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刖    舀

Ws32犭 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》目前发布如下
部分 :
——第 1部分 :中孕期母血清学产前筛查 ;
——第 2部分 :胎儿常见染色体异常的细胞遗传学产前诊断技术标谁。
本部分是 Ws Bz2的第 1部分。

本部分的附录 A是资料性附录,附录 B是兢范性附录。
本部分由卫生部医疗服务标准专业委员会提出。

本部分由中华人民共和国卫生部批准。

本部分主要起草单位 :中国医学科学院北京协和医院、云南省笫一人民医院、四川大学华酉第二医

院、浙江大学医学院附属妇产科医院。

本部分主要起草人 :边旭明、朱宝生、刘俊涛、王和、吕时铭、马良坤、蒋宇林、戚庆炜、夏家辉、

孙念估。
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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

第 1部分 :中孕期母血清学产前筛查

l 范围

WS322的本部分规定了中孕期母血清学产前筛查的工作程序、知情同意书、筛查资料和标本的采
集、实验室检测、结果的告知及对高风险孕妇的处理和追踪随访等要求。

本部分适用于对分娩时年龄在 35岁 以下的中孕期孕妇进行胎儿常见染色体异常 (唐 氏综合征与

1⒏三体综合征)和开放性神经管缺陷的血清学产前筛查。

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。

WS/T247 甲型胎儿球蛋白检测产前监测和开放性神经管缺损诊断准则
WS/T250 临床实验室质量保证的要求

3 术语和定义

下列术语和定义适用于本文件。

3.1

常见胎儿染色体异常 common chmmosome abnorma"ies

染色体疾病是导致新生儿出生缺陷最多见的一类遗传性疾病。染色体病约有近 400种 ,其中常见

的有 60多种 ,主要的染色体异常为 21-三体 (唐氏综合征 )、 18-三体综合征和 13-三体综合征以及性染色

体的异常 ,其次为染色体结构的异常。

3.2

开放性神经管缺陷 open neuraI tube defects

孕 4周左右胚胎神经管未闭合导致 ,依据缺陷的部位和严重程度而临床表现不同 ,开放性神经管缺

陷包括无脑儿和开放性脊柱裂 ,前者为致命性的 ,可导致流产、死胎或死产 ,后者可出现瘫痪 ,二便失禁

等症状。

3.3

中孕期 the secoⅡ d trimester

孕 13周 ~20+6周 ,中孕期筛查时限通常指孕 15周 ~⒛ +6周 。
3.4

产前筛查 prenataⅡ screeⅡing

通过简便、经济和较少创伤的检测方法 ,从孕妇群体中发现某些有先天性缺陷和遗传性疾病胎儿的

高风险孕妇 ,以便进一步明确诊断。

l
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3.5

中孕期母血清学产前筛查  seccDnd trimester materna1serum prenatal screening

通过中孕期母体血清甲胎蛋白、血清人绒毛膜促性腺激素、血清人绒毛膜促性腺激素游离 β亚基、

抑制素 A和非结合雌三醇指标结合孕妇的年龄、体重、孕周、病史等进行综合风险评估 ,得出胎儿罹患

唐氏综合征、18-三体综合征和开放性神经管缺陷的风险度。

4 产前筛查工作程序

产前筛查工作应由经过专门培训 医疗保健机构和医务人员承担。中

孕期产前筛查应在孕 15周 ~zO讠 前筛查的孕妇收集病史、签署

知情同意书、确定孕周、采集 查报告 ;对高风险人群进行

遗传咨询 ,对同意介人性产 诊断工作流程图参见附

录 A。

5 知情同意书

前筛查的性质。5.1 产前筛查应
5.2 提供产前筛
到的检出率 ,以及

查技术能够达

情同意书应报

所在机构医学伦

5.3 医疗机构

6 资料和

6.1 产前筛查资

6.1.1 医师应详 孕期)以及超声

检查时间、孕妇提供

6.1.2 医师应在产 )、采血 日期、孕龄、

体重、民族/种族、末次 双胎或多胎、孕妇是

否患有胰岛素依赖型糖

信地址和联系电话。

娠史、家族史、孕妇的通

6.1.3 孕妇在申请单上签署知

6.2 标本采集

6.2.1 按照无菌操作常规 ,用静脉穿刺术采取孕妇静脉血 2mL~3mL,收集于真空干燥采血管中。
6.2.2 在采血管标签上写明患者姓名、标本编号、采血日期。标本编号应采用唯一编号 ,也可使用条形

码作为唯一编号 ,应与产前筛查申请单及采血工作登记册上的编号一致。

6.2.3 产前筛查实验室应当对该实验室所接收的血液标本类型做出规定 ,如 :空腹血标本、全血标本、

血清分离管标本、离心分离的血清标本。

6.3 标本的贮存和运输

6.3.1 将盛有血液标本的采血管静置于室温下(18℃ ~28℃ )约 0.5h~2h,待其凝集后迅速离心分
离得到血清。若室温低于 18℃ ,则可将盛有血液的采血管静置于 37℃恒温水浴箱内 0.5h使其凝集。
2

经取得产前筛

行产前诊断 ;随访妊娠结

所采用

用的产

考模板见

前筛查。

公历)、月经周期、孕妇是否吸烟、本次

否有染色体异常或者神经管畸
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6.3.2 产前筛查实验室与采血点不在同一医疗机构者 ,应在采血点离心分离得到血清 ,以血清形式运
送标本。血清标本运输过程中应保持 4℃ ~8℃冷藏条件。
6.3.3 血清标本在 4℃ ~8℃温度下保存 ,不应超过 7d;在—20℃ 以下保存不应超过 3个月 ;长期保
存应在-70℃ ;保存过程中避免反复冻融。

7 实验室检测

7.1 标本的接收

标本采用唯一编号 ,实验开 名,检查产前筛查申请单的相关信息
及知情同意书。

7.2 实验室规范

产前筛查实验

应选择获得国家食

或定性检测系统检测。

险计算软件。AFP检
测按 WS/T2奎 7

7.3 实验室检

7.3.1 实验

实验室检

o 二联 游离 卩亚基 (Free

chorionic g° na-

三联

uE3,
者 AFP+HCG+

四联法 :

7.3.2 实验室检

产前筛查实验室 倍数 (multiple of me山 -

计算软件分别计算胎儿
um,MOM),计算风险时
罹患唐氏综合征、18-三体 defects,oNTD)的 风险。

7.3.3 结果的风险率表达方法

唐氏综合征、18-三体综合征的风险率以 V″ 的方式来表示 ,意味着出生某一患儿存在 1/″ 的可能

性。开放性神经管缺陷筛查结果可以风险率 (1/饣 )的方式来表示 ,也可以高风险或低风险表示。

7.3.4 结果的判别

筛查结果分为高风险和低风险 :

o 唐氏综合征筛查结果可采用 1/270为 阳性切割值 (临界值),即筛查结果风险率≥1/270者 为
高风险妊娠 ;

b) 1孓三体综合征筛查结果可采用 1/350为 阳性切割值 ,筛查结果风险率≥1/350者为高风险

妊娠 ;

b)

再次核对标本编号与

的标本标记物浓度转化为相应孕

的年龄、孕周、体重等资料 ,

经管缺陷 (

f￠oprotein,AFP)十
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o 开放性神经管缺陷宜以母血清 AFP≥ 2。 O MOM~2.5MoM,为 阳性切割值 ,筛查结果 AFP

≥ 2。 O MOM~2.5MOM者 为高风险妊娠。

7.3.5 结果的审核与签发

产前筛查报告需两个以上相关技术人员核对后方可签发。其中 ,审核人应具备
副高级以上检验或

相关专业的技术职称/职务。

7.3.6 资料与标本的保存

有关筛查结果的原始资料 ,包括产前筛查申请单、知情同意书、实验数据记录
,均应保存 5年以上 ,

另有规定的除外。血清标本应保存至产后 2年以上 ,血清标本应保存于-70℃ ,以备复查。

7.3.7 实验室技术的精密度要求

以变异系数 CV%为代表 ,批内 CV%<3%,批 间 CV%<5%。

7.3.8 产前筛查的检出率要求

7.3.8.1 二联法 :对唐氏综合征的检出率≥60%,假 阳性率(8%;对 18-三体综合征的检出率≥80%,

假阳性率<5%;对开放性神经管缺陷(ONTD)的 检出率≥85%,假 阳性率<5%。

7.3.8.2 三联法 :对唐氏综合征的检出率≥70%,假阳性率(5%;对 18-三体综合征的检出率≥85%,

假阳性率(5%;对开放性神经管缺陷(ONTD)的 检出率≥85%,假 阳性率(5%。

7.3.8.3 四联法 :对唐氏综合征的检出率≥80%,假 阳性率(5%;对 18-三体综合征的检出率≥85%,

假阳性率(1%;对开放性神经管缺陷(ONTD)的 检出率≥85%,假 阳性率<5%。

7.3.9 阳性预测值

阳性预测值为筛查阳性病例中的真阳性率 ,唐氏综合征产前筛查的阳性预测值应≥
0.5%。

7.3.10 实验室质量控制

每次实验应根据相应试剂盒的要求做标准曲线或校准标准曲线、质控品测定 ,以评估该批次实验测

定结果的可靠性。实验室每年应参加 1~2次卫生部指定机构的室间质评计划 ,并取得合格证书。连续

3年不参加或者未取得室间质评合格证书的产前筛查视为质量控制不合格。

8 结果的告知

8.1 筛查结果以书面形式告知被筛查者 ,应通知孕妇和 (或 )家属获取筛查结果报告单的时间与地点 ,

便于其及时获悉筛查结果。

8.2 报告应包括以下信息 :
a) 孕妇的年龄与预产期分娩的年龄 ;

b) 标本编号 ;
c) 筛查时的孕周及其推算方法 ;

d) 各筛查指标的检测值和 MOM值 ;

e) 经校正后的筛查目标疾病的风险度 ;

f) 相关的提示与建议。

8.3 报告发放应在收到标本的 7个工作 日以内。对于筛查结果为高风险的应尽快通知孕妇 ,建议该孕

妇进行产前诊断 ,并有记录可查。筛查结果为低风险的 ,应向孕妇说明此结果并不是完全排除可能性。

4
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9 高风险孕妇的处理

9.1 对于筛查结果为高风险的孕妇 ,应由产前咨询和(或 )遗传咨询人员解释筛查结果 ,并向其介绍进
一步检查或诊断的方法 ,由孕妇知情选择。

9.2 对筛查高风险的孕妇建议行产前诊断 ,产前诊断率宜≥80%。
9.3 对筛查出的高风险病例 ,在未进行产前诊断之前 ,不应为孕妇做终止妊娠的处理。
9.4 产前筛查机构应负责产前筛查高风险病例的转诊 ,产前诊断机构应在孕 22周内进行筛查高风险
病例的后续诊断。

10 追踪随访

10.1 强调对所有筛查对象进行随访 ,随访率应≥90%。 随访时限为产后 1月 ~6月 。
10.2 随访内容包括 :妊娠结局 ,孕期是否顺利及胎儿或新生儿是否正常。
10.3 对筛查高风险的孕妇 ,应随访产前诊断结果、妊娠结局。对流产或终止妊娠者 ,应尽量争取获取
组织标本行遗传学诊断 ,并了解引产胎儿发育情况。

10.4 随访信息登记 :产前筛查机构应如实登记随访结果 ,总结统计分析、评估筛查效果 ,定期上报省级
产前诊断中心。
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附 录 A
(资料性附录 )

中孕期孕妇血清学产前筛查及产前诊断工作流程图

早孕建卡时咨询,宣传讲解产前筛查的意义

同
Ⅴ
查/′ 不同

帚
筛查

告知目前筛查的先天性疾病   告知孕妇妊娠结局中如发现筛查疾病 ,
检出率、假阳性率及意义

|

孕妇知倩选择并签字

|

孕15~zO+0周抽血筛查必要时B超核定孕周

|

风险率低

|

|

分娩 ——— 记录妊娠结局

可能导致的不良后果

|

定期常规产前裣查

高风险率或高风险孕妇

|

定期常规产前检查 解释结果,建议行羊水穿刺并告知其局限性及风险

|

介入性产前诊浙

|

不同意

|

告知孕妇妊娠结局中发现筛查疾病可能

导致的不良结果

胞培养染色体核型分析

^ 

′^′′
结果正常

士行知情选择

\
夫妻双方要求继续

妊娠并签字

|

定期常规产前检查

细月

结果异常 ^

|

进行先天性疾病咨询,孕妇进 :

|            \
夫妻双方要求终止妊娠并签字

}  
∶

终止妊娠并行细胞遗传学捡查

\
记录
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附 录 B
(规范性附录)

中孕期母血清学产前筛查知情同意书的格式

中孕期母血清学产前筛查知情同意书

唐氏综合征又称先天愚型 ,是由胎儿 21号染色体三体引起的出生缺陷 ,也是智力低下最常见的遗
传性病因。18-三体综合征是由胎儿 18号染色体三体引起的出生缺陷 ,常伴有多种畸形如先天性心脏
病等。神经管缺陷是一类中枢神经系统的出生缺陷 ,是一种多基因遗传疾病 ,包括无脑儿、脊柱裂、脑积

水等 ,常导致胎死宫内或者出生后夭折 ,能存活者通常也伴有智力发育迟缓和多发畸形。上述疾病大多

并非由家系遗传而来 ,因此每个孕妇都有分娩先天缺陷儿的可能。患儿一旦出生则无法治愈 ,目 前唯一

有效减少上述出生缺陷发生的方法就是进行产前筛查和产前诊断 ,预防这几种疾病的患儿出生。

目前针对上述胎儿异常的中孕期产前筛查方法为在最佳筛查时间即妊娠 15周 ~20+6周 内 ,通过抽
取少量孕妇静脉血 ,测定孕妇血清中的生化指标如甲胎蛋白(αFP)、人绒毛膜促性腺激素 (β-HCG)和游
离雌三醇 (uE3)等 的水平 ,结合孕妇的年龄 ,体重等因素来计算胎儿罹患上述先天性疾病的风险。若筛

查结果为低风险 ,我们建议继续妊娠和产前检查 ;若筛查结果为高风险 ,我们建议进一步行介人性产前

诊断或产科超声检查。通过介人性产前诊断或产科超声检查 ,若胎儿确诊为染色体异常或开放性神经

管畸形 ,可按孕妇本人的意愿终止或继续妊娠。若胎儿染色体核型分析结果正常 ,则可排除唐氏综合征

或 18三体综合征等胎儿重大染色体异常疾病 ,可继续妊娠和产前检查。

针对上述三种先天性疾病的中孕期产前筛查 ,其结果不是诊断 ,只是风险的评估。通过上述产前筛

查和诊断的流程 ,能够产前发现约 60%的唐氏综合征患儿和约 85%的神经管缺陷患儿。亦有少数胎儿
有染色体异常或开放性神经管畸形时 ,孕妇血清筛查结果可能为低风险而未能产前发现。同时 ,本筛查

对其他类型的出生缺陷如单基因病、唇腭裂、先天性心脏病、染色体微缺失、闭合性神经管畸形等无风险

评估作用。

我们已充分了解该检查的目的、性质、必要性和风险性。经本人及家属慎重考虑后同意接受产前筛

查 ,并承诺如实提供产前筛查所需资料 ,愿将本次妊娠的最终结局及时与医方沟通。为确认上述内容为

双方意思的真实表达 ,医方已履行了告知义务 ,孕妇方已享有充分知情和选择的权利 ,签字生效。

孕妇签字 :

日  期 :
医生签字 :

日  期 :


