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脆性 X 综合征 FMR1 基因核酸检测国家参考品 

National reference Panel for Fragile X 

【类别】体外诊断试剂参考品 

【批号】360023-201801 

【性状】DNA 样本，无色液体 

【用途】本参考品为首批研制。参考品原料系以人全血转化的永生化细胞系及非

人源性基因组提取的 DNA，供脆性 X 综合征 FMR1 基因检测使用，适用于荧光

PCR、PCR-毛细管电泳法、DNA 片段分析法。（注：其他方法学产品用户需自行

证明其适用性） 

【组成和规格】 

参考品类型 编号 规格 浓度 支数 

阳性参考品 P1~P12 40μL/支 50ng/μL 12 支 

阴性参考品 N1~N9 40μL/支 50ng/μL 9 支 

P1~P2 为脆性 X 综合征 FMR1基因中间型样本 CGG重复数分别为 46±1/Y、54/Y，

P3~P6为脆性X综合征FMR1基因前突变型样本CGG重复数分别为：30±1/69±3、

29±1/155±5、56±1/Y、100±5/Y，P7~P10 为脆性 X 综合征 FMR1 基因全突变型

样本 CGG 重复数分别为：30±1/>200、29±1/>200、>200/Y、>200/Y，P11 为脆

性X综合征FMR1基因前突变和全突变嵌合型样本CGG重复数为：86±5,>200/Y，

P12 为脆性 X 综合征 FMR1 基因野生和全突变嵌合型样本 CGG 重复数为：

13±1,>200/Y，N1~N6 为 FMR1 基因野生型样本 CGG 重复数分别为：29±1/29±1、

31±1/36±1、29±1/30±1、30±1/34±1、30±1/Y、36±1/Y，N7~N8 为非人源性基因

组 DNA 样本，N9 为 FMR1 基因全部缺失样本。 

【使用方法和要求】 

1．待参考品完全融化，并混合均匀后作为待测样品使用。  

2．按照各脆性 X 核酸检测试剂盒的说明书进行。 

3．采用本参考品进行检测，应满足： 

http://www.baidu.com/link?url=Aw-GVCHtlKmzX7qSvTmX1XVM2wc6EgDPmlgoNjzsZx6dIrCFJDiy09hYyn4hDWDVI3-4n9U-0ys1C9Slr9gcdYHhgIZpWuiyq3Q8hOImVRu
http://www.baidu.com/link?url=Aw-GVCHtlKmzX7qSvTmX1XVM2wc6EgDPmlgoNjzsZx6dIrCFJDiy09hYyn4hDWDVI3-4n9U-0ys1C9Slr9gcdYHhgIZpWuiyq3Q8hOImVRu
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1）阳性参考品符合率：12 份阳性参考品，编号 P1~P12，检测结果应符合：P1、

P2 为脆性 X 综合征 FMR1 基因中间型，P3~P6 为脆性 X 综合征 FMR1 基因前突

变型，P7~P10 为脆性 X 综合征 FMR1 基因全突变型，P11 为脆性 X 综合征 FMR1

基因前突变和全突变嵌合型，P12 为脆性 X 综合征 FMR1 基因野生和全突变嵌

合型； 

2）阴性参考品符合率：9 份阴性参考品，编号 N1~N9，检测结果应符合：N1~N6

为脆性 X 综合征 FMR1 基因野生型样本，N7、N8、N9 为脆性 X 综合征 FMR1

基因阴性样本；  

3）最低检测限：将阳性参考品稀释至 10ng/µL 时，检测结果应符合：P1~P2 为

脆性 X 综合征 FMR1 基因中间型，P3~P6 为脆性 X 综合征 FMR1 基因前突变型，

P7~P10 为脆性 X 综合征 FMR1 基因全突变型，P11 为脆性 X 综合征 FMR1 基因

前突变和全突变嵌合型，P12 为脆性 X 综合征 FMR1 基因野生和全突变嵌合型； 

4）重复性：3 份阳性参考品 P2、P3、P7 各重复检测 10 次，检测结果应符合：

P2 为脆性 X 综合征 FMR1 基因中间型；P3 为脆性 X 综合征 FMR1 基因前突变

型，P7 为脆性 X 综合征 FMR1 基因全突变型。 

 

【包装】0.5mL 旋盖冻存管 

【储藏】长期保存应置于-70℃及以下。 

【注意事项】 

1．本品应在-70℃及以下保存，-20℃及以下运输，避免 3 次以上反复冻溶；  

2．使用时应待参考品完全融化后方可加样； 

3．PCR 操作按照分区进行，使用带滤芯的枪头吸取，防止污染。 

4．本参考品含有人源样本，具有潜在生物危害，请勿随意处置。 

【有效期】国家药品标准物质不设具体有效期，按照规定条件保存的标准物质，

在中国食品药品检定研究院发布停用通知前有效。 

【技术咨询电话】010-67095597 
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声明： 

1、请按本品说明书规定使用，若作他用，用户须自行证明适用性; 

2、因用户使用或储存不当所引起的损害或投诉，用户自行承担相关责任; 

3、用户收到本品后应立即核对品种、数量、包装等，若出现质量、数量等不符，

相关赔偿只限于标准物质本身，不涉及其他任何损失。 

*注： 

研制合作单位： 

中南大学生命科学学院医学遗传学研究中心 

广州市达瑞生物技术股份有限公司 

四川省医疗器械检测中心 

北京阅微基因技术有限公司 

 

 


