北京安定医院数字孪生患者库建设及多组学数据生产分析服务项目采购需求

为推进精神疾病精准医学研究，拟建设以胚系基因组病因学分析为核心的数字孪生患者库。通过整合全基因组测序（WGS）、转录组测序数据及临床表型信息，构建患者分子水平的数字孪生模型，支撑疾病机制研究、疗效预测及个体化诊疗决策。具体内容如下：

一、项目预算金额：690万元

二、项目内容

1、服务内容

1.1 服务内容概述

（1）全基因组测序（WGS）50X数据生产及标准化分析；

（2）全血转录组数据分析及细胞类型解卷积分析；

（3）基于基因组功能损伤评估的数字孪生模型构建；

（4）多组学整合分析及数字孪生患者库系统建设。

1.2 样本信息

样本类型：外周血样本；样本规模：2832例

2、技术要求

2.1 基因组功能损伤评估与通路活性建模能力（必备）

（1）供应商须具备将胚系基因组变异数据转化为生物学功能评分或信号通路活性谱（Pathway Activity Profile）的自主核心技术或算法；

（2）该技术须能够实现从个体基因组突变到信号通路功能损伤的定量评估，产出可用于下游分析的通路活性矩阵；

（3）须提供该技术的方法学说明文档及至少1项已发表的学术论文与至少1项专利证明；

（4）须提供基于该技术完成的疾病队列分析案例。

2.2 转录组细胞类型解卷积分析能力（必备）

（1）供应商须具备基于bulk RNA-seq数据进行细胞类型反卷积（Deconvolution）的成熟技术能力；

（2）须能够结合单细胞RNA-seq（scRNA-seq）参考数据集构建或优化解卷积模型；

（3）须能够输出外周血免疫细胞各亚群（T细胞、B细胞、NK细胞、单核细胞、中性粒细胞及其亚型）的比例估算结果；

（4）须提供细胞类型解卷积分析的技术方案。

2.3 多组学整合与疾病关联分析能力（必备）

（1）须具备将基因组通路活性数据与转录组细胞分型数据进行整合分析的能力；

（2）须能够开展通路活性/细胞组成与临床表型（疾病亚型、症状维度、疗效、预后等）的关联建模；

（3）须具备GWAS分析、孟德尔随机化分析等传统遗传学分析能力；

（4）须提供多组学整合分析的方法论说明及相关案例。

2.4测序要求

（1）测序平台：华大DNBSEQ-T7平台系列或同等级别；

（2）测序深度：≥50X（平均有效深度）；

（3）数据质量：Q30≥85%，覆盖度（≥10X）≥95%。

2.5标准生信分析

（1）数据质控、序列比对（参考基因组GRCh38）、变异检测（SNV/InDel）；

（2）变异注释（基因功能、人群频率、致病性预测）；

（3）交付：原始FASTQ、BAM/CRAM、VCF及质控报告。

2.6高级分析（★核心交付）

（1）基于供应商自主技术的基因组功能损伤评估；

（2）个体水平胚系基因组驱动的信号通路活性谱计算；

（3）队列水平通路活性模式分析及聚类；

（4）通路活性与临床表型关联分析。

2.7标准分析

（1）数据质控、比对、基因表达定量（TPM/FPKM/Counts）；

（2）差异表达分析、功能富集分析（GO/KEGG/Reactome）。

2.8细胞类型解卷积分析（★核心交付）

（1）基于参考数据集的细胞类型反卷积分析；

（2）外周血免疫细胞各亚群比例估算；

（3）细胞组成与临床表型关联分析；

（4）解卷积结果可视化报告。

2.9整合分析（★核心交付）

（1）基因组通路活性与转录组表达数据整合；

（2）通路活性与细胞组成联合分析；

（3）多组学特征与临床数据关联建模。

2.10数据架构要求

（1）支持基因组变异数据、通路活性矩阵、细胞分型数据、临床表型数据的统一存储与管理；

（2）支持数据的标准化、版本控制及溯源。

2.11功能要求

（1）患者数字孪生画像：整合通路活性谱、细胞组成谱、临床特征的个体全景视图；

（2）队列分析：支持基于分子特征和临床特征的队列筛选、分层分析；

（3）相似患者检索：基于多组学特征的患者相似性计算与匹配；

（4）预测模型支持：支持疗效预测、预后评估等模型的部署与调用；

（5）可视化与报告：通路活性热图、细胞组成图、关联分析结果可视化。

2.12其他技术要求

（1）支持私有化部署，数据存储于医院内网；

（2）提供标准API接口；

（3）系统响应时间：单患者查询<3秒。
2.13数据交付

（1）WGS原始测序数据（FASTQ）及标准分析结果（BAM/VCF）；

（2）个体水平通路活性评分矩阵及通路注释文件；

（3）转录组表达矩阵及差异分析结果；

（4）细胞类型解卷积结果矩阵；

（5）多组学整合分析结果；

（6）数据字典及元数据文档。

2.14报告交付

（1）测序质控报告；

（2）基因组功能损伤评估/通路活性分析专项报告；

（3）细胞类型解卷积分析专项报告；

（4）多组学整合分析报告；

（5）项目结题报告。

2.15系统交付

（1）数字孪生患者库系统（含部署、调试、培训）；

（2）相关使用手册及技术文档；

2.16项目周期

（1）WGS测序及标准分析：样本接收后90个工作日；

（2）高级分析（通路活性、细胞解卷积、整合分析）：数据齐备后45个工作日；

（3）数字孪生系统部署：合同签订后90个工作日。

2.17其他技术支持

（1）提供核心方法（基因组功能损伤评估、细胞解卷积）原理及结果解读培训；

（2）项目周期内技术答疑；

（3）联合发表论文的数据分析支持；

（4）不少于2年的系统维护与技术支持。

2.18验收标准

（1）数据质量满足本文件规定指标；

（2）核心分析（通路活性、细胞解卷积）结果完整可用；

（3）数字孪生系统功能完整、性能达标；

（4）技术文档齐全；

（5）通过甲方组织的专家验收。

2.19数据安全

（1）通过ISO 27001信息安全管理体系认证或等效认证；

（2）承诺所有数据存储于中国境内，符合《个人信息保护法》《数据安全法》要求。

3、服务期限

2026年3月-12月。

