质控和测序。统计测序结果中

错误率低于相应概率（如 Q20 或 Q30 对应的错误率）的碱基（base）占有比率，即为碱基识别质量百

分比。结果应符合 4.3 的要求。 

5.4 针对国家参考品或标准品的性能指标 

5.4.1 测序通量≥10Gb/run 高通量基因测序仪检测国家参考品或标准品的性能指标 

5.4.1.1 测序覆盖率和测序平均深度 

按照制造商提供的测序样品制备流程和测序操作进行国家参考品或标准品处理、质控和测序。根据

公式（1）和公式（2）分别计算测序覆盖率值和测序平均深度值。应符合 4.4.1.1 的要求。 

 100%=
GB

CVB
CVR  ................................ （1） 

式中：CVR——测序覆盖率 

CVB——覆盖到的基因组序列碱基数 

GB——基因组全部碱基数 

 
CVB

MB
DP =  .................................... （2） 

式中：DP——测序平均深度 

MB——总比对碱基数 

CVB——覆盖到的基因组序列碱基数 

5.4.1.2 测序准确率 

    在制造商规定的测序覆盖率和测序平均深度下，依照默认操作和分析流程，得到样品的SNP和Indel

变异信息，通过与标准品SNP、Indel参考数据集进行变异位点SNP和Indel的灵敏度与准确度计算。在制

造商规定的测序覆盖率和测序平均深度下，依照默认操作和分析流程，统计测序结果和目标参考序列错

配的碱基数。根据公式（3）、公式（4）和公式（5）分别计算测序一致序列准确率、SNP和Indel变异

检测准确率、SNP和Indel变异检测灵敏度，结果应符合4.4.1.2的要求。 

 100%−= 








MB

MS
1AC  .............................. （3） 

式中：AC——测序一致序列准确率 

MS——错配碱基数 
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MB——总比对碱基数 

 
FNTP +

=
TP

SE  .................................. （4） 

式中：SE——SNP和Indel变异检测灵敏度 

TP——测序数据检出与标准品变异集一致的变异位点总数 

FN——测序数据未能检出的标准品SNP、Indel参考数据集的变异位点总数 

 
FPTP +

=
TP

PC  .................................. （5） 

式中：PC——SNP和Indel变异检测准确率 

TP——测序数据检出与标准品变异集一致的变异位点总数 

FP——测序数据检出与标准品SNP、Indel参考数据集不一致的变异位点总数 

5.4.1.3 重复性 

在制造商规定的测序覆盖率和测序平均深度下，依照默认操作和分析流程进行不少于 3 次技术重复，

分别统计相应技术指标，结果应符合 4.4.1.3 的要求。 

5.4.2 测序通量＜20Gb/run 且≥2Gb/run高通量基因测序仪检测国家参考品或标准品的性能指标 

5.4.2.1 测序覆盖率和测序平均深度 

按照制造商提供的测序样品制备流程和测序操作进行国家参考品或标准品处理、质控和测序。统计

测序覆盖率值和测序平均深度值。应符合 4.4.2.1 的要求。 

5.4.2.2 碱基测序准确度 

在制造商规定的测序覆盖率和测序平均深度下，依照默认操作和分析流程，得到样品的SNP和Indel

变异信息，通过与标准品SNP、Indel参考数据集进行变异位点SNP和Indel的灵敏度与准确度计算。在制

造商规定的测序覆盖率和测序平均深度下，依照默认操作和分析流程，统计测序结果和目标参考序列错

配的碱基数。结果应符合4.4.2.2的要求。 

5.4.2.3 重复性 

在制造商规定的测序覆盖率和测序平均深度下，依照默认操作和分析流程进行不少于 3 次技术重复，

分别统计相应技术指标，应符合 4.4.2.3 的要求。 

5.4.3 测序通量＜2Gb/run且≥100Mb/run高通量基因测序仪检测国家参考品或标准品的性能指标 

5.4.3.1 测序覆盖率和测序平均深度 

按照制造商提供的测序样品制备流程和测序操作进行国家参考品或标准品处理、质控和测序。统计

测序覆盖率值和测序平均深度值。应符合 4.4.3.1 的要求。 

5.4.3.2 测序准确率 

在制造商规定的测序覆盖率和测序平均深度下，依照默认操作和分析流程，得到样品的SNP和Indel

变异信息，通过与标准品SNP、Indel标准结果进行变异位点SNP和Indel的准确度计算。在制造商规定的
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测序覆盖率和测序平均深度下，依照默认操作和分析流程，统计测序结果和目标参考序列错配的碱基数。

结果应符合4.4.3.2的要求。 

5.4.3.3 重复性 

在制造商规定的测序覆盖率和测序平均深度下，依照默认操作和分析流程进行不少于3次技术重复，

分别统计相应技术指标，应符合4.4.3.3的要求。 

5.5 软件要求 

目视仪器用户界面及手动操作，应符合4.5的要求。 

5.6 安全要求 

按照 GB 4793.9、YY 0648 和 GB 4793.1 相应条款规定的方法进行，结果应符合 4.6 的规定。 

5.7 电磁兼容性要求 

按照 GB/T 18268.1 和 GB/T 18268.26 相应条款规定的方法进行，结果应符合 4.7 的规定。  

5.8 环境试验要求 

按照 GB/T 14710 相应条款规定的方法进行，结果应符合 4.8 的规定。 

6 标签和使用说明书 

应符合 GB/T 29791.2的规定。 

7 包装、运输、贮存 

7.1 包装 

7.1.1 每台基因测序仪应在明显位置固定铭牌，铭牌按 GB 4793.1 的有关规定，并标有下列内容： 

a) 制造厂或供应商的名称或商标； 

b) 型号、名称或能识别设备的其他方法。如果标有相同识别标志（型号）的设备是在一个以上的

生产场地制造的，则对每一个生产场地制造的设备，其标志应当能识别出设备的生产场地； 

c) 电源信息：电源性质、额定电源电压值或额定电源电压范围、额定频率、额定功率等。 

7.1.2 基因测序仪应该按照 GB/T 191 的有关规定进行包装。 

7.1.3 包装箱内应附有合格证、装箱单和产品使用说明书。 

7.2 运输 

高通量基因测序仪应按制造商的要求运输。 

7.3 贮存 

高通量基因测序仪应在制造商规定的条件下贮存。 
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