附件2
国家重点研发计划-生育健康及妇女儿童健康保障重点专项“功能性出生缺陷疾病病因学研究和精准干预及救助体系构建”项目

功能性出生缺陷精准干预及救助单位

建设标准

第一条  功能性出生缺陷精准干预及救助是通过围产期及新生儿早期进行有效的出生缺陷检查，并进行早期有效的疾病确诊、治疗、康复适应等手段来对功能性出生缺陷患者进行长效的干预措施和救助帮助，以避免和减少出生缺陷疾病对患者体格发育、智力发育的影响。
第二条  功能性出生缺陷精准干预及救助单位，是国家重点研发计划-生育健康及妇女儿童健康保障重点专项“功能性出生缺陷疾病病因学研究和精准干预及救助体系构建”项目课题组（以下简称课题组）在全国功能性出生缺陷防治领域处于领先地位、具备综合出生缺陷诊治能力的医疗卫生机构中评选、设立，从而建立起出生缺陷预防、治疗、康复、救助为一体的干预救助网络。

第三条  功能性出生缺陷精准干预及救助单位，可以获得课题功能性出生缺陷创新技术及产品、人员培训等方面的支持，承接功能性出生缺陷防治相关公益项目，配合开展系列功能性出生缺陷干预救助公益活动。

第四条  功能性出生缺陷精准干预及救助单位负责推动课题实施、平台建设、专业人才培养、宣教咨询以及功能性出生缺陷产品验证及推广等工作。
第五条  机构设置

1.三级甲等综合医院, 或者三级甲等专科儿童医院、妇产医院或综合医院的联合体。
2.是省、自治区、直辖市人民政府卫生行政部门所指定的已进行新生儿疾病筛查（包括串联质谱筛查）或具备功能性出生缺陷疾病诊治能力的医疗机构。
3.具备齐全的临床科室和医技科室，建立完备的功能性出生缺陷多学科协作诊疗体系，掌握出生缺陷预防、诊断、治疗的各项关键技术，提供从胎儿、儿童到成人的全生命周期功能性出生缺陷诊疗服务。

4.设有内科、外科、神经内科、妇产科、儿科、眼科、耳鼻咽喉科、急诊医学科、康复医学科、麻醉科、营养科、口腔科、重症医学科、医学检验科、病理科、医学影像科等功能性出生缺陷防控相关的科室不少于10 个，并开设相关门诊及病房。
5.具有CT、MR、超声、色谱质谱技术平台、分子（基因）诊断、遗传诊断平台及生化检测等仪器，能够提供功能性出生缺陷筛查、诊疗等的技术。

第六条  人员需求

1.从事功能性出生缺陷诊治相关人员不少于30人，其中具有高级职称6人。

2.信息管理人员：2名以上熟练掌握计算机操作技术且有档案管理工作经验的人员。
第七条  房屋设备要求

1.超声检查室：拥有诊断围产期及新生儿出生缺陷相应的设备和场地配套设施。包括多普勒超声仪或高品质黑白超声仪等设备。
2.新生儿遗传代谢病筛查：符合《新生儿遗传代谢病实验室检测技术规范》（2010版）所规定的设备要求和房屋要求。
3.遗传诊断实验室：符合国家遗传诊断实验室有关规定的房屋要求和场地设备要求。
4.分子（基因）诊断实验室：符合国家分子（基因）诊断实验室有关规定的房屋要求和场地设备要求。
第八条  组织要求

1.设立功能性出生缺陷精准干预及救助单位管理组负责人（可兼任）1人，临床、实验室各设负责人1人（至少为硕士学位）。
2.建立健全相关管理规章制度，协调各环节资源共享和患者过渡。
3.档案管理，使用电子化管理系统进行档案管理。
第九条  系统化建设要求

1.医疗机构应当建立健全功能性出生缺陷干预救助工作中各环节的衔接机制，拥有保障从初筛、诊断、治疗、康复、救助、随访全过程的临床、实验室环节过渡能力和资源配备。
2.有能力的医疗机构应当建立有对出生缺陷患者全干预救助过程的信息化记录机制，保障每一位出生缺陷患者能够被及时发现和救助。
第十条  筛查诊断

1.严格按照《中华人民共和国母婴保健法》及配套的产前诊断（筛查）、新生儿疾病筛查等管理办法和技术规范，做好婚前检查、孕前优生检查、产前筛查与诊断、新生儿疾病筛查等出生缺陷三级预防工作。
2.建立相应的筛查诊断规章制度，严格遵守技术操作和临床操作规范。
3.常态化开展功能性出生缺陷多学科诊疗（MDT）工作，门诊常规运行的出生缺陷相关MDT团队成员≥10人。

4.能利用 PCR（巢式 PCR、长片段PCR、倒位PCR、三引物 PCR 等）、荧光定量 PCR(qPCR)、多重连接探针扩增（MLPA）、染色体微阵列分析（CMA）、荧光原位杂交（FISH）、染色体核型分析、一代测序、二代测序等技术开展功能性出生缺陷致病基因检测；且能够从分子、代谢物、细胞、组织等不同维度为功能性出生缺陷患者提供特定检验服务。临床具备成熟开展羊膜腔穿刺术、脐静脉穿刺术、绒毛取材术等产前诊断介入性取材能力。

第十一条  数据支持

应积极参与课题工作，对所属区域内发生的功能性出生缺陷进行及时可靠的信息记录和上报，向课题组提供功能性出生缺陷疾病筛查和治疗数据，为课题研究提供支持。

第十二条  验证推广

配合对课题研发的功能性出生缺陷的孕前-产前-新生儿一体化多级防控产品进行验证和推广。包括孕前携带者筛查、产前和新生儿单基因病筛查以及多基因高通量测序筛查新产品，神经肌肉病基因替代治疗产品和基于动作捕捉及影像识别技术的康复-评估-督导智能化系统等。
 平台接入

配合接入课题开发的功能性出生缺陷智慧管理平台，开展功能性出生缺陷多学科联合门诊和转会诊，参与远程、智能会诊及数据交汇共享，共建“预防-筛查-咨询-诊治-救助”新模式。

 体系建设

完善功能性出生缺陷疾病筛查、诊断、康复、随访和管理等服务的有效衔接机制，建立完整的“预防-诊治-救助”体系，推动课题的功能性出生缺陷全生命周期三级防控、治疗及康复体系建设。

 治疗救助

1.对于确诊为功能性出生缺陷疾病的患者，提供合理的治疗、康复方案，对符合功能性出生缺陷救助条件的患者，引导和帮助患者家庭获得救助和关怀。

2.具备功能性出生缺陷患者特殊给药技术（鞘内、深静脉等）；具备功能性出生缺陷重症患者复杂手术支持平台；具备全方位的营养和康复支持平台，能够实施运动训练、吞咽训练等康复干预，制定胃肠道营养方案，为功能性出生缺陷患者提供全方位营养支持。
 人才培养

积极组织和参加课题组及课题承担单位组织的功能性出生缺陷领域临床诊疗技术培训，提升相关工作人员的技能水平和临床能力。
第十七条  健康宣教

承担孕期和围产期功能性出生缺陷筛查诊断的宣传教育工作，积极配合当地卫生健康行政部门进行婚前、孕前遗传相关的健康教育工作。
第十八条  参与公益活动

对功能性出生缺陷干预救助工作高度重视，愿意开展社会救助公益项目，配合开展干预救助工作，主动联系和启发社会各界力量，参与功能性出生缺陷防治公益活动。


