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目标基因区域捕获质量评价通则

1 范围

本标准规定了基于液相捕获技术的目标基因区域捕获质量评价的术语和定义、质量要求和评价

方法。

本标准适用于应用高通量基因测序对人类基因组DNA样本进行目标基因区域捕获的质量评价。

本标准不适用于单分子测序。

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/T29859—2013 生物信息学术语

3 术语和定义、缩略语

3.1 术语和定义

GB/T29859—2013界定的以及下列术语和定义适用于本文件。为了便于使用,以下重复列出了

GB/T29859—2013中的某些术语和定义。

3.1.1
测序 sequencing
测定氨基酸或者核苷酸序列的过程。
[GB/T29859—2013,定义2.4.13]

3.1.2
外显子 exon
真核生物基因的一部分,在剪接后会被保留在成熟核糖核酸分子中的序列。
[GB/T29859—2013,定义2.2.8]

3.1.3
内含子 intron
真核生物基因的一部分,在剪接后未被保留在成熟核糖核酸分子中的序列。
[GB/T29859—2013,定义2.2.20]

3.1.4
胚系突变 germlinemutation
遗传自父本、母本或者在胚胎形成时期产生的基因突变。

3.1.5
体细胞突变 somaticmutation
发生于胚胎形成时期之后,只存在于特定组织部分细胞中的细胞特异性突变。
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