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一、政策管理培训大纲
1.法律和行政法规
1.1《中华人民共和国母婴保健法》（1994年10月27日）
1.2《中华人民共和国人口与计划生育法》（2001年12月29日）
1.3《计划生育技术服务管理条例》（2001年6月13日）
1.4《中华人民共和国母婴保健法实施办法》（2001年6月20日）
2.中共中央、国务院相关文件
2.1《中国妇女发展纲要(2011-2020年)》（2011年7月30日）
2.2《中国儿童发展纲要(2011-2020年)》（2011年7月30日）
2.3《国家残疾预防行动计划（2016-2020年）》（2016年9月6日）
2.4《“健康中国”2030规划纲要》（2016年10月25日）
2.5《“十三五”卫生与健康规划》（2017年1月10日）
2.6《国务院关于建立残疾儿童康复救助制度的意见》（2018年6月21日）
3.部门规章
3.1《产前诊断技术管理办法》（2002年12月13日）
3.2《新生儿疾病筛查管理办法》（2009年2月16日）
4.规范性文件
4.1《婚前保健工作规范（修订）》（2002年6月17日）
4.2《遗传咨询技术规范》（2002年2月13日）
4.3《21三体综合征和神经管缺陷产前筛查技术规范》（2002年12月13日）
4.4《超声产前诊断技术规范》（2002年12月13日）
4.5《胎儿染色体核型分析技术规范》（2002年12月13日）
4.6《全国新生儿疾病筛查工作规划》（2009年11月16日）
4.7《新生儿疾病筛查技术规范（2010年版）》（2010年11月10日）
4.8《孕前优生健康检查项目技术服务规范（试行）》（2010年5月14日）
4.9《胎儿常见染色体异常与开放性神经管缺陷的产前筛查与诊断技术标准》（2010年6月8日）
4.10《孕产期保健工作规范》（2011年6月23日）
4.11《地中海贫血防控试点项目技术服务规范（试行）》（2014年10月5日）
4.12《孕妇外周血胎儿游离DNA产前筛查与诊断技术规范》（2016年10月27日）
4.13《关于加强生育全程基本医疗保健服务的若干意见》（2016年10月14日）
4.14《健康儿童行动计划(2018-2020年)》（2018年4月27日）
4.15《全国出生缺陷防治人才培训项目方案》（2018年7月16日）
4.16《地中海贫血筛查实验室、基因检测实验室与产前诊断中心设置和管理指南（试行）》（2018年8月10日）
4.17《全国出生缺陷综合防治方案》（2018年8月20日）
二、出生缺陷咨询培训大纲
(一)出生缺陷及出生缺陷三级预防

1.目的和要求

1.1掌握出生缺陷基本概念、分类及发生原因。

1.2熟悉出生缺陷发生现状以及三级预防策略。

2.教学内容

2.1出生缺陷基本概念、发生原因、分类方法，出生缺陷三级预防的概念。

2.2我国主要出生缺陷发生现状。

2.3出生缺陷发生现状、干预策略及效果。

(二)出生缺陷相关伦理问题 

1.目的和要求

1.1掌握伦理学基本原则、理论和要求。

1.2了解出生缺陷防治相关的伦理问题和对策。

2.教学内容

2.1出生缺陷防治的主要伦理学问题及其伦理学原则。

2.2出生缺陷与遗传病的主要伦理学问题及其伦理学原则。

(三)出生缺陷咨询简介

1.目的和要求

1.1掌握出生缺陷咨询基本概念。

1.2熟悉出生缺陷咨询相关的制度和规范等。

2.教学内容

2.1出生缺陷咨询定义、对象、内容、基本原则、特点和范围等。

2.2出生缺陷咨询基本要求，包括机构、人员等，咨询规范流程和相关制度等。

2.3出生缺陷咨询相关资源、常见问题及情景模拟。

(四)母体慢性疾病与出生缺陷防治咨询

1.目的和要求

1.1掌握孕前和妊娠期慢性病与不良妊娠结局的关系和咨询要点。

1.2熟悉孕前和妊娠期母体主要慢性疾病种类、流行病学、临床管理规范，了解慢性疾病的治疗方案和防治策略。

2.教学内容

2.1孕前和妊娠期母体常见慢性疾病种类、定义、流行病学特征、临床特点。

2.2孕前和妊娠期常见慢性病对围产期母儿不良妊娠结局的影响、预后咨询、处理流程、用药指导和治疗方案。

（五）妊娠期药物咨询

1.目的和要求

1.1掌握妊娠期药物咨询基本技能和要求。

1.2熟悉妊娠期药物致畸咨询资源。

2.教学内容

2.1妊娠期药物致畸咨询技术相关基本概念。

2.2能正确解读妊娠期药物致畸循证信息含义，以及咨询交流技巧。

2.3妊娠期药物致畸咨询服务方法、内容、规范化流程、常见模式及要求。

2.4药物致畸咨询信息资源。

(六)宫内感染与出生缺陷防治咨询

1.目的和要求

1.1熟悉宫内感染的相关基本知识。

1.2掌握宫内感染诊治咨询核心信息。

2.教学内容

2.1巨细胞病毒、风疹病毒、弓形体、单纯疱疹病毒等孕前宫内感染的生物学特性、感染途径、感染特点等。

2.2孕前及孕期筛查指征和方法，血清学抗体检测方法，筛查与诊断结果解读，母胎感染后监测、治疗及对母胎的影响、预防策略。

2.3国内外宫内感染的相关技术规范或专家共识等。

(七)环境危险因素与出生缺陷防治咨询

1.目的和要求

1.1掌握环境因素分类、致畸特点和危害等基本知识。

1.2掌握妊娠期物理因素、营养因素等与出生缺陷发生相关的咨询核心信息。

2.教学内容

2.1妊娠期辐射暴露定义、计算方法、致畸剂量、危害、咨询要点等。

2.2妊娠期核磁共振、X线、CT、超声等常用影像学诊断技术临床应用与包括出生缺陷在内的不良妊娠结局的关系及其咨询要点。

2.3孕前营养咨询要点，如增补小剂量叶酸方法；孕期营养问题与出生缺陷的关系；妊娠期营养管理，以及孕期膳食指南。

(八)主要先天畸形诊断及治疗咨询

1.目的和要求

1.1掌握常见先天畸形咨询核心信息。

1.2熟悉常见先天畸形围产期管理、治疗手段、时机等。

2.教学内容

2.1常见先天畸形定义、病因、流行病学特征、临床表现、筛查与诊断、预后、宫内治疗、遗传咨询、产科处置，以及生后内外科治疗时机、方法、效果等。

2.2常见先天畸形治疗资源和转诊流程，救助惠民政策。

(九)常见染色体病及基因病的咨询

1.目的和要求

1.1掌握常见染色体病及基因病防治的咨询要点。

1.2熟悉常见染色体病及单基因病的发病率、发病机制、危险因素等。

2.教学内容

2.1常见染色体病及基因病定义、病因、流行病学特征、临床表现、筛查与诊断、预后、遗传咨询、产科处置、治疗时机、方法、效果、转归等。
2.2常见染色体病及基因病发生机制、遗传方式、高危因素，以及各种高危因素的风险度等。

(十)产前超声软指标及微小异常咨询

1.目的和要求

1.1掌握常见产前超声软指标、微小异常临床咨询要点。

1.2熟悉超声软指标与微小异常的检查时机和准确性。

2.教学内容

2.1常见产前超声软指标及微小异常的定义和种类、超声检查时机、影像图形特点和准确性、判断标准。

2.2常见产前超声软指标及其微小异常的报告解读、后续处理方法、临床意义及循证证据。

2.3国内外相关技术规范和专家共识等。

(十一)产前超声筛查与诊断结构异常的咨询 

1.目的和要求

1.1熟悉产前超声筛查与诊断结构异常的基本知识。

1.2掌握产前超声发现主要结构异常的咨询核心信息。

1.3熟悉常见产前超声结构异常的报告解读、咨询要点及后续处理方法和流程

2. 教学内容

2.1产前超声筛查与诊断主要结构异常检查时机、超声特征、准确性

2.2产前超声发现主要异常的报告解读、后续处理方法等检测前和监测后的核心信息。

(十二)出生缺陷产前筛查咨询

1.目的和要求

1.1掌握唐氏综合征产前血清学筛查和胎儿游离DNA检测检测前和检测后咨询要点。

1.2熟悉产前筛查和胎儿游离DNA检测基本原理。

2.教学内容

2.1产前筛查血清学检查原理、评价指标、筛查策略和特点。

2.2产前筛查方法的实施流程和管理，质量控制要点。

2.3检测前和检测后咨询要点，高风险人群的后续产前诊断策略，假阳性和假阴性产生机制及临床诊断和处理流程。

(十三) 细胞遗传学和分子遗传学技术咨询

1.目的和要求

1.1掌握染色体核型检查的基本知识和咨询核心信息。

1.2熟悉常用分子遗传学检测技术的基本知识和咨询核心信息。

2.教学内容

2.1染色体核型检查的适应人群、时机、优缺点，效能及实施等基本知识。

2.2能进行正确的检测前和检测后的咨询。能正确选择适宜的检查方法，并能正确地解读报告。检测技术的选择。

(十四)介入性产前诊断咨询

1.目的和要求

1.1掌握常见介入性产前诊断取样技术基本知识以及检测前和检测后咨询核心信息。

1.2熟悉各种取样技术的具体操作方法，以及一些特殊疾病情况产前诊断取样技术。

2.教学内容

2.1各种产前取样技术指征、时机、手术路径、操作方法、取样技术母胎风险。

2.2各种取样技术优越性及局限性的比较，取样前和取样后咨询要点。

2.3产前诊断机构资源以及转诊网络。
三、遗传病诊治培训大纲
（一）遗传病基本理论与基本技术
1.目的和要求
1.1掌握遗传病的细胞学、分子学基础理论。
1.2掌握遗传的基本规律，熟悉常见的遗传方式及其特点。
1.3了解各种遗传病诊断基本技术。
2.教学内容
2.1遗传的细胞学、分子学基础知识，包括染色体、染色体畸变、基因组、基因、基因突变等基本概念。
2.2遗传的基本规律和常见遗传方式及其特点。
2.3常用细胞遗传学诊断技术和分子遗传学技术原理、适用范围及其优缺点。
（二）染色体病
1.目的和要求
1.1掌握染色体病和染色体畸变的定义，染色体畸变的类型，常见染色体病的临床表现、发病机制。
1.1熟悉染色体分析方法。
2.教学内容
2.1染色体病研究简史。
2.2染色体检查的临床指征。
2.3染色体畸变定义、类型。
2.4常染色体病临床表现，发病机制。
2.5性染色体病临床表现，发病机制。
（三）基因组病
1.目的和要求
1.1掌握基因组病的概念，了解基因组病的形成机制及致病机理。
1.2了解基因组病检测技术的基本原理、实验操作流程、数据分析。
1.3熟悉几种常见基因组病的遗传学病因、临床表现、诊断方法、产前诊断及遗传咨询。
2.教学内容
2.1基因组病的基本概念、形成机制、致病机理。
2.2染色体芯片的实验原理、操作流程、结果分析。
2.3各种常用公共数据库介绍及查询流程。
2.4几种常见基因组病，如Di George综合征等遗传学病因、临床表现、诊断方法、产前诊断及遗传咨询。
（四）单基因遗传病
1.目的和要求
1.1掌握单基因病的基本概念
1.2熟悉常见单基因病的遗传学诊断方法。
1.3了解常见单基因病的临床表现、诊断和鉴别诊断。
1.4掌握常见单基因病的遗传诊断、产前诊断及携带者筛查的方法和流程。
1.5 了解常见单基因病的遗传咨询。
2.教学内容
2.1单基因病的基本概念：常见的遗传方式，遗传特点（分别以AD，AR，XR为例解析），以及遗传度、外显率、拟表型、遗传异质性与多效性、遗传早现与延迟显性、性遗传与限性遗传的基本概念及具体临床表现举例。
2.2熟悉常见单基因病的遗传学诊断方法：I代测序，MLPA检测单基因CNV，甲基化PCR，southern-blot及单基因病panel、全外显子组测序等。
2.3常见单基因病：地中海贫血、SMA、DMD、PKU、CAH、耳聋等常见出生缺陷相关单基因病的临床表现、诊断和鉴别诊断。
2.4常见单基因病的遗传诊断和产前诊断、携带者筛查的方法及流程（常染色体隐性遗传-以地中海贫血、SMA为例，X-连锁遗传-以DMD为例）。
2.5常见单基因病的遗传咨询。
（五）非孟德尔遗传及多基因遗传
1.目的和要求
1.1了解非孟德尔遗传及多基因遗传的基本概念。
1.2熟悉非孟德尔遗传及多基因遗传的具体临床表现。
2.培训内容
2.1非典型孟德尔遗传
2.1.1基因组印迹（genomic imprinting）：Prader-Willi综合征和Angelman综合征的疾病机制、临床表现及诊断要点。
2.1.2动态突变：遗传性小脑共济失调、脆性X综合征。
2.1.3嵌合体（生殖细胞嵌合、体细胞嵌合）。
2.1.4线粒体DNA遗传病。
2.2多基因遗传
2.2.1多基因遗传的特点及规律。
2.2.2多基因遗传病再发风险的预测。
（六）遗传咨询
1.目的和要求
1.1熟悉遗传咨询的对象与指征。
1.2熟悉遗传咨询的基本步骤与原则。
1.3掌握遗传病再发风险评估。
1.4熟悉遗传咨询特殊问题。
2.培训内容
2.1遗传咨询的对象、指征、常见病种及与其他相关临床主体的关系。
2.2建立“诊断-再发风险评估与风险咨询-决定与选择风险管理措施-持续交流与支持”的遗传咨询基本步骤。
2.3知情同意与非指令性原则、信任与保护隐私原则、平等与信息公开原则、咨询者教育与持续支持原则等遗传咨询应遵循的原则。
2.4染色体病、基因组病、单基因病、多基因病与出生缺陷、线粒体病、恶性肿瘤风险评估。
2.5近亲婚配、收养与遗传病等遗传咨询特殊问题。
（七）拷贝数变异检测、数据分析、变异解读及报告规范
1.目的和要求
1.1熟悉拷贝数变异的检测方法及选择策略。
1.2熟悉拷贝数变异的数据分析、变异解读。
1.3了解拷贝数变异的检测报告规范。
2.培训内容
2.1MLPA、aCGH、SNP芯片、全基因组测序等CNV检测方法的基本适应证和选择策略。
2.2拷贝数变异的数据分析、变异解读的基本方法及网络数据库资源利用。
2.3拷贝数变异检测报告的规定内容及呈现方法规范。
（八）高通量测序数据分析、变异解读及报告规范
1.目的和要求
1.1熟悉高通量测序的检测方法及选择策略：基因包（gene panel）、全外显子组（whole exome sequencing, WES）、全基因组（whole genome sequencing, WGS）。
1.2熟悉高通量测序的数据分析、变异解读。
1.3了解高通量测序的检测报告规范。
2.培训内容
2.1基因包（gene panel）、全外显子组（WES）、全基因组（WGS）等高通量测序的基本适应证和选择策略。
2.2高通量测序的数据分析、变异解读的基本方法及网络数据库资源利用。
2.3高通量测序检测报告的规定内容及呈现方法规范。
四、产前筛查与诊断培训大纲
（一）植入前筛查（PGS）与诊断（PGD）原理与应用
1.目的和要求
1.1掌握植入前遗传学诊断与筛查（PGD/PGS）的定义，适应证；熟悉PGD/PGS存在的问题，胚胎染色体嵌合型等对诊断的影响，以及PGD/PGS的遗传咨询要点。
1.2了解胚胎活检的方法。
2．教学内容
2.1PGD/PGS的定义，适应证。
2.2胚胎活检的方法。
2.3常用PGD/PGS的技术演变。
2.4PGD/PGS存在的问题。
2.5PGD/PGS的遗传咨询要点。
（二）胎儿唐氏综合征血清学产前筛查原理及应用
1．目的和要求
1.1掌握胎儿唐氏综合征血清学筛查的定义和原理；相关血清学筛查流程。
1.2了解血清学筛查各标志物的内容和意义。
2．教学内容
2.1胎儿唐氏综合征血清学筛查定义。
2.2血清学筛查原理，MOM值定义。
2.3母血清标志物内容及意义。
2.4血清学筛查发展及流程。
2.5血清学筛查报告解读。
2.6血清学筛查问题和展望。
（三）胎儿唐氏综合征血清学产前筛查实验室质量控制
1.目的和要求
1.1熟悉血清学产前筛查技术规范。
1.2掌握室内质量控制原则和室间质量评价体系的应用。
1.3熟练掌握各项产前筛查质控指标的应用。
2．教学内容
2.1实验室人员设置。
2.2实验室场地设施。
2.3实验室操作规范。
2.3.1根据相应试剂盒的要求制作各个标志物的标准曲线。
2.3.2室内质控的测定及结果判定。
2.3.3卫生部和省级室间质评活动。
2.3.4实验操作SOP文件。
2.3.5风险结果的审核、签发及咨询处理。
2.4分析前、中、后产前筛查质量控制指标定义、计算和应用。
（四）产前筛查质量保证支持服务（DQASS）--原理与实践
1.目的和要求
1.1了解产前筛查的方法原理和质量控制指标。
1.2掌握产前筛查质量分析的统计学原理和数据质量判别方法，熟知DQASS分析方法的常用术语和计算方法。
2．教学内容
2.1产前筛查技术标准要求。
2.2产前筛查质量控制工作环节和观察点。
2.3定量检测质量控制规则及应用。
2.4累积和图对检测指标的变化误差提示原理。
2.5 DQASS分析的应用实例。
（五）NIPT技术规范解读与临床应用
1.目的和要求
1.1熟悉国家NIPT临床应用规范。
1.2了解NIPT临床应用假阳性和假阴性的原因。
2.教学内容
2.1制定规范的目的。
2.2规范中关于行政管理的要求。
2.3 NIPT适应证。
2.4检测前后的咨询要点。
2.5临床质控要求。
2.6假阳性和假阴性分析。
（六）常规细胞遗传学产前诊断技术与临床规范应用
1．目的和要求
1.1了解染色体病和染色体畸变的定义、染色体畸变的类型、常见染色体病的临床表现、发病机制。
1.2了解（临床医务人员）或掌握（实验室医务人员）染色体分析的实验操作、质量指标和质控方法。
1.3掌握产前染色体核型分析的临床指征、适用范围和技术局限。
2．教学内容
2.1出生缺陷和染色体畸变。
2.2 染色体畸变类型和发生机制。
2.2常见染色体病临床表现。
2.3羊水、绒毛与脐血细胞培养和染色体制备技术和质量控制。
2.4染色体核型分析技术和质量控制。
2.5产前染色体核型分析的临床指征和适用范围。
2.6产前染色体核型分析的技术局限（较低分辨率问题、嵌合问题、体外培养细胞选择性生长问题等）。
（七）产前荧光原位杂交技术（FISH）专家共识解读与临床应用
1.目的和要求
1.1掌握FISH技术的产前应用指征。
1.2熟悉FISH技术原理，能在产前诊断中规范性应用FISH技术。
2.教学内容
2.1荧光原位杂交技术FISH介绍。
2.1.1FISH在产前检测技术体系中的定位。
2.1.2FISH技术原理与临床应用举例。
2.1.3FISH技术的优势与局限性。
2.2 FISH技术在产前诊断应用的专家共识。
2.2.1FISH特点与应用背景。
2.2.2FISH技术的临床应用适应证。
2.2.3FISH技术在产前诊断应用及遗传咨询应用。
（八）产前荧光定量PCR（QF-PCR）专家共识解读与临床应用
1.目的和要求
1.1掌握QF-PCR技术的产前应用指征。
1.2熟悉QF-PCR技术原理，能在产前诊断中规范性应用QF-PCR技术。
2.教学内容
2.1 QF-PCR介绍。
2.1.1QF-PCR在产前检测技术体系中的定位。
2.1.2QF-PCR技术原理与临床应用举例。
2.1.3QF-PCR技术的优势与局限性。
2.1.4国外QF-PCR行业指南。
2.2 QF-PCR技术在产前诊断应用的专家共识。
2.2.1QF-PCR特点与应用背景。
2.2.2QF-PCR技术的临床应用适应证。
2.2.2QF-PCR技术在产前诊断应用中的相关问题。
2.2.3产前遗传咨询相关问题。
2.2.4QF-PCR技术在产前诊断中的规范化应用建议。
（九）产前染色体微阵列分析（CMA）专家共识解读与临床应用
1.目的和要求
1.1了解基因组拷贝数变异的解读原则、变异分类原则、杂合性丢失的解读原则。掌握染色体芯片在产前染色体异常诊疗中的应用原则；了解常见染色体微缺失及微重复综合征的临床表现、发病机制。
1.2了解染色体芯片设计原则及期望收效。
2．教学内容
2.1临床染色体芯片在出生后持续性变异中设计与期望收效的应用指导。
2.2染色体芯片技术及其在染色体异常诊疗中的应用指南。
2.3染色体芯片在产前诊断中的应用原则。
2.4拷贝数变异的解读原则、变异分类原则、杂合性丢失的解读原则。
2.5染色体芯片在产前诊断中应用实例分享。
（十）高通量测序诊断染色体异常技术原理与在产前诊断中应用展望
1.目的和要求
1.1了解染色体异常的定义、分类；了解高通量测序诊断染色体异常技术原理、优点及局限性；掌握高通量测序技术在产前诊断中应用的临床指征。
1.2了解高通量测序技术的发展史、实验操作流程；了解其他染色体异常遗传学检测技术。
2．教学内容
2.1染色体异常的定义、分类。
2.2常用染色体异常遗传学检测技术的比较。
2.3高通量测序技术发展史、基本原理、实验操作流程。
2.4高通量测序技术优点及局限性。
2.5高通量测序诊断染色体异常技术产前应用的临床指征。
（十一）常见单基因疾病产前诊断
1.目的和要求
1.1掌握单基因遗传病的定义、分类及常见单基因遗传病的遗传方式。
1.2熟悉常见单基因遗传病产前诊断的要求与流程。
1.3了解常见单基因遗传病产前诊断的方法与原理。
2.教学内容
2.1单基因遗传病的定义与分类。
2.2常见单基因遗传病及其致病机制。
2.3常见单基因遗传病基因诊断的原理与方法。
2.4单基因遗传病产前诊断的咨询与指导原则。
2.5单基因遗传病产前诊断的流程与质量控制。
（十二）产前诊断技术选择应用策略
1.目的和要求
1.1掌握各种遗传病产前诊断方法的优点与缺点。
1.2熟悉针对不同情况，采用不同的产前诊断原则。
2.教学内容
2.1产前诊断的目的及目标人群。
2.2各种不同细胞遗传学产前诊断方法的特点。
2.3不同的染色体遗传病、单基因遗传病产前诊断方法选择。
2.4不同目标人群产前诊断方法的选择。
2.5产前诊断多重技术验证。
（十三）双胎的产前筛查与诊断
1.目的和要求
1.1掌握双胎的卵型和绒毛膜性。
1.2了解目前双胎产前筛查的常用方法。
1.3了解双胎介入产前诊断的指征、注意事项。
2．教学内容
2.1双胎卵型及绒毛膜性的判断。
2.2早孕期双胎非整倍体的超声筛查。
2.3双胎非整倍体的血清学筛查。
2.4NIPT在双胎中的应用。
2.5双胎行介入性产前诊断的指征、注意事项。
（十四）胎儿样本采集技术在介入性产前诊断的规范应用
1.目的和要求
1.1掌握介入性产前诊断适应证及禁忌证；熟悉胎儿样本采集技术在介入性产前诊断的临床应用。
1.2了解介入性产前诊断机构及人员资质的基本要求。
2．教学内容
2.1介入性产前诊断概述。
2.2介入性产前诊断适应证及禁忌证。
2.3介入性产前诊断机构及人员资质的基本要求。
2.4目前临床应用较广的介入性产前诊断取材术介绍。
2.4.1绒毛活检术。
2.4.2羊膜腔穿刺术。
2.4.3脐带血穿刺术。
2.5胎儿样本采集技术在介入性产前诊断的质控管理。
2.6介入性产前诊断取材术风险防范。
（十五）产前影像学临床咨询
1.目的和要求
1.1掌握常见胎儿结构发育异常的疾病定义、妊娠期处理与监测，遗传方式及再发风险，熟悉常见胎儿结构异常的胚胎学发育、影像学诊断、分型、并发综合征及鉴别诊断。
1.2了解新生儿处理与预后。
2.教学内容
2.1胎儿结构异常的影像学概述。
2.2胎儿结构异常的诊断与鉴别诊断。
2.3胎儿结构异常的临床咨询与处理原则。
2.4常见几种胎儿结构异常的临床咨询示范。
五、产前超声诊断培训大纲
（一）超声检查的物理基础及超声仪器原理
1.掌握超声检查的物理基础。
2.了解超声仪器的工作原理。
3.熟悉超声声像图的常见伪像。
4.掌握产科超声的常规检查技术。
5.了解产科超声检查新技术的临床应用。
6.掌握产科超声检查的安全性原则，即胎儿超声检查应遵循的“最小剂量”原则。
7.了解超声检查仪器设备的局限性，超声不能检出所有的胎儿畸形。
（二）产科超声检查概论
1.掌握产前超声检查的三个重要时机。
2.掌握孕11-13周6天及中孕期I、II、III级产前超声检查内容与规范及标准切面和图像特征。
3.掌握胎儿超声检查的安全性。
4.熟悉产前超声报告内容及书写规范。
5.了解中孕期II、III级产前超声检查各标准切面可诊断疾病种类。
6.了解孕11-13周6天可诊断的严重疾病种类。
7.了解不同孕周产前超声检查各标准切面的结构变化特征。
（三）正常胎儿解剖与测量
1.熟练掌握早孕期孕囊、头臀长的正确测量。
2.熟练掌握中晚孕期胎儿生物学参数（双顶径、头围、腹围、股骨长）的正确测量。
3.掌握早、中、晚孕期各个器官系统及附属结构需要观察的正常解剖结构。
4.掌握早、中、晚孕期各个器官系统及附属结构需要观察的正常解剖结构。
5.熟悉各个器官系统及附属结构在胚胎发育不同时期的变化特征。
6.了解某些解剖结构未显示可能出现的情况。
（四）正常胎儿超声心动图
1.熟练掌握正常胎儿超声心动图标准切面的操作方法。
2.熟练掌握正常胎儿超声心动图检查各标准切面的图像特征。
3.掌握胎儿超声心动图检查各标准切面上正常与异常结构的图像识别。
4.掌握胎儿超声心动图相关指标的测量方法。
5.了解四腔心及左、右室流出道标准切面可诊断的复杂心脏畸形的种类。
6.了解三血管切面正常与异常的图像特征。
（五）胎儿神经系统先天畸形
1.熟练掌握胎儿颅内结构及脊柱超声检查标准切面及重要生物测量参数的正确测量方法。
2.掌握胚胎发育特征、颅内结构和脊柱的正常解剖结构及其随着孕周增长的发展变化特征。
3.掌握各类神经系统畸形的超声诊断要点、诊断思路及鉴别诊断。
4.了解神经系统轻微异常如侧脑室增宽、后颅窝池增宽的超声监测及预后。
5.了解神经系统部分解剖结构正常变异的鉴别诊断思路及临床预后。
（六）神经管缺陷
1.掌握神经管缺陷的病理类型。
2.掌握无脑畸形、露脑畸形、脑或脑膜膨出的图像特征、诊断切面。
3.掌握开放性脊柱裂的脑部特征和脊柱特征。
4.熟悉神经管缺陷的诊断思路。
5.了解闭合性脊柱裂的产前超声特征与局限性。 
6.了解闭合性脊柱裂的疾病种类。
（七）胎儿先天性心脏畸形
1.熟练掌握胎儿单心室、永存动脉干诊断标准与鉴别诊断。
2.掌握胎儿房室间隔缺损、三尖瓣闭锁、三尖瓣下移畸形、完全型肺静脉。异位引流、室间隔缺损、心脏肿瘤异常结构的图像识别。
3.掌握胎儿左（右）心发育不良综合征、法洛四联症、右室双出口、大动脉转位、肺动脉闭锁的超声诊断要点及鉴别诊断。
4.了解房室间隔缺损、右室双出口、大动脉转位、肺动脉闭锁、完全型肺静脉异位引流病理解剖分型与预后。
5.了解胎儿心室双腔心、二尖瓣闭锁、主动脉闭锁的超声特征及诊断要点。
（八）胎儿超声心动图诊断心脏异常的产前咨询及预后分析
1.掌握胎儿先天性心脏病产前咨询的基本原则。
2.掌握胎儿先天性心脏病产前咨询的主要内容。
3.掌握超声心动图诊断的各种胎儿先天性心脏病的预后分析及治疗概况。
4.了解胎儿超声心动图对先天性心脏病诊断的现状。
5.了解胎儿先天性心脏病的基本发病情况。
6.了解胎儿超声心动图的局限性。
（九）胎儿心脏病的产前诊断、咨询及围产期管理要点
1.熟练掌握胎儿心脏病的筛查和诊断切面。
2.掌握胎儿心脏病的定性诊断要点和切面。
3.掌握胎儿心脏病的定量诊断要点和切面。
4.掌握高致死性胎儿心脏病种类及诊断要点。
5.掌握急诊救治类胎儿心脏病的种类及产前诊断要点。
6.掌握预后良好的胎儿心脏病诊断要点。
7.了解基于细化危险分层诊断的预后咨询。
8.了解胎儿心脏病合并遗传性疾病产前遗传学检测方案。
（十）胎儿胸腔畸形
1.掌握胎儿胸腔结构正常解剖、检查方法、需要观察及留存的标准切面、注意事项。
2.掌握胎儿胸腔结构正常图像特征。
3.掌握胎儿胸腔超声检查各标准切面上正常与异常结构的图像识别。
4.掌握胎儿胸腔超声检查的方法。
5.了解胎儿胸腔超声检查各标准切面可诊断疾病种类。
6.了解胎儿胸腔疾病不同孕周产前超声检查各标准切面的结构变化特征。
7.了解胎儿胸腔常见疾病的预后与咨询。
（十一）胎儿泌尿生殖系统畸形
1.掌握胎儿泌尿、生殖系统系统正常解剖、检查方法、需要观察及留存的标准切面、注意事项。
2.掌握胎儿泌尿、生殖系统正常图像、正确测量方法及注意事项。
3.掌握胎儿泌尿、生殖系统异常图像及常见原因 。
4.了解胎儿泌尿、生殖系统不同孕周产前超声检查各标准切面的结构变化特征。
5.了解胎儿泌尿、生殖系统常见疾病的预后与咨询。
6.了解胎儿泌尿、生殖系统各标准切面可诊断疾病种类。
（十二）尿直肠隔畸形与泄殖腔外翻
1.掌握正常泌尿直肠生殖隔胚胎发育特征和解剖结构特征。
2.掌握尿直肠隔序列征、泄殖腔外翻诊断思路及超声特征。
3.熟悉膀胱在尿直肠隔序列征、泄殖腔外翻的产前超声诊断价值。
4.了解尿直肠隔序列征、泄殖腔外翻临床处理及预后。
（十三）胎儿消化系统畸形
1.掌握胎儿食道、胃、小肠与结肠正常解剖、检查方法、需要观察及留存的标准切面、注意事项。
2.掌握胎儿食道、胃、小肠与结肠正常图像、正确测量方法、图像变异及注意事项。
3.掌握胎儿食道、胃、小肠与结肠异常图像及常见原因。
4.了解胎儿食道、胃、小肠与结肠不同孕周产前超声检查各标准切面的结构变化特征。
5.了解胎儿食道、胃、小肠与结肠常见疾病的预后与咨询。
（十四）胎儿消化道闭锁
1.掌握胎儿消化道闭锁的病理类型、超声诊断思路及超声特征。
2.熟悉正常胎儿不同孕周消化管大小测值范围。
3.了解胎儿消化道闭锁常见疾病的预后与咨询。
（十五）胎儿MRI的应用
1.掌握胎儿MRI的基本原理。
2.掌握胎儿MRI的适应证及禁忌证。
3.掌握胎儿不同孕周脑的MRI表现特点。
4.掌握胎儿神经系统主要疾病MRI表现特征。
5.了解利用MRI诊断胎儿胸腔疾病的优势和不足。
6.了解胎儿胸腔疾病首选超声和基本不选择MRI的病种。
7.了解在利用MRI诊断胎儿消化系统疾病时，比超声有明显的优势的病种。
（十六）胎儿肌肉骨骼系统畸形及肢体畸形
1.掌握胎儿肢体检查的正常解剖、检查方法、需要观察及留存的标准切面、注意事项。
2.掌握胎儿肢体检查的正常图像、正确测量方法及注意事项。
3.掌握各类肢体畸形的分类及超声诊断要点。
4.了解各类骨骼肢体畸形的鉴别诊断，致死性的骨发育不良和非致死性的骨发育不良的鉴别方法。
5.了解各类骨骼肢体畸形的预后及临床处理。
6.了解产前超声检查无法检出或较难检出的骨骼肢体畸形。
（十七）胎儿腹壁畸形
1.掌握脐膨出的定义、病理及超声特征，熟悉其预后，知道生理性脐膨出时间段。
2.掌握腹裂的定义、病理及超声特征，熟悉其预后。
3.掌握体蒂异常超声特征，熟悉病理特征及其预后。
4.掌握羊膜束带综合征超声特征，熟悉其病理特征及其预后。
（十八）胎儿水肿
1.掌握胎儿水肿（hydrops feltalis）的定义、常见病因、声像图特点。
2.熟悉胎儿水肿的形成过程及其预后。
（十九）胎儿颜面部畸形
1.掌握胎儿颜面部正常解剖、检查方法、需要观察及留存的标准切面、注意事项。
2.掌握胎儿颜面部正常图像、正确测量方法及其注意事项。
3.掌握胎儿独眼、眼距过窄、过宽鼻、骨缺失、喙鼻、唇腭裂和小下颌定义及其声像图改变。
4.熟悉胎儿独眼、眼距过窄、过宽鼻、骨缺失、喙鼻、唇腭裂和小下颌病因及其预后。
5.了解相关综合征。
（二十）常见胎儿肿瘤超声表现及诊断思路
1.掌握常见胎儿肿瘤的超声表现、扫查方法及诊断思路。
2.了解常见胎儿肿瘤的预后及治疗方案。
3.了解常见胎儿肿瘤与畸形的关系。
4.了解常见胎儿肿瘤的病因及其发病机制。
（二十一）双胎妊娠及并发症
1.掌握双胎妊娠绒毛膜性及羊膜性鉴定的最佳孕周。
2.掌握双胎妊娠绒毛膜性及羊膜性超声鉴定的方法。
3.掌握单绒毛膜囊双胎妊娠的孕期随访频率及内容。
4.掌握单绒毛膜囊双胎超声检查标准平面及正常与异常图像的识别。
5.掌握双胎输血综合征的超声诊断要点及分期。
6.了解双胎选择性胎儿生长受限的超声诊断标准。 
7.了解双胎贫血多血序列症的超声特征。
8.了解双胎脐动脉反灌注序列症的超声诊断方法。
9.了解联体双胎的超声诊断方法。
（二十二）胎盘、脐带与羊水异常的超声评价
1.掌握中、晚孕期胎儿附属物（胎盘、脐带、羊水）的超声扫查方法、需要观察的内容及需要留存的标准切面。
2.掌握中、晚孕期超声测量胎儿羊水的方法。
3.了解中、晚孕期各种胎盘、脐带异常的相关临床、病理表现。
4.熟悉引起胎儿羊水异常（羊水过多或过少）的常见病因。
5.掌握III级产前超声检查时，中、晚孕期胎盘、脐带常见异常（包括变异）的超声特点。
6.掌握中孕期III级产前超声检查时羊水异常的超声诊断标准。
（二十三）胎儿染色体异常的相关超声检查
1.掌握常见染色体畸形的超声诊断要点、图像特征及常累及的器官系统。
2.熟悉胎儿染色体异常的超声与实验室筛查方法。
3.了解各种常见胎儿染色体异常的预后及临床处理原则。
4.了解常见胎儿染色体异常的病因与病理。
5.了解非整倍体染色体异常的种类和概念。
6.了解不同超声软标记与染色体异常的相关性。
（二十四）胎儿综合征、序列征、联合征
1.熟练掌握产前超声检查中常见的羊膜带综合征、梅干腹综合征、短肋多指综合征、Robin 序列征、VACTERL联合征及Cantrell五联征的超声诊断要点、图像特征及常累及的器官系统。
2.掌握产前超声检查中常见的肢体-体壁综合征、脐膨出-巨舌-巨体综合征、致死性多发性翼状胬肉综合征、尾退化综合征、缺指（趾）-外胚层发育不良-唇腭裂综合征、X-连锁脑积水综合征、Holt-Oram 综合征、Apert综合征、5p缺失综合征、22q11.2缺失综合征、Joubert综合征及K-T综合征的超声诊断要点及图像特征。
3.掌握各种常见胎儿综合征、序列征、联合征的预后及临床处理原则。
4.了解常见胎儿综合征、序列征、联合征的病因与病理。
（二十五）多普勒技术在胎儿畸形诊断中的应用
1.掌握胎儿、胎盘的血液循环结构及特点。
2.掌握子宫动脉、脐动脉、大脑中动脉、静脉导管多普勒的正确测量方法、随孕周的变化及其临床意义。
3.了解多普勒技术在诊断胎儿结构畸形中的应用。
4.了解多普勒超声在胎儿染体畸形筛查中的应用。
（二十六）胎儿血流循环特征与出生后特点
1.掌握胎儿心脏解剖结构。
2.掌握胎儿血液循环特征。
3.熟练胎儿循环出生后的变化。
4.掌握因胎儿期特殊血液循环而导致的心脏结构变化特征。
5.掌握多普勒超声在评价胎儿血液循环中的应用。
6.了解不同孕周多普勒超声在评价胎儿血液循环中的不同。
六、新生儿遗传代谢性疾病筛查与诊治培训大纲
（一）新生儿遗传代谢病筛查国内外进展及相关伦理、法律、法规
1.目的和要求
1.1掌握新生儿遗传代谢病筛查基本概念、原则。
1.2掌握新生儿遗传代谢病相关伦理知识及法律、法规。
1.3了解新生儿遗传代谢病筛查组织管理。
1.4了解新生儿遗传代谢病筛查国内外进展。
2.教学内容
2.1新生儿遗传代谢病筛查基本概念、筛查病种选择的原则。
2.2国内外新生儿遗传代谢病筛查的历程和我国新筛相关的法律、法规。
2.3新生儿遗传代谢病筛查相关的伦理知识。
2.4我国新生儿遗传代谢病筛查的组织管理模式。
2.5新生儿遗传代谢病筛查的进展和挑战。
（二）新生儿遗传代谢病筛查健康教育
1.目的和要求
1.1掌握健康教育的概念、目的、意义、内容。
1.2掌握健康教育目标及保障措施。
1.3掌握新生儿遗传代谢病筛查健康教育特点、内容。
2.教学内容
2.1健康教育的概念、目的和内容。
2.2健康教育的意义、目标及达到目标所需要的保障措施。
2.3掌握新生儿遗传代谢病筛查健康教育特点、内容。
（三）新生儿遗传代谢病筛查信息管理
1.目的和要求
1.1掌握新生儿遗传代谢病筛查信息管理系统的功能。
1.2了解新生儿遗传代谢病筛查信息管理系统的相关问题。
2.教学要求
2.1新生儿遗传代谢病筛查信息管理系统流程。
2.2新生儿遗传代谢病筛查信息管理系统功能模块。
2.3新生儿遗传代谢病筛查信息管理系统运维、安全管理相关问题
2.4新生儿遗传代谢病筛查管理信息化发展方向。
（四）新生儿遗传代谢病筛查实验室检测技术及质量管理
1.目的和要求
1.1掌握新生儿遗传代谢病筛查的标本采集规范。
1.2掌握新生儿遗传代谢病筛查实验室检测技术。
1.3掌握新生儿遗传代谢病筛查质量指标及实验室质量控制评价体系。
2.教学内容
2.1新生儿遗传代谢病筛查相关血标本采集技术规范。
2.2新生儿遗传代谢病筛查实验室技术：传统实验室检测技术及其注意事项、液相串联质谱技术、分子诊断技术及其注意事项。
2.3新生儿遗传代谢病筛查实验室定量检测程序的基本概念、性能特征、临床性能特征。
2.4室内质量控制的常用控制规则、质量控制方法评价和设计工具。
2.5室内质量控制的实际操作及筛查数据质控方法。
2.6室间质量评价的作用和意义、室间质量评价计划的类型、室间质量评价的方法及过程、如何通过室间质量评价提高临床检验质量水平。
（五）先天性甲状腺功能减低症
1.目的和要求
1.1掌握先天性甲状腺功能减低症筛查策略。
1.2掌握先天性甲状腺功能减低症的临床诊治和随访管理。
2.教学内容
2.1先天性甲状腺功能减低症定义、病因分类、临床表现、诊断、鉴别诊断、治疗、预后与遗传咨询。
2.2先天性甲状腺功能减低症的相关基因。
2.3先天性甲状腺功能减低症新生儿筛查的必要性、筛查方法及策略。
2.4筛查阳性病例诊断路径、治疗方案与随访内容。
（六）高苯丙氨酸血症
1.目的和要求
1.1掌握高苯丙氨酸的筛查策略。
1.2掌握高苯丙氨酸的临床诊治和随访管理。
2.教学内容
2.1高苯丙氨酸的定义、代谢通路、分类、发病机制、临床表现、实验室检查、诊断和鉴别诊断、治疗、预后及遗传咨询。
2.2高苯丙氨酸血症新生儿筛查的必要性、筛查方法及策略。
2.3筛查阳性病例诊断路径、治疗随访内容。
2.4高苯丙氨酸血症的治疗进展。
（七）葡萄糖-6-磷酸脱氢酶缺乏症
1.目的和要求
1.1掌握葡萄糖-6-磷酸脱氢酶缺乏症的筛查策略。
1.2掌握葡萄糖-6-磷酸脱氢酶缺乏症的临床诊治和随访管理。
2.教学内容
2.1葡萄糖-6-磷酸脱氢酶缺乏症的定义、病因、发病机制、临床表现、实验室检查、诊断和鉴别诊断、治疗、预防及遗传咨询。
2.2葡萄糖-6-磷酸脱氢酶缺乏症新生儿筛查方法及策略。
2.3筛查阳性病例诊断路径、治疗随访内容、用药注意事项。
（八）先天性肾上腺皮质增生症
1.目的和要求
1.1掌握先天性肾上腺皮质增生症的筛查策略。
1.2掌握21-羟化酶缺乏症的临床诊治和随访管理。
2.教学要求
2.1先天性肾上腺皮质增生症的定义、分类、发病机制、临床表现、实验室检查、诊断和鉴别诊断、治疗及遗传咨询。
2.2 21-羟化酶缺乏症新生儿筛查方法及策略。
2.3筛查阳性病例诊断路径、治疗随访内容。
（九）氨基酸代谢病
1.目的和要求
1.1掌握常见串联质谱筛查氨基酸代谢病的筛查策略。
1.2掌握常见串联质谱筛查氨基酸代谢病的临床诊治和随访内容。
2.教学内容
2.1常见串联质谱筛查氨基酸代谢病定义、代谢通路、病因及发病机制、临床特点、诊断及鉴别诊断、治疗、预后及遗传咨询。
2.2常见串联质谱筛查氨基酸代谢病筛查关键指标解读。
2.3筛查阳性病例的诊断路径、治疗随访内容。
（十）有机酸代谢病
1.目的和要求
1.1掌握常见串联质谱筛查有机酸代谢病的筛查策略。
1.2掌握常见串联质谱筛查有机酸代谢病的临床诊治和随访内容。
2.教学要求
2.1有机酸代谢病的定义、病因、发病机制、代谢通路、筛查关键指标、临床特点、诊断及鉴别诊断、治疗、预后及遗传咨询。
2.1常见串联质谱筛查有机酸代谢病的筛查关键指标解读。
2.3几种常见的有机酸血症的筛查阳性病例的诊断路径、治疗随访内容。
（十一）脂肪酸代谢病
1.目的和要求
1.1掌握常见串联质谱筛查脂肪酸代谢病的筛查策略。
1.2掌握常见串联质谱筛查脂肪酸代谢病的临床诊治和随访内容。
2.教学要求
2.1常见串联质谱筛查脂肪酸代谢病定义、代谢通路、临床特点、诊断及鉴别诊断、治疗、预后及遗传咨询。
2.2常见串联质谱筛查脂肪酸代谢病的筛查关键指标解读。
2.3几种主要的脂肪酸代谢病的筛查阳性病例诊断路径、治疗随访内容。
七、新生儿听力筛查与诊治培训大纲
（一）听力出生缺陷概述
1.熟悉新生儿及儿童听力筛查现状。
2.熟悉儿童听力健康促进与管理基本概念，主要内容及法规环境基础。
3.了解新生儿及婴幼儿听力损失的基本流行情况及其影响。
4.了解新生儿听力筛查发展简史。
5.了解世界卫生组织对儿童听力损失的关注和行动。
（二）听力学相关基础知识
1.掌握听力相关解剖生理。
2.掌握新生儿及婴幼儿听觉言语发育特征。
3.熟悉听力损失对听觉言语发育的影响。
4.熟悉听力损失患儿言语发育特征。
5.熟悉听力学相关物理声学基础。
6.了解听力学相关心理声学基础。
（三）听力损失概述
1.掌握听力损失的定义、分类以及病因。
2.熟悉听力损失的分级。
3.了解听力图和听力曲线类型。
（四）新生儿听力筛查
1.掌握新生儿听力筛查的流程、方法和结果解释。
2.熟悉新生儿听力筛查的目的、原则。
3.熟悉新生儿听力筛查质量管理内容。
4.了解新生儿听力筛查数据统计分析原则及信息管理内容。
（五）儿童听力筛查
1.掌握儿童听力筛查的方法和流程。
2.熟悉儿童听力筛查的意义。
3.了解儿童听力筛查的信息管理。
（六）新生儿耳聋基因筛查
1.掌握新生儿耳聋基因筛查的意义、流程。
2.熟悉新生儿耳聋基因筛查的遗传咨询。
3.了解新生儿耳聋基因筛查的技术。
（七）声导抗测试
1.掌握声导抗、声反射的测试方法。
2.掌握226Hz声导抗、1000Hz声导抗的测试结果分型及其在儿童中的应用。
3.了解声导抗的测试原理，了解宽频声导抗的定义。
（八）耳声发射测试
1.掌握耳声发射的临床应用，尤其是在新生儿听力筛查中的应用。
2.熟悉耳声发射的测试原理与方法。
3.了解耳声发射的发展历史和基本概念。
（九）听觉诱发电位
1.掌握AC-ABR、TB-ABR和ASSR的测试方法和临床意义。
2.熟悉BC-ABR测试。
3.了解40Hz AERP的测试。
（十）小儿行为测听
1.掌握小儿行为测听方法的分类与特点，掌握小儿行为测听方法。
2.熟悉儿童言语测听材料及结果。
3.了解小儿行为测听的临床意义及应用。
（十一）儿童听力学评估与诊断
1.掌握儿童听力学评估与诊断流程和方法。
2.熟悉儿童听力学评估与诊断原则及标准。
3.熟悉儿童综合听力学与医学评估的方法。
4.了解儿童听力学评估病案及分析的方法。
（十二）儿童听力障碍常见疾病的诊断与治疗
1.掌握分泌性中耳炎的听力学特点、诊断依据和治疗方法，先天性外中耳畸形的诊断与治疗原则，内耳畸形的分类，遗传性聋的遗传方式和听力学表现，大前庭水管综合征的听力学特点和诊断标准及听神经病的诊断标准。
2.熟悉先天性外中耳畸形的分类，内耳畸形的听力干预原则，大前庭水管综合征的基因诊断，遗传性聋的临床表型，以及听神经病的干预原则。
3.了解遗传性聋的遗传咨询。
（十三）儿童听力损失干预
1.掌握儿童听力损失早期干预方式。
2.掌握儿童助听器类型及选配原则。
3.熟悉儿童听力损失早期原则。
4.熟悉儿童听力损失早期双侧干预模式。
5.熟悉儿童听力损失人工耳蜗植入干预方法。
6.了解儿童听力损失早期诊断与干预流程。
7.了解儿童助听器选配和验证及家长指导。
8.了解儿童听力损失的药物治疗和其他干预方法。
（十四）听障儿童听觉言语康复
1.掌握听障儿童听觉言语康复的微观性原则及相应康复方法的分类与特点。
2.熟悉听障儿童听觉言语康复的宏观性原则。
3.了解以听障儿童家长为对象的听觉言语康复指导方法的基本形式。
4.了解各年龄段听障儿童听觉言语康复效果评估方案。
5.了解听障儿童救助项目与“十三五”相关政策解读。
6.了解全国和本地区康复服务资源配置。
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