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　　近年来，随着国家大力推进精准医疗计划，高通
量测序技术在临床检测应用上取得极大的发展，其

应用已扩展至肿瘤个体化治疗、遗传疾病风险预测、

传染性疾病基因及心血管疾病等其他复杂疾病的临

床诊断和治疗中，检测范围涵盖各个领域［１８］。然

而，高通量测序技术作为一种快速崛起的新技术，目

前尚缺乏系统性的法规或指南来规范高通量测序技

术检测项目的开展，只能参考国内外有关学会已出

台的零散的相关共识与指南［９１４］。高通量测序技术

是由许多细小过程联结或嵌套组成的一个极为复杂

的检测过程，由于该技术实验操作步骤较多，检测流

程复杂，数据信息量大等因素，故需要进行合理的质

量控制才能使检测质量达到既定要求［１５１７］。国内

高通量测序技术平台多，设计 Ｐａｎｅｌ的大小及检测
基因类型均有差别，因此，对高通量测序技术进行质

量控制已经成为临床实验室迫切的需求和面临的巨

大挑战［１０，１８１９］。为了保证检测结果的准确性、稳定

性和可靠性，应建立具体的规范化的检测流程与增

加必要的内部质量控制方案，来及时发现及把控检

测过程中存在的质量风险。因此将质控样本和临床

样本同时进行检测可保证检测过程的有效性。本研

究利用ＩｌｌｕｍｉｎａＮｅｘｔＳｅｑ５００平台，人多基因突变检
测通用试剂盒（燃石医学检验所有限公司，２９５Ｐａｎ
ｅｌ），结合我们实验室的建库流程，对携带表皮生长
因子受体（ｅｐｉｄｅｒｍａｌｇｒｏｗｔｈｆａｃｔｏｒｒｅｃｅｐｔｏｒ，ＥＧＦＲ）、
间变淋巴瘤激酶（ａｎａｐｌａｓｔｉｃｌｙｍｐｈｏｍａｋｉｎａｓｅ，ＡＬＫ）、
酪氨酸激酶受体（ｔｙｒｏｓｉｎｅｋｉｎａｓｅｒｅｃｅｐｔｏｒ，ＫＩＴ）和大
鼠内瘤病毒癌基因（ｋｉｒｓｔｅｎｒａｔｓａｒｃｏｍａｖｉｒａｌｏｎｃｏ
ｇｅｎｅ，ＫＲＡＳ）４种已知基因及７种突变类型样本，按
比例混合稀释成基因突变频率均为５．００％和２．５０％
的两个质控品，通过对质控品特异性、均一性及稳定

性的高通量检测结果差异对比分析，以期使高通量测

序技术流程更稳定，结果更可靠。

１　材料与方法

１．１　标本来源
收集中山大学肿瘤防治中心分子诊断科标本库

经过燃石医学检验所有限公司，２９５Ｐａｎｅｌ高通量检
测已知ＥＧＦＲ、ＡＬＫ、ＫＩＴ和ＫＲＡＳ基因突变类型及野
生型的福尔马林固定石蜡包埋（ｆｏｒｍａｌｉｎｆｉｘｅｄｐａｒａｆ
ｆｉｎｅｍｂｅｄｄｅｄ，ＦＦＰＥ）组织样本，并通过苏州吉因加
生物医学工程有限公司的人１０２１基因突变检测试
剂盒的高通量测序法校验其突变，且分别将 ＥＧＦＲ、
ＡＬＫ、ＫＩＴ和 ＫＲＡＳ４种基因共 ７个突变位点按
５．００％、２．５０％的突变频率混入全阴野生型样本，作
为外部质控品。

１．２　高通量测序
常规石蜡包埋组织切片，根据ＨＥ染色结果，富

集肿瘤细胞区域（大于２０％）并按试剂盒说明书进
行组织ＤＮＡ提取（ＦＦＰＥＤＮＡＫｉｔ试剂盒，ＱＩＡＧＥＮＡ
公司）。利用 Ｉｌｌｕｍｉｎａ公司 ＮｅｘｔＳｅｑ５００测序仪进行
测序，其检测流程及工作原理（图 １）为：将基因组
ＤＮＡ经超声波打断成２００ｂｐ左右的片段；进行末端
修复加碱基Ａ；加上接头制备成文库。将样本文库
加入到测序芯片上，进行桥式 ＰＣＲ扩增，形成 ＤＮＡ
簇，通过有荧光标记的脱氧核糖核苷三磷酸，进行边

合成边测序。

１．３　数据分析
使用燃石医学有限公司提供的标准化自动样本

管理与数据分析系统对原始数据进行过滤并进行生

物信息学分析。

１．４　均一性评价
为保证质控样本的均一性，将制备好的质控品

随机抽取１０支进行均一性评价，用相同的仪器、试
剂及同一人进行检测。

１．５　稳定性评价
１．５．１　短期稳定性实验　随机抽取在冷冻条件下
（－２０℃）保存的５．００％、２．５０％的突变质控品，做
好标记，分别放于指定温度（２℃ ～８℃、２５℃），每种
条件放置１０支。从第０周开始，每周抽取２支，用
高通量检测试剂盒检测，连续监测１个月。
１．５．２　长期稳定性实验　随机抽取置于 －２０℃冷
冻保存的５．００％、２．５０％的突变质控品２支，用高
通量检测试剂盒检测，每月分别检测１次，连续检测
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１２个月。
１．５．３　测序深度评价　将稀释好的５．００％、２．５０％
阳性质控品分别降采样到３０００×、２０００×、９００×、
７００×、５００×、４００×、３５０×、２００×，每个深度分别取
３次，然后利用 Ｉｌｌｕｍｉｎａ公司 ＮｅｘｔＳｅｑ５００测序仪进
行检测，以观察测序深度与灵敏度的关系，进一步验

证质控品的稳定性。

１．５．４　ＬｅｖｅｙＪｅｎｎｉｎｇｓ质控图评价　连续选择 ２０

次日常检测的５．００％、２．５０％质控品突变结果，根
据各突变点的平均突变频率值，经计算可得到其均

值（ｘ）、标准差（ｓ）和变异系数（ｃｏｅｆｆｉｃｉｅｎｔｏｆｖａｒｉａ

ｔｉｏｎ，ＣＶ），进一步计算出ｘ－２ｓ，ｘ＋２ｓ，ｘ，ｘ－３ｓ，ｘ＋

３ｓ的数值，以ｘ±３ｓ为失控值，以ｘ±２ｓ为警告值，绘
制出ＬｅｖｅｙＪｅｎｎｉｎｇｓ质控图，对结果进行质控分析。

图１　基于捕获高通量测序技术检测流程
Ｆｉｇｕｒｅ１．ＰｒｏｃｅｓｓｏｆＣａｐｔｕｒｅＢａｓｅｄＮｅｘｔＧｅｎｅｒａｔｉｏｎＳｅｑｕｅｎｃｉｎｇ
Ｓｅｃｔｉｏｎｓｉｎｄｉｃａｔｅｄｂｙｂｏｌｄｒｅｄｂｏｘｅｓａｒｅｉｎｔｅｒｎａｌｑｕａｌｉｔｙｃｏｎｔｒｏｌｃｈａｉｎｓａｄｄｅｄｉｎｔｈｅｐｒｏｃｅｓｓ．
ＱＣ：Ｑｕａｌｉｔｙｃｏｎｔｒｏｌ．

１．６　特异性实验
采用人多基因突变检测通用试剂盒（燃石医学

检验所有限公司，２９５Ｐａｎｅｌ）分别对５．００％、２．５０％
的突变质控品进行检测，检测中使用相同的剂量，仪

器消耗品及同一位操作人员。对比结果。

１．７　统计学分析
用ＳＰＳＳ１６．０统计软件进行统计学分析，均一

性、稳定性评价均采用 ＣＶ进行分析。ＣＶ＝标准差

（ｓ）／平均值（ｘ），根据计算 ＣＶ进行评估，ＣＶ越小，
稳定性越高。本文以ＣＶ＜１０％做为均一性、稳定性
良好的标准［２０］。

２　结　果

２．１　人１０２１基因突变检测结果
本研究对选取已知 ＥＧＦＲ、ＡＬＫ、ＫＩＴ和 ＫＲＡＳ４

种基因突变类型的 ＦＦＰＥ肿瘤样本的人１０２１基因
突变检测试剂盒检测情况分析结果显示，选取的样

本均携带基因突变，共有７种突变类型（包括小片
段缺失、插入、点突变和融合），说明选取的临床样

本含有目的片段，将临床样本测序后证明符合预期

实验结果。具体结果见图２、表１。
２．２　质控品５．００％、２．５０％的高通量检测结果

通过对质控品５．００％的高通量测序结果分析

显示，共检出５种基因突变类型（因５．００％突变频
率高，稀释量超出总体积量，故只选取了５个突变类
型的样本），突变频率在 ３．７０％ ～５．６０％（表 ２）。
通过对质控品２．５０％的高通量测序结果分析显示，
共检出７种基因突变类型，突变频率在 １．９０％ ～
３．１０％（表２）。
２．３　均一性实验

对随机抽取的１０个５．００％、２．５０％质控品进
行室内质控品日内重复性测定，突变率差异在正常

变化范围内，５．００％质控品和２．５０％质控品 ＣＶ均
＜１０％，从图３、４所示数据可以看出符合质控品的
日内重复性要求，证明重复性良好结果。

２．４　稳定性实验
质控品在不同温度下的短期稳定性验证，分别

在第０、１、２、３、４周取同样的检测量２００ｎｇ进行检
测，评价结果见图５；质控品在 －２０℃长期稳定性验
证，分别在第０、１、２、３、４、５、６、７、８、９、１０、１１、１２月取
同样的检测量 ２００ｎｇ进行检测，评价结果见图 ６。
５．００％、２．５０％突变率质控品在不同温度下检测结
果无明显变化，且经变异分析均显示 ＣＶ＜１０％，表
明质控品随保存时间延长不存在趋势变化。因此，

质控品５．００％和质控品２．５０％在４℃和２５℃条件
下短期保存１个月是稳定的，在 －２０℃长期保存１２
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个月也是稳定的。将５．００％、２．５０％阳性质控品分
别进行３０００×、２０００×、９００×、７００×、５００×、４００×、
３５０×及２００×不同深度的高通量测序，每个深度分
别取３次，结果显示５００×以上，质控品的突变率不
会随着测序深度出现明显的变异，均能测出低突变

标本，说明质控品稳定性较好（图７、８）。根据连续

２０次日常质控品检测结果绘制的 ＬｅｖｅｙＪｅｎｎｉｎｇｓ质
控图显示，５．００％、２．５０％质控品分别计算出均值

（ｘ）为 ５．１１％和 ２．６８％，标准差（ｓ）为 ０．１３％和
０．１０％，ＣＶ为２．６１％和３．９９％，可根据其质控趋势
判断质控品比较稳定（图９、１０）。

图２　突变型标本和野生型标本的高通量测序结果

Ｆｉｇｕｒｅ２．ＨｉｇｈＴｈｒｏｕｇｈｐｕｔＳｅｑｕｅｎｃｉｎｇＤａｔａｏｆＭｕｔａｎｔａｎｄＷｉｄｅＴｙｐｅＳａｍｐｌｅｓ

Ｔｈｅｒｅｓｕｌｔｓｄｉｄｎｏｔｖａｒｙａｓｓｉｔｅｓ，ｇｅｎｅｓａｎｄｓｅｑｕｅｎｃｅｓｄｉｆｆｅｒｅｄ．ＥＧＦＲＴ７９０Ｍｗａｓｓｅｔａｓａｎｅｘａｍｐｌｅｉｎｔｈｉｓａｒｔｉｃｌｅ．
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表１　高通量测序检测阳性标本结果

Ｔａｂｌｅ１．ＭｕｔａｎｔＳｐｅｃｉｍｅｎｓｉｎＨｉｇｈＴｈｒｏｕｇｈｐｕｔＳｅｑｕｅｎｃｉｎｇ

Ｎｏ． Ｄｅｔｅｃｔｉｏｎｓｉｔｅ Ｒｅｓｕｌｔ Ｍｕｔａｔｉｏｎｆｒｅｑｕｅｎｃｙ（％）

１ ＫＩＴ ｐ．Ｗ５５７＿Ｋ５５８ｄｅｌ ３４．９０

２ ＥＧＦＲ ｐ．Ｌ７４７＿Ｔ７５１ｄｅｌ １８．８０

３ ＫＩＴ ｐ．Ａ５０２＿Ｙ５０３ｄｕｐ ２４．８０

４ ＫＲＡＳ ｐ．Ｑ６１Ｈ ２２．４０

５ ＡＬＫ ＥＭＬ４ＡＬＫ ４９．３０

６ ＥＧＦＲ ｐ．Ｅ７４６＿Ａ７５０ｄｅｌ ２９．６０

７ ＥＧＦＲ ｐ．Ｔ７９０Ｍ ２５．５０

８ ＥＧＦＲ／ＡＬＫ／ＫＩＴ／ＫＲＡＳ Ｗｉｌｄｔｙｐｅ ０．００

Ｏｔｈｅｒｔｈｒｅｅｇｅｎｏｔｙｐｅｓｗｈｉｃｈａｒｅｎｏｔｌｉｓｔｅｄｉｎｓａｍｐｌｅｓ１－７ａｒｅｗｉｌｄｔｙｐｅ．Ｆｏｒｅｘａｍｐｌｅ，ｔｈｅＫＩＴｇｅｎｏｔｙｐｅｏｆｓａｍｐｌｅ１ｗａｓｍｕｔａｎｔ，ａｎｄｏｔｈｅｒｇｅｎｏｔｙｐｅｓ

（ＥＧＦＲ／ＡＬＫ／ＫＲＡＳ）ｗｅｒｅｗｉｌｄｔｙｐｅｓ；ａｌｌｔｙｐｅｓｉｎｓａｍｐｌｅ８ｗｅｒｅｗｉｌｄｔｙｐｅ．

表２　质控品５．００％、２．５０％高通量测序结果

Ｔａｂｌｅ２．ＨｉｇｈＴｈｒｏｕｇｈｐｕｔＳｅｑｕｅｎｃｉｎｇＲｅｓｕｌｔｓｏｆＱｕａｌｉｔｙＣｏｎｔｒｏｌＰｒｏｄｕｃｔｓｗｉｔｈＭｕｔａｔｉｏｎＦｒｅｑｕｅｎｃｙｏｆ５．００％ ａｎｄ２．５０％

Ｖａｒｉａｂｌｅ Ａｃｔｕａｌｍｕｔａｔｉｏｎｆｒｅｑｕｅｎｃｙ（％）

Ｔｈｅｏｒｅｔｉｃａｌｍｕｔａｔｉｏｎｆｒｅｑｕｅｎｃｙ（％） ＫＲＡＳ
Ｑ６１Ｈ

ＥＧＦＲ
Ｔ７９０Ｍ

ＫＩＴＡ５０２＿
Ｙ５０３ｄｕｐ

ＫＩＴＷ５５７＿
Ｋ５５８ｄｅｌ

ＥＧＦＲＥ７４６＿
Ａ７５０ｄｅｌ

ＥＧＦＲＬ７４７＿
Ｔ７５１ｄｅｌ

ＡＬＫＥＭＬ４
ＡＬＫ

２．５０％ ２．２ ２．６ ２．３ ３．１ ２．５ ２．８ １．９

５．００％ － ４．７ ５．６ ４．６ ５．５ － ３．７

图３　５．００％质控品的室内质控日内重复性分析（Ｎ＝１０）

Ｆｉｇｕｒｅ３．ＤａｙｔｏＤａｙＲｅｐｅａｔａｂｉｌｉｔｙＡｎａｌｙｓｉｓｏｆＱｕａｌｉｔｙＣｏｎｔｒｏｌＰｒｏｄｕｃｔｓｗｉｔｈＭｕｔａｔｉｏｎＦｒｅｑｕｅｎｃｙｏｆ５．００％ （Ｎ＝１０）

图４　２．５０％质控品的室内质控日内重复性分析（Ｎ＝１０）

Ｆｉｇｕｒｅ４．ＤａｙｔｏＤａｙＲｅｐｅａｔａｂｉｌｉｔｙＡｎａｌｙｓｉｓｏｆＱｕａｌｉｔｙＣｏｎｔｒｏｌＰｒｏｄｕｃｔｓｗｉｔｈＭｕｔａｔｉｏｎＦｒｅｑｕｅｎｃｙｏｆ２．５０％ （Ｎ＝１０）
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图５　５．００％、２．５０％质控品不同温度下短期稳定性结果
Ｆｉｇｕｒｅ５．ＳｈｏｒｔＴｅｒｍＳｔａｂｉｌｉｔｙｏｆＱｕａｌｉｔｙＣｏｎｔｒｏｌＰｒｏｄｕｃｔｓ（ＭｕｔａｔｉｏｎＦｒｅｑｕｅｎｃｙ：５％ ａｎｄ２．５％）ａｔＤｉｆｆｅｒｅｎｔＴｅｍｐｅｒａｔｕｒｅｓ

图６　５．００％、２．５０％质控品－２０℃长期稳定性结果
Ｆｉｇｕｒｅ６．ＬｏｎｇＴｅｒｍＳｔａｂｉｌｉｔｙｏｆＱｕａｌｉｔｙＣｏｎｔｒｏｌＰｒｏｄｕｃｔｓ（ＭｕｔａｔｉｏｎＦｒｅｑｕｅｎｃｙ：５％ ａｎｄ２．５％）ａｔ－２０℃

图７　５．００％质控品不同测序深度与灵敏度的关系
Ｆｉｇｕｒｅ ７． Ｒｅｌａｔｉｏｎｓｈｉｐ ｂｅｔｗｅｅｎ ＤｉｆｆｅｒｅｎｔＳｅｑｕｅｎｃｉｎｇ
ＤｅｐｔｈｓａｎｄＳｅｎｓｉｔｉｖｉｔｙｏｆＱｕａｌｉｔｙＣｏｎｔｒｏｌＰｒｏｄｕｃｔｓｗｉｔｈ
ＭｕｔａｔｉｏｎＦｒｅｑｕｅｎｃｙｏｆ５．００％

图８　２．５０％质控品不同测序深度与灵敏度的关系
Ｆｉｇｕｒｅ ８． Ｒｅｌａｔｉｏｎｓｈｉｐ ｂｅｔｗｅｅｎ ＤｉｆｆｅｒｅｎｔＳｅｑｕｅｎｃｉｎｇ
ＤｅｐｔｈｓａｎｄＳｅｎｓｉｔｉｖｉｔｙｏｆＱｕａｌｉｔｙＣｏｎｔｒｏｌＰｒｏｄｕｃｔｓｗｉｔｈ
ＭｕｔａｔｉｏｎＦｒｅｑｕｅｎｃｙｏｆ２．５０％
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图９　５．００％质控品ＬｅｖｅｙＪｅｎｎｉｎｇｓ质控图
Ｆｉｇｕｒｅ９．ＬｅｖｅｙＪｅｎｎｉｎｇｓＱｕａｌｉｔｙＣｏｎｔｒｏｌＣｈａｒｔ（Ｍｕｔａｔｉｏｎ
Ｆｒｅｑｕｅｎｃｙ：５．００％）

图１０　２．５０％质控品ＬｅｖｅｙＪｅｎｎｉｎｇｓ质控图
Ｆｉｇｕｒｅ１０．ＬｅｖｅｙＪｅｎｎｉｎｇｓＱｕａｌｉｔｙＣｏｎｔｒｏｌＣｈａｒｔ（Ｍｕｔａ
ｔｉｏｎＦｒｅｑｕｅｎｃｙ：２．５０％）

２．５　特异性试验
同时采用人多基因突变检测通用试剂盒（燃石

医学检验所有限公司，２９５Ｐａｎｅｌ）分别对 ５．００％、
２．５０％的突变质控品进行检测，只有７个突变位点，
并无其他交叉阳性，特异性符合要求。

３　讨　论

目前我国和世界上各实验室所使用的高通量检

测均为实验室自建试验。这意味着高通量检测在临

床应用中具有非常大的灵活性，也意味着高通量检

测临床应用具有较大的风险性，这给高通量检测实

验室的管理、人员培训和质量控制等（包括检测实

验和生物学信息分析）带来巨大的压力［２１２３］。二代

测序检测项目与传统检测项目相比具有质控点多、

自配试剂多、指南标准少及检验过程的性能验证和

确认还不完备［２４２５］等特点。因此，高通量实验室室

内质量控制（ｉｎｔｅｒｎａｌｑｕａｌｉｔｙｃｏｎｔｒｏｌ，ＩＱＣ）是保证实
验结果准确的重要环节，已成为各级实验室日常工

作中一项不可或缺的内容。本研究严格按照高通量

测序技术的质量控制要求及方法，并且自制外部质

控品进行ＩＱＣ，以保证检测结果的准确性与稳定性。
分析前对样本的运输和保存进行质量控制，分析中

需要病理医师对可评估的样本进一步明确病理诊

断，并评价标本有无出血、坏死和不利于核酸检测的

前处理（例如含盐酸脱钙液处理），病变细胞（如肿

瘤细胞）的总量和比例，避免假阴性：组织标本中肿

瘤细胞含量建议达到２０％以上，低于此标准可富集
后检测［２６２９］；再如，在进入高通量检测流程环节，核

酸质量是高通量检测成功的关键因素［３０］，在制备文

库前应采用多种方法对核酸质量进行评估，包括纯

度、浓度和完整性分析［３１３３］；在文库制备过程中，需

要对文库的浓度，片段大小等进行质量分析，每个检

测项目应设定其文库质量的要求，明确接受或拒绝

的标准；分析后需要对下机数据进行初步质量控制，

看数据质量是否满足生信分析需求等等。

ＩＱＣ是保证检测质量的关键环节，主要监测其
重复性，是质量改进不可缺少的措施。在进行高通

量测序日常室内质控时，可采用质控品作为内源性

或平行对照。本研究利用已知 ＥＧＦＲ、ＫＩＴ、ＡＬＫ和
ＫＲＡＳ突变结果的临床样本，将不同突变频率的样本
按比例混合稀释成ＥＧＦＲ、ＡＬＫ、ＫＩＴ和ＫＲＡＳ四种基
因突变频率均为５．００％和２．５０％的两个外部质控
品，经高通量检测技术平台检测，验证其均一性、短

期稳定性及长期稳定性，变异分析均显示 ＣＶ＜
１０％，说明该质控品及检测平台能够保证检测结果
的准确性和稳定性。测序深度是指每个测序区域被

测到的目的基因短序列数，是高通量测序中重要的

技术参数。本研究中做了测序深度与灵敏度的关系

的探索，结果表明该分析系统当测序数据达到５００
×以上时，对低频突变位点的阳性样本检出率达到
１００％，对解决肿瘤异质性问题的检测非常重要，说
明质控品具有良好的稳定性，不会随着测序深度的

变化而出现明显的变化。ＬｅｖｅｙＪｅｎｎｉｎｇｓ质控图是
能够直观地显示外部对照的动态变化，监视其变化

幅度是否在允许的范围之内，从而指示检验稳定性

的线图［３４］。本研究连续选取了２０次日常检测工作
的质控品结果，并选择ＬｅｖｅｙＪｅｎｎｉｎｇｓ质控图进行室
内质控，当突变频率值在 珚Ｘ±２ｓ范围时，说明结果
稳定性良好，而超出表示系统处于告警状态，当值超
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出珚Ｘ±３ｓ范围时，系统处于失控状态。本实验结果
显示２．５％突变质控品第６次实验数据超出 珚Ｘ±２ｓ
范围但低于珚Ｘ±３ｓ范围，说明可能是系统误差或随
机误差造成的。质控图的使用具有较高的检出分析

误差能力，同时具有较低的假失控概率。

基因组ＤＮＡ能够涵盖包括野生型、纯合突变型
和杂合突变型在内的所有突变类型。因此本研究利

用日常检验阳性及阴性样本自制质控品，将检测样

本作为质控品可以模拟基因组复杂性，与检测标本

具有相同性质，既符合临床检测的需要又节省了成

本，同时该质控物稳定性和特异性较强。此核酸质

控品从日常检测的样本中获取，一般选择核酸溶液

超过１００μＬ且浓度高于１００ｎｇ／μＬ的样本核酸，
根据２００ｎｇ的投入量需求，每次实验仅需要１～２
μＬ质控核酸，此质控品可以保证一个实验室６个月
以上的ＩＱＣ需要。本实验选择的自制质控品从来
源上难以大量获得，且未经过严格的标准物筛选检

测，但样本混合后检测的实际突变频率与预期突变

频率基本一致，但是也有个别差异稍大，原因可能有

如下几点：样本间的差异性、探针捕获效率的不同、

在稀释混合样本中带来的误差等，这些都可能导致

后面检测结果突变频率的偏差。虽然质粒没有来源

限制，且突变频率比较容易控制，但是质粒不能检测

核酸提取过程，不能全面地监控试剂盒的检测能力。

综上，本实验室自制质控品达到了本研究所建

立的高通量测序技术检测流程及内部质控标准体系

的全部参考数值，突变频率在２．５０％ ～５．００％也能
被稳定检测出，未出现假阴性，说明质控品的建立可

以使检测结果可靠、准确度高，显示该标准体系的参

数具有广泛的参考意义，对测序结果正确性、稳定性

起到举足轻重的作用，也为同行或即将开展该门技

术的相关医技和科研人员提供参考或借鉴意义，同

时促进高通量测序技术更好地进入临床应用和科研

工作中，以助精准医疗一臂之力。
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