出生缺陷干预救助基地体系
“示范基地”建设标准


第一条  出生缺陷干预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出生缺陷患儿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儿体格发育、智力发育的影响。
第二条  出生缺陷干预救助基地体系，是中国出生缺陷干预救助基金会联合地区优秀出生缺陷干预医疗机构，共同建立出生缺陷预防、治疗、康复、救助为一体的干预救助基地网络。整个基地体系包括三个不同层次：出生缺陷干预救助“示范中心”，出生缺陷干预救助“示范基地”，出生缺陷干预救助“救助基地”。
第三条  出生缺陷干预救助示范基地作为整个基地体系中省级地区的合作机构，由中国出生缺陷干预救助基金联合国内在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省级医疗卫生机构共同设立。
第四条  出生缺陷干预救助示范基地作为实施单位，承接基金会向国家相关部门申报通过的公益项目，同时获得设备、技术、人员培训等方面的配套支持，配合基金会开展系列出生缺陷干预救助公益活动，保证出生缺陷干预救助公益项目在全国各省率先实施。
第五条  出生缺陷干预救助示范基地指导、辐射该区域内的救助基地，形成服务网络，协助示范中心或独立完成对出生缺陷诊断方法、治疗方法等技术的研究应用和相关专业人员的培训，以及协助示范中心在组织实施、宣教咨询、技术推广、专业人才培养等方面提供实践经验和制度成果。
第六条  机构设置
1、设有产科（有产前诊断资质）、儿科（有相对独立的小儿外科）、医学遗传科、超声科, 遗传病诊断实验室。
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）或诊治项目（包括遗传代谢病）的医疗机构。
3、医疗机构级别为三级甲等综合医院, 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。
4、具备承担区域内出生缺陷三级预防以及后续临床诊断、治疗、康复等系统性医疗管理的能力。
5、符合基金会《出生缺陷干预救助基地管理办法》等有关条款的规定。
第七条  人员需求。
1、基地专职工作人员超过6人，其中管理人员不少于2人（其中救助相关管理人员不少于1人）。
2、遗传代谢病筛查人员：符合《新生儿遗传代谢病实验室检测技术规范》（2010版）所规定的血片采集、实验室操作、临床工作等人员要求。
3、超声检查人员：有2名以上专职从事产科和新生儿超声畸形诊断工作且获得国家相应资质的技术人员。
4、诊治人员：
（1）具有与医学相关的本科以上学历。
（2）必须取得相应临床执业医师资格，职称为主治医师以上（含）。
（3）应参加国家规定和组织的相关技术和技能培训，并获得合格证书。
5、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。
第八条  房屋设备要求
1、结构畸形超声：拥有诊断围产期及新生儿结构畸形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。
第九条  组织要求
1、设立出生缺陷干预救助基地管理组负责人（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、建立健全出生缺陷干预救助管理规章制度，出生缺陷管理组负责出生缺陷干预救助工作中各环节的衔接机制，协调各环节资源共享和患儿过度。
3、质量控制，建立健全出生缺陷干预救助各环节质量控制，开展国家规定的各项室内质控和室间评比工作。
4、档案管理，使用电子化管理系统进行档案管理，并由专员负责工作。
第十条  系统化建设要求
1、医疗机构应当建立健全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儿全干预救助过程的信息化记录机制，配备有至少2台档案信息管理电脑和1台用于随访的外部电话，保障每一位出生缺陷患儿能够被及时发现和救助。
第十一条  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进行筛查、诊断工作。
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、积极做好宣传教育工作，遵循知情同意原则，尊重监护人个人意愿选择。
4、对每一位进行筛查、诊断案例进行完整的信息登记、统计和上报工作。
5、基地对于新生儿疾病总体筛查率不应低于90%，串联质谱筛查率不应低于50%，阳性召回率不应低于90%。
第十二条  治疗救助
1、对于确诊为结构畸形或者遗传代谢性疾病的患儿，基地应当提供完整合理的治疗、康复方案，并根据患儿的情况进行个体化的治疗和救助工作。
2、建立相应的跟踪随访治疗康复患儿情况的体系，确保治疗康复工作的有效性和完整性。
3、对于符合出生缺陷干预救助条件的患儿，基地应当及时向有关机构和出生缺陷干预救助基金会上报，并积极引导和帮助患儿家庭获得应有的救助和关怀。
4、对于未能及时进行早期有效干预的出生缺陷患儿，基地应当按照相关制度及时将患儿重新纳入干预救助对象。
5、不能随意浪费和谎报救助名额，确保救助款项的及时有效发放。
6、积极开设出生缺陷门诊，为出生缺陷患儿开通基金会救助绿色通道。
第十三条  跟踪随访
1、建立健全的随访制度，及时了解治疗康复后的患儿的社会生活情况和体格治疗发育情况，对治疗康复工作进行有效评估。5年失访率不高于40%。
2、按照临床要求定期召回患儿进行体格智力发育评估。
3、建立健全的患儿信息档案管理和临床标本保存制度，保存期10年以上。
第十四条  咨询培训
1、开展与出生缺陷相关的遗传咨询门诊或再生育咨询门诊。
2、对下属的各级医疗机构开展出生缺陷检测技术推广、人员培训、质量控制网络体系建立等工作，建立各项技术的标准化体系和规范。
3、接受下级医疗机构转诊的遗传代谢性出生缺陷患儿的诊断、治疗、随访和救助工作；对诊断有困难的，应建立畅通的转诊共诊通道。
第十五条  出生缺陷监测
基地应当建立完整的出生缺陷监测工作，对所属区域内发生的出生缺陷进行及时可靠的信息记录和上报机制，完善区域出生缺陷监测系统性建设工作。
第十六条  健康宣教
基地应当承担起孕期和围产期出生缺陷筛查诊断的宣传教育工作，积极配合当地卫生计生委、妇联等相关部门进行婚前、孕前遗传相关的健康教育工作，并提供可靠的技术支持和临床检测支持。
第十七条  科研工作
基地应当依据已开展的出生缺陷临床干预救助工作，积极开展相关科学研究工作，与国内外相关机构有效合作，充分总结交流出生缺陷干预工作中的成果和经验，为出生缺陷防治工作的进一步改进提供支持。积极参与基金会的出生缺陷防治研究工作，主动提供当地的出生缺陷筛查和治疗数据，为国家制定出生缺陷防治相关政策提供科学依据。应当配合接入基金会的出生缺陷干预救助信息网络平台，实行出生缺陷干预救助信息的系统化管理。
第十八条  技术引进和人才培养
基地应当根据国内外先进技术的发展，及时改进和提升基地现有的技术配备和能力，为出生缺陷患儿提供先进的干预救助方法。积极组织和参加国内外出生缺陷领域临床技术领域的工作研讨会和培训，提升相关工作人员的技能水平和临床能力。
第十九条  参与公益活动
对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，配合基金会开展干预救助工作，主动联系和启发社会各界力量，参与基金会的公益活动。
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