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	1
	遗传性代谢病酶学诊断技术岗
	1.遗传性代谢病的酶学诊断：包括羊水细胞和绒毛组织培养，蛋白质提取和酶学鉴定和基因诊断；
2.遗传性代谢病的基因诊断：针对酶学检测异常的患者进行基因突变鉴定；
[bookmark: _GoBack]3.遗传性代谢病诊断试剂盒的研发；
4.罕见病从业人员培训。
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	遗传病基因诊断技术岗
	1.高通量测序（基因组、转录组、单细胞测序等）操作及数据分析；
2.核酸提取、PCR、电泳、MLPA及Sanger测序等实验操作及数据分析；
3.通过分子克隆和基因体外表达分析进行突变致病性鉴定和功能分析；
4.致病新突变鉴定及致病基因数据库建立；
5.罕见病从业人员培训。
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	基因重编程和基因编辑技术岗
	1.罕见病患者组织细胞原代培养；
2.罕见病患者来源细胞的重编程和iPSCs的鉴定；
3.诱导iPSCs向多种细胞类型分化；
4.罕见病从业人员培训。
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	再生医学技术岗
	1.负责iPSC细胞相关实验的实施，包括细胞培养，慢病毒包装与转染，免疫荧光和WB等实验；
2.运用CRISPR/Cas9等基因编辑技术，协助构建基因敲除、定点敲入和点突变细胞模型；
3.开展临床样本处理、多组学文库构建、质量控制和送样工作；
4.完成科研项目相关实验任务，并协助开展研究成果整理、论文撰写及其他科研工作。
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	医学知识图谱与自然语言处理技术岗
	1.医学知识图谱的构建与维护（疾病—表型—药物—基因关联图谱）；
2.命名实体识别、关系抽取、术语标准化等医学自然语言处理管线开发，从医学文献和临床文本中持续抽取新知识；
3.维护HPO等医学本体与图谱映射，开发图谱推理和查询服务，支撑智能预警系统的规则引擎；
4.罕见病知识库与教学案例库的运营维护。
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	高性能计算与云平台运维技术岗
	1.医疗专用云平台架构设计与运维，负责基因组、多组学与人工智能模型数据的存储、备份和安全；
2.生物信息分析与AI训练计算集群（GPU/CPU）的资源调度与运维，保障大规模测序数据分析与模型训练的算力供给；
3.数据传输通道安全与稳定性维护，执行数据安全策略和分级访问控制；
4.云平台7×24小时稳定运行与开源协作社区业务的数据服务。



