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	 孕妇外周血胎儿游离DNA产前筛查与诊断是应用高通量基因测序等分子遗传技术检测孕期母体外周血中胎儿游
	第一部分  基本要求
	（一）开展孕妇外周血胎儿游离DNA产前筛查与诊断的医疗机构应当获得产前诊断技术类《母婴保健技术服务执
	   （三）开展孕妇外周血胎儿游离DNA实验室检测的医疗机构（以下简称检测机构）应当具备临床基因扩增

	 二、人员要求
	（一）从事孕妇外周血胎儿游离DNA产前筛查与诊断的专业技术人员应当按照《产前诊断技术管理办法》要求取
	（二）从事孕妇外周血胎儿游离DNA产前检测的实验室人员应当经过省级以上卫生计生行政部门组织的临床基因
	 三、设备试剂要求
	（一）在具备细胞遗传学实验诊断设备的基础上，同时具备开展孕妇外周血胎儿游离DNA产前筛查与诊断相应的
	（二）设备、试剂和数据分析软件应当符合《医疗器械监督管理条例》和《医疗器械注册管理办法》等相关规定，

	四、工作要求
	（一）严格遵守《中华人民共和国母婴保健法》及其实施办法、《产前诊断技术管理办法》、《医疗机构临床实验

	（二）产前诊断机构与产前筛查机构建立合作关系时，双方应当签订协议明确各自责任和义务。具体要求如下：
	 1.产前筛查机构主要负责制订产前筛查方案、检测前咨询、检测申请（包括签署知情同意书、标本采集、检测
	 2.产前诊断机构主要负责确定产前筛查与诊断方案、标本检测、出具发放临床报告、对检测结果为高风险人群
	（三）产前诊断机构与其他具备高通量基因测序等分子遗传技术能力的医疗机构合作时，双方应当签订协议明确各
	1.产前诊断机构负责临床服务。主要包括确定产前筛查与诊断方案、检测前咨询、检测申请（包括签署知情同意
	2.检测机构负责提供检测技术。包括检测技术平台建设、技术人员培训、技术支持、开展室内质量控制和室间评
	（四）产前诊断机构应当定期向省级卫生计生行政部门报送相关信息，由省级卫生计生行政部门汇总后按要求报送
	   （五）相关医疗机构要按照医学伦理原则，自觉维护孕妇权益，保护孕妇隐私。医务人员要坚持知情选择原
	（六）严禁发布虚假医疗广告和信息，严禁夸大本技术临床应用效果。
	（七）严禁任何机构或人员利用孕妇外周血胎儿游离DNA产前筛查与诊断技术进行非医学需要的胎儿性别鉴定。


	第二部分 适用范围 
	一、目标疾病
	根据目前技术发展水平，孕妇外周血胎儿游离DNA产前筛查与诊断的目标疾病为3种常见胎儿染色体非整倍体异

	二、适宜时间
	    孕妇外周血胎儿游离DNA检测适宜孕周为12+0～22+6周。

	三、适用人群
	（一）血清学筛查显示胎儿常见染色体非整倍体风险值介于高风险切割值与1/1000之间的孕妇。
	（二）有介入性产前诊断禁忌证者（如先兆流产、发热、出血倾向、慢性病原体感染活动期、孕妇Rh阴性血型等
	   （三）孕20+6周以上，错过血清学筛查最佳时间，但要求评估21三体综合征、18三体综合征、13
	四、慎用人群
	有下列情形的孕妇进行检测时，检测准确性有一定程度下降，检出效果尚不明确；或按有关规定应建议其进行产前
	（一）早、中孕期产前筛查高风险。
	（二）预产期年龄≥35岁。
	（三）重度肥胖（体重指数>40）。
	（四）通过体外受精——胚胎移植方式受孕。
	（五）有染色体异常胎儿分娩史，但除外夫妇染色体异常的情形。
	（六）双胎及多胎妊娠。
	（七）医师认为可能影响结果准确性的其他情形。

	五、不适用人群
	  有下列情形的孕妇进行检测时，可能严重影响结果准确性。包括：
	 （一）孕周<12＋0周。
	 （二）夫妇一方有明确染色体异常。

	（七）医师认为有明显影响结果准确性的其他情形。
	除外上述不适用情形的，孕妇或其家属在充分知情同意情况下，可选择孕妇外周血胎儿游离DNA产前检测。

	第三部分  临床服务流程
	  一、检测前咨询及知情同意
	（一）对符合适用人群情形并自愿进行检测的，或符合慎用人群情形但在充分告知并知情同意的前提下仍自愿要求
	    （二）知情同意书应当包括以下要点（参考模板见附表1）：
	1.告知本技术的目标疾病。
	2.告知本技术的检出率、假阳性和假阴性率，强调该检测结果不是产前诊断结果，高风险结果必须进行介入性产
	3.告知本技术有因检测失败重新采血的可能。
	4.告知影响该检测准确性的相关因素。
	5.医师对病例个案认为应该说明的相关问题。
	（三）对未接受中孕期血清学筛查直接选择孕妇外周血胎儿游离DNA产前检测的孕妇，应当在中孕期进行胎儿神
	（四）产前筛查机构承担采血服务时，知情同意书应当一式两份，一份留存产前筛查机构，一份随标本运转至有合
	    二、检测信息采集
	医师应当仔细询问孕妇基本情况、孕产史、本次妊娠情况、既往史和家族史等，如实、准确、详细填写检测申请单
	    三、标本采集及运转
	（一）标本编号。采血机构应当对采血管进行唯一编号。该编号应当与知情同意书、检测申请单和临床报告单编号
	（二）标本采集。按照无菌操作要求，采取孕妇外周静脉血。标本的采集和处理均应当按照标准操作流程和产品说
	（三）标本的分离、保存和运转。
	  1.采用常规乙二胺四乙酸（以下简称EDTA）抗凝采血管采集的标本应当自离体后8小时内完成血浆分离
	 2.标本应当与知情同意书、检测申请单等资料同时运转。运转过程应当符合生物安全和环境要求，同时做好交
	四、临床报告的出具发放
	    （一）自采血至发放临床报告时间不超过15个工作日，其中发出因检测失败须重新采血通知的时间不超

	（二）临床报告应当由副高以上职称并具备产前诊断资质的临床医师出具发放。
	（三）临床报告应当以开展相关技术的产前诊断机构名义出具，以书面报告形式告知受检者。
	（四）临床报告应当包括以下信息（参考模板见附表3）：
	1.送检单位和送检医师姓名。
	2.孕妇基本信息，包括姓名、年龄、末次月经时间、孕周等。
	3.标本信息，包括标本编号、标本状态、采血日期等。
	4.检测项目和检测方法。
	5.目标疾病检测值、参考范围、低风险或高风险结果。
	6.结果描述与建议。
	7.检测单位、检测时间、检测人员及审核人员签名。
	8.临床报告审核发放时间、审核医师签名。
	五、检测后咨询及处置
	    对检测结果为低风险的孕妇，采血机构应当建议其定期进行常规产前检查；如果同时存在胎儿影像学检查
	对于目标疾病以外的其他异常高风险结果，产前诊断机构应当告知孕妇本人或其家属进行进一步咨询和诊断。
	六、妊娠结局随访

	（一）采血机构应当负责对孕妇的妊娠结局进行追踪随访。对检测结果为高风险的孕妇，妊娠结局随访率应达到1
	（二）随访内容应包括：后期流产、引产、早产或足月产、死产、死胎等妊娠结局，是否为21三体综合征、18
	七、标本与资料信息的保存

	采血机构负责保存知情同意书，产前诊断机构负责保存检测申请单第一联。检测机构负责保存检测申请单第二联、

	第四部分  检测技术流程
	一、标本的接收 
	检测机构应当制定标本接收和拒收原则。拒绝接收不符合要求的标本时应当书面反馈拒收原因，具体拒收情况包括
	 血浆DNA提取应当在标本制备区进行，各项操作应当符合标准操作流程和说明书要求。如提取2次仍不符合质
	五、DNA序列分析
	DNA序列分析应当在扩增产物分析区（如测序区域）按照标准操作流程进行。实验室分区温度和湿度应当符合设
	六、数据分析与结果判断
	（一）检测质量合格的标本应当严格按照产品说明书进行实验室结果判读。 
	（二）检测质量不合格的标本应当重新提取DNA再次检测，再次检测后仍不符合数据分析或结果判断质量要求的
	相关医疗机构应当严格保护孕妇隐私，严禁泄漏受检者信息，采取措施确保信息安全。检测数据应当进行安全备份

	第五部分  质量控制指标
	一、检出率
	21三体综合征检出率不低于95%，18三体综合征检出率不低于85%，13三体综合征检出率不低于70%
	二、假阳性率
	21三体综合征、18三体综合征、13三体综合征的复合假阳性率不高于0.5%。
	三、阳性预测值
	21三体综合征、18三体综合征、13三体综合征的复合阳性预测值不低于50%。
	四、检测失败率
	由于凝血、溶血、DNA质量控制不合格等标本原因造成的检测失败率不超过5%。
	  3.有下列情形的孕妇为慎用人群，进行检测时检测准确性有一定程度下降，检出效果尚不明确；或按有关规


