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【摘要】　传统以检测特定生化标志物为技术手段的新生儿筛查（ｎｅｗｂｏｒｎｓｃｒｅｅｎｉｎｇ，ＮＢＳ）作为社会健康第
三级防控体系，在出生缺陷防控领域发挥了很好的作用，但筛查病种较少，部分病种存在一定程度的假阳性和

假阴性。而遗传检测技术的快速发展以及在遗传性疾病诊断中经验的积累，为遗传病ＮＢＳ提供了新的技术选
择。将遗传检测技术引入ＮＢＳ已成为大势所趋。国内外学者在新生儿基因筛查领域进行了积极的尝试并积
累了一些经验和教训。为尽可能最大程度保护基因筛查新生儿及其家庭权益，在总结国内外前期探索性基因

筛查经验的基础上，业内专家共同探讨拟定基于高通量测序技术（ｎｅｘｔｇｅｎｅｒａｔｉｏｎｓｅｑｕｅｎｃｉｎｇ，ＮＧＳ）的中国单基
因病ＮＢＳ（简称新生儿基因筛查）共识，以规范新生儿基因筛查体系，指导ＮＧＳ在新生儿基因筛查领域的应用。
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　　新生儿筛查（ｎｅｗｂｏｒｎｓｃｒｅｅｎｉｎｇ，ＮＢＳ）是指在新生
儿期对严重危害新生儿健康的先天性、遗传性疾病施行

专项检查，提供早期诊断和治疗的母婴保健技术［１］。

ＮＢＳ发展至今已有６０余年的历史，技术的进步极大地
推动了ＮＢＳ的发展，无论从筛查病种、筛查效率都获得
很大程度提升［２７］。几十年实践经验证实 ＮＢＳ通过筛
查早期诊治很大程度上改善了患者的预后，改善了患者

家庭的生活质量，获得很好的家庭、社会效益［２７］，但仍

存在以下尚待解决的问题：（１）筛查病种较少，还有很多
可防、可治的遗传性疾病未纳入筛查体系；（２）部分病种
筛查效率较低。虽经各国研究者的多方面尝试，筛查阳

性预测值获得较大改善［８１０］，但初筛生化标志物正常范

围案例的假阴性问题仍未解决。近年各种遗传检测技

术，尤其高通量测序技术（ｎｅｘｔｇｅｎｅｒａｔｉｏｎｓｅｑｕｅｎｃｉｎｇ，

ＮＧＳ）的飞速发展，无论在测序费用的减低和遗传病诊
断经验的积累等方面均取得很大突破；同时，随着国内

外相关专家共识及指南的推行，ＮＧＳ技术在检测准确
性、报告速度、报告规范性等方面亦获得极大提升［１１２３］。

国内外学者在将遗传检测技术引入ＮＢＳ或高危患儿筛
查领域均进行了探索性研究并积累了一定程度的经验

和教训，为新生儿基因筛查提供了循证依据［２４３４］。与传

统ＮＢＳ比较，基因筛查在目前尚无可靠生化标志物的病
种上有明显优势；尤其ＮＧＳ具有更高通量，有利于扩大
筛查病种及缩短疾病确诊时间；而早期获得先证者基因

型，有利于精准诊治及遗传疾病防控前移［２４３４］。但研究

也揭示了基因筛查存在的问题：（１）对致病基因意义未
明位点解读困难；（２）基于目前对人类遗传病的认知程
度，基因组测序技术用于新生儿群体筛查的优势尚未明
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确；（３）社会伦理问题等［２５３４］。目前国内针对新生儿群

体的探索性基因筛查项目日益增多，为最大程度保障筛

查新生儿及其家庭的权益，业内专家本着科学性、前瞻

性、技术保障、伦理优先的准则，共同探讨建立 ＮＧＳ在
单基因病ＮＢＳ（简称新生儿基因筛查）应用中的专家共
识，希望通过本共识进一步规范新生儿基因筛查体系，

指导ＮＧＳ技术在新生儿基因筛查领域的应用。

１　新生儿基因筛查基本要求　
１．１　机构要求　新生儿基因筛查场地、人员、设备、试
剂及管理流程均需符合目前新生儿疾病筛查相关的各

项规定［１，３５］。同时该机构需符合《医疗机构临床基因扩

增检验实验室管理办法（２０１０年版）》及《医疗机构临床
基因扩增检验工作导则（２０１０年版）》要求，或有稳定的
具备上述要求的合作机构［３６］。

１．２　人员要求　在符合ＮＢＳ相关技术规范对人员要求
的基础上，实验室负责人需符合《医疗机构临床基因扩

增检验实验室管理办法》要求并具有临床基因扩增实验

室管理经验［３６］。所有人员需严格按照相关规定要求的

职责、诊治技术规程操作。

１．３　设备要求　在符合传统ＮＢＳ常规设备要求基础
上，同时需符合《医疗机构临床基因扩增检验实验室管

理办法》要求的分子遗传学实验诊断设备要求［１，３５３６］。

１．４　管理要求　ＮＢＳ是集组织管理、实验室技术、临床
诊断和公众教育等为一体的社会健康项目，涉及多学

科，要有一套完善的数据分析及信息管理系统。筛查机

构需建立完善的转诊机制，以满足可疑阳性和阳性患儿

的诊治、随访需求。合作机构应当与ＮＢＳ机构签订协议
明确各自的责任和义务，落实后续检测与诊断服务。相

关医疗机构要严格按照医学伦理原则，自觉维护新生儿

权益，保护个人及家庭隐私。

２　新生儿基因筛查基本原则　
２．１　病种选择原则　（１）疾病危害严重，可导致残疾或
死亡；（２）疾病的发生率相对较高，且发病机制与异常产
物已阐明；（３）疾病早期无特殊症状，但有实验室指标能
显示阳性；（４）有准确可靠、适合在新生儿群体中大规模
进行筛查的方法，假阳性率和假阴性率均较低，并易为

家长所接受；（５）已建立有效治疗方法，特别是通过早期
治疗，能逆转或减慢疾病发展，或者改善其预后；（６）筛
查费用、医学治疗效果及社会经济效益的比例合理；（７）
虽目前尚无有效治疗方法，但符合上述除第５条外其他
原则，且对家庭再生育指导有帮助，致病基因明确的单

基因疾病。

２．２　基因选择原则　在符合上述标准的基础上，充分
利用遗传检测技术高通量的优势，结合本地遗传病患病

率／发病率，选择致病基因明确、针对新生儿期可诊断并

在儿童期有有效治疗或干预［或符合病种选择原则

（７）］的单基因遗传病进行筛查，如 Ｇ６ＰＤ、ＤＵＯＸ２、
ＧＪＢ２、ＰＡＨ、ＥＴＦＤＨ、ＭＭＡＣＨＣ、ＳＬＣ２５Ａ１３、ＧＣＤＨ等基因
变异已证实为中国人群较常见基因［３７３９］。建议保留目

前常规ＮＢＳ病种相关基因。纳入的筛查基因原则上需
符合临床基因组资源中心（ＣｌｉｎｉｃａｌＧｅｎｏｍｅＲｅｓｏｕｒｃｅ，
ＣｌｉｎＧｅｎ）的确定级标准（ｄｅｆｉｎｉｔｉｖｅｃａｕｓｅｇｅｎｅ）［４０］。建议
尽可能多的涵盖临床常见遗传性单基因病，同时需兼顾

基因检测技术的灵敏度，整个筛查项目的成本／效益比。
２．３　优先推荐的ＮＢＳ病种　基于上述两点原则，综合
现有我国和国际成熟及探索性新生儿单基因疾病筛查

经验，优先推荐病种包括遗传代谢病及各系统１５类６６
种单基因遗传病（附录１）。实际操作过程中可根据本
地具体情况酌情增减，或制定包含不同基因数量的靶向

测序包供家长知情同意情况下结合自身需求自主选择。

２．４　基因筛查需与传统ＮＢＳ相结合　如果新生儿同
时进行了传统生化／串联质谱筛查和基因筛查，并且两
种筛查的目标疾病有交叉，结合二者的结果可以更加有

效和准确地检测到可能患病的新生儿。生化／串联质谱
筛查的结果可以作为基因筛查结果解读的辅助证据，而

基因筛查的结果也可以帮助排查可能的生化／串联质谱
筛查的假阳性或者假阴性结果。为了两种筛查结果有

效联合分析，传统ＮＢＳ实验室与新生儿基因筛查实验室
需要建立标准的联络机制，保证结果和数据的及时准确

传输。

３　新生儿基因筛查工作流程　
３．１　筛查前告知、知情同意书签署　医务人员要严格
按照医学伦理学原则，充分告知新生儿监护人目标筛查

疾病、意义、检测项目的预期结果（如阳性、阴性、不确定

结果）、费用、操作流程、检测风险等问题；告知 ＮＢＳ方
法学的局限性，若有多种筛查方式，告知不同方式的优

势和利弊（如基于微阵列芯片的技术方案，通常只针对

预先筛选的较高频致病位点进行检测分析，对于其他的

位点则无法检出。基于多重 ＰＣＲ结合 ＮＧＳ的技术方
案，除了能覆盖预先筛选的位点，根据设计的扩增子的

大小也能覆盖这些位点附近的部分区域。而基于液相

捕获结合二代测序的方法可以实现对绝大部分基因蛋

白编码区域进行分析，但对非编码区域通常不能覆盖，

因此存在不能检出位于这些区域的致病位点的可能性。

对于高度重复序列或同源序列区域、大片段的缺失或插

入变异以及特殊的复杂变异存在假阴性和假阳性可

能）；告知ＮＢＳ筛查、随访流程。告知筛查结果可能对
新生儿及亲属的影响；告知相关法律权限。在充分告知

新生儿监护人并知情同意情况下，书面签署知情同意

书。签署知情同意书后方能进入标本采集、检测流程。

知情同意书应一式两份，一份筛查机构留存，一份监护
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人留存。

３．２　新生儿基本信息及标本采集、转运流程　新生儿
基本资料信息的采集，样本的采集及转运，样本采集注

意事项等参照《新生儿疾病筛查技术规范（２０１０年
版）》［１］以及《新生儿疾病筛查滤纸血片采集和递送及

保存专家共识》［４１］执行，建议与常规已开展ＮＢＳ标本同
时采取。注意采集样本量需满足基因筛查项目所需。

３．３　ＮＧＳ　ＮＧＳ的特点：（１）大规模平行测序，通量高，
分析灵敏度和特异性较高；（２）有定量功能，即样品中某
一基因序列被测序的次数反映了样品中这个基因的丰

度，因此可进行基因组拷贝数分析；（３）相比一代测序技
术，其单碱基测序成本明显下降。ＮＧＳ技术对同时涉及
多个基因、多种变异类型以及罕见变异的出生缺陷和遗

传性疾病的分子诊断具有非常明显的优势，在鉴定疾病

新致病基因方面也非常有效［４２４３］。ＮＧＳ技术按其检测
范围大小不同，可分为疾病靶向基因包测序、全外显子

组测序（ＷＥＳ）以及全基因组测序（ＷＧＳ）等。综合考虑
ＮＢＳ病种纳入标准及成本／效益比，建议现阶段采用疾
病靶向基因包。

３．４　筛查的实验检测流程与质量控制
３．４．１　提取ＤＮＡ　实验室在收到样本后应当尽快完
成ＤＮＡ抽提并对ＤＮＡ质量进行质检。可以采用吸光
度法检测ＤＮＡ的纯度（Ａ２６０／Ａ２８０值１．６～２．２），并通过琼
脂糖凝胶电泳检查ＤＮＡ的完整性（主带明显，无明显降
解，无明显的蛋白质、多糖和ＲＮＡ污染）。ＤＮＡ样本可
以短期保存在 ４℃环境，长期保存环境温度不高于
－２０℃，同时避免不必要的反复冻融。
３．４．２　构建 ＮＧＳ文库　目标基因文库构建是整个
ＮＧＳ实验过程中重要的一环，其质量的好坏将直接影响
后续的测序数据质量。单个８ｍｍ血斑ＤＮＡ产量通常
不超过２００ｎｇ，因此适宜的建库方法是通过多重ＰＣＲ扩
增捕获目标序列。如果可从多个血斑中提取足够的

ＤＮＡ样本，则可通过目前较为常用的液相杂交捕获方法
建库。对构建好的文库需检测浓度或总量、片段长度及

分布等，具体标准需根据检测策略的不同而制定。

３．４．３　ＮＧＳ上机测序　目前市场上有不同通量、读长
及研究适配的 ＮＧＳ仪器，测序时应根据检测的样本量
和质量要求，选择适宜的测序平台与方案，以保证测序

数据能够满足数据质量及靶向区域覆盖度等需求。测

序数据单碱基质量评估指数Ｑ３０需达到一定标准，并根
据不同检测策略对基因变异判定所需的数据量制定所

需的平均测序深度［４４４５］。

３．４．４　生物信息学分析　ＮＧＳ生物信息学分析流程主
要包括序列比对、变异检测、变异注释、变异筛选过滤以

及相关质控统计等步骤。各实验室需建立测序质量标

准，评价指标包括目标区域的覆盖度、平均深度、重复序

列比例、比对到目标区域的读句比例、目标区域每个碱

基的测序深度等。基因变异分析环节涉及变异初筛、表

型匹配和变异致病性判读等多个步骤，各实验室需根据

行业相关指南编写数据解读标准操作流程（ｓｔａｎｄａｒｄ
ｏｐｅｒａｔｉｎｇｐｒｏｃｅｄｕｒｅｓ，ＳＯＰｓ）［３６］，要求相关人员在充分的
培训和考核后方可进行数据解读和报告出具。

３．４．５　实验结果的验证　实验室对获得的疑似阳性检
测结果，如对单核苷酸变异（ＳＮＶ），通常需要进行
Ｓａｎｇｅｒ测序验证。如果实验室建立了成熟的实验方法和
质控体系，依据既往数据，对于能够长期稳定检出的位

点可以不进行验证，这样有助于缩短报告时间和检测成

本。但对于一些比较复杂的变异类型，如小插入和缺失

（ｉｎｄｅｌ），则需要进行验证。建议实验室在没有获得充分
检测经验和完善质控体系之前，对所有获得的疑似阳性

结果进行验证。

４　新生儿基因筛查结果解读原则
各种分子诊断技术特别是ＮＧＳ在遗传病诊断中的

广泛应用，发现了大量的可能与遗传病相关的变异。如

何准确的评估和分析这些变异的临床意义，成为了分子

诊断领域的巨大挑战，而这些挑战推动了基因变异致病

性分析和判读的标准化。２０１５年，美国医学遗传学会
（ＡｍｅｒｉｃａｎＣｏｌｌｅｇｅｏｆＭｅｄｉｃａｌＧｅｎｅｔｉｃｓ，ＡＣＭＧ）联合分子
病理学学会（ＡｓｓｏｃｉａｔｉｏｎｏｆＭｏｌｅｃｕｌａｒＰａｔｈｏｌｏｇｙ，ＡＭＰ），
根据对多个临床分子诊断实验室的调查以及专家的建

议，推出了基因序列变异的致病性解读指南［４６］。此后，

ＣｌｉｎＧｅｎ专家组在此指南的基础上，继续进行了补充和
优化，发表了一系列建议［４０］。这些指南、建议和共识，

被很多临床分子诊断实验室应用，极大地促进了基因变

异致病性判读的标准化，提升了位点解读结果的一致

性。对于新生儿基因筛查检测到的基因变异，建议各实

验室参考已有的位点判读指南、共识和技术标准，建立

检测结果解读的规范标准流程，保证解读的一致性和准

确性。

与通常的遗传病诊断检测服务不同，新生儿基因筛

查的目标人群主要是表型正常的新生儿，因此无法根据

受检者的临床表型对检测到的位点进行评估。因此，已

报道的证据（主要是已发表文献和公共数据库）、实验室

内部的位点数据库以及生物信息学的预测结果，是对这

些位点进行判读的主要证据。对这些证据的充分挖掘

和完整分析，是对位点进行充分准确解读的关键。此

外，一些商业数据库也能提供更多信息［４７４９］。

５　新生儿基因筛查报告原则
新生儿基因筛查报告的基因和位点，应当遵循为受

检新生儿和家庭利益最大化的原则，需要综合考虑报告

内容的临床价值和临床咨询的可行性，也要避免不必要
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的给受检家庭带来焦虑和伦理问题。因此，对于新生儿

基因筛查报告的范围，建议如下：（１）谨慎选择报告的基
因，需要有充分的证据表明该基因会导致高外显率的儿

童期疾病（＜１８岁发病）；（２）可以考虑报告在儿童期进
行干预可能避免后续重大疾病发生的相关中等证据或

中等外显率的基因［４８］；（３）建议仅报告致病和疑似致病
的变异，避免报告内容的不确定性，减少临床咨询的难

度；（４）如果在常染色体隐性遗传基因病种只发现１个
致病或可能致病位点，报告可能为携带，但需结合其他

临床指征或家族史，若符合该基因相关表型，则建议进

行诊断性的检测；（５）如果位点导致较轻的症状或发病
较晚（＞１８岁），或有文献支持位点存在外显不全的情
况，则建议不报告，或者结合家族史和其他临床指征综

合考虑后报告；（６）Ｘ连锁基因致病位点的女性杂合携
带者，可能存在Ｘ染色体失活偏好而导致非经典表型，
但密切跟踪和随访可以显著降低发病风险，因此建议报

告这类变异，但需要经遗传专科医师进行充分的遗传咨

询。

６　新生儿基因筛查的报告规范
新生儿基因筛查报告的格式，与遗传病检测报告格

式类似，建议包括如下信息：（１）基本信息：受检者唯一
识别码、出生日期、性别、父母信息、样本类型、采样日

期、检测日期、报告日期、送检医师和医院信息、检测实

验室信息；（２）检测结果：标准基因名、参考基因组坐标、
转录本编号、核苷酸改变、氨基酸改变、杂合性、致病性、

相关疾病和信息介绍、遗传模式；（３）其他信息：临床和
遗传咨询建议、技术质控参数、检测覆盖的基因或者变

异位点、临床和技术局限性和参考文献等。

７　新生儿基因筛查后的管理　
７．１　召回原则　根据上述新生儿基因筛查报告原则判
读为阳性的新生儿基因筛查案例以及基因及传统生化

联合筛查项目中新生儿基因筛查阴性但合并传统生化

筛查可疑阳性案例均需召回。筛查机构负责阳性／可疑
阳性案例的召回工作。

７．２　阳性／可疑阳性案例的诊疗、遗传咨询及随访　上
述案例需转诊至具遗传学背景的咨询师、专科医师处进

一步做变异位点父母验证及其他辅助性检查以协助诊

断；确诊患者需要包括多学科医务人员、社会服务人员、

慈善机构的共同参与，做好治疗、遗传咨询及随访工作，

以确保患者及家庭从ＮＢＳ中获益。
７．３　涉及的伦理问题　（１）在遗传咨询过程中必须遵
循公正、尊重自主、有益、无伤害的伦理原则。新生儿基

因筛查的对象是新生儿，应充分告知监护人ＮＢＳ的益处
及筛查的局限性，引导其在充分知情的情况下代表孩子

做出有利的选择。充分告知可能因为假阳性带来的心理

影响和假阴性对婴儿的伤害。（２）遗传咨询过程中必须
保证相关信息的安全，避免可能会对筛查新生儿上学、就

业和婚姻等带来不利影响。（３）筛查前充分沟通遗传信
息的归属、是否用于科学研究等可能涉及的问题。

（童凡　王剑　肖锐　执笔）
参与本共识制定、讨论专家（按姓氏拼音排序，排名不分先后）：顾学范

（上海交通大学医学院附属新华医院）；韩连书（上海交通大学医学院附

属新华医院）；黑明燕（首都医科大学附属北京儿童医院）；黄新文（浙江

大学医学院附属儿童医院）；黄永兰（广州妇女儿童医学中心）；童凡（浙

江大学医学院附属儿童医院）；吴冰冰（复旦大学附属儿科医院）；吴鼎文

（浙江大学医学院附属儿童医院）；王华（湖南省儿童医院）；王剑（上海交

通大学医学院附属国际和平妇幼保健院）；文伟（深圳市妇幼保健院）；许

争峰（南京医科大学附属妇女医院，南京市妇幼保健院）；肖锐（出生缺陷

防控关键技术国家工程实验室）；杨琳（复旦大学附属儿科医院）；杨茹莱

（浙江大学医学院附属儿童医院）；袁天明（浙江大学医学院附属儿童医

院）；余永国（上海交通大学医学院附属新华医院）；杨艳玲（北京大学第

一医院）；邹朝春（浙江大学医学院附属儿童医院）；邹卉（山东第一医学

院附属妇幼保健院，济南市妇幼保健院）；邹琳（上海市儿童医院）；周文

浩（复旦大学附属儿科医院）；张拥军（上海交通大学医学院附属新华医

院）；赵正言（浙江大学医学院附属儿童医院）

利益冲突　所有作者均声明不存在利益冲突

参考文献
［１］中华人民共和国国家卫生健康委员会．新生儿疾病筛查技术规范

（２０１０年版）［ＥＢ／ＯＬ］．（２０１０１２１０）［２０２２１１０１］．ｈｔｔｐｓ：／／ｖｉｅｗ．
ｏｆｆｉｃｅａｐｐｓ．ｌｉｖｅ．ｃｏｍ／ｏｐ／ｖｉｅｗ．ａｓｐｘ？ｓｒｃ＝ｈｔｔｐ％３Ａ％２Ｆ％２Ｆｗｗｗ．ｎｈｃ．
ｇｏｖ．ｃｎ％２Ｆｃｍｓｒｅｓｏｕｒｃｅｓ％２Ｆｍｏｈｆｙｂｊｙｓｑｗｓｓ％２Ｆｃｍｓｒｓｄｏｃｕｍｅｎｔ％２Ｆｄｏｃ
１０７９８．ｄｏｃ＆ｗｄＯｒｉｇｉｎ＝ＢＲＯＷＳＥＬＩＮＫ．
ＮａｔｉｏｎａｌＨｅａｌｔｈＣｏｍｍｉｓｓｉｏｎｏｆｔｈｅＰｅｏｐｌｅ′ｓＲｅｐｕｂｌｉｃｏｆＣｈｉｎａ．Ｔｅｃｈｎｉ
ｃａｌＳｐｅｃｉｆｉｃａｔｉｏｎｓｆｏｒＮｅｗｂｏｒｎＤｉｓｅａｓｅＳｃｒｅｅｎｉｎｇ２０１０Ｅｄｉｔｉｏｎ［ＥＢ／
ＯＬ］．（２０１０１２１０）［２０２２１１０１］．ｈｔｔｐｓ：／／ｖｉｅｗ．ｏｆｆｉｃｅａｐｐｓ．ｌｉｖｅ．ｃｏｍ／
ｏｐ／ｖｉｅｗ．ａｓｐｘ？ｓｒｃ＝ｈｔｔｐ％ ３Ａ％ ２Ｆ％ ２Ｆｗｗｗ．ｎｈｃ．ｇｏｖ．ｃｎ％
２Ｆｃｍｓｒｅｓｏｕｒｃｅｓ％２Ｆｍｏｈｆｙｂｊｙｓｑｗｓｓ％２Ｆｃｍｓｒｓｄｏｃｕｍｅｎｔ％２Ｆｄｏｃ１０７９８．
ｄｏｃ＆ｗｄＯｒｉｇｉｎ＝ＢＲＯＷＳＥＬＩＮＫ．

［２］赵正言．国际新生儿疾病筛查进展［Ｊ］．中国儿童保健杂志，２０１２，
２０（３）：１９３１９５．
ＺｈａｏＺＹ．Ｐｒｏｇｒｅｓｓｉｎｉｎｔｅｒｎａｔｉｏｎａｌｎｅｏｎａｔａｌｄｉｓｅａｓｅｓｃｒｅｅｎｉｎｇ［Ｊ］．ＣｈｉｎＪ
ＣｈｉｌｄＨｅａｌｔｈＣａｒｅ，２０１２，２０（３）：１９３１９５．

［３］ＧｕＸＦ，ＷａｎｇＺＧ，ＹｅＪ，ｅｔａｌ．ＮｅｗｂｏｒｎｓｃｒｅｅｎｉｎｇｉｎＣｈｉｎａ：ｐｈｅｎｙｌｋｅｔｏ
ｎｕｒｉａ，ｃｏｎｇｅｎｉｔａｌｈｙｐｏｔｈｙｒｏｉｄｉｓｍａｎｄｅｘｐａｎｄｅｄｓｃｒｅｅｎｉｎｇ［Ｊ］．ＡｎｎＡｃａｄ
ＭｅｄＳｉｎｇａｐ，２００８，３７（Ｓｕｐｐｌ３）：Ｓ１０７１１０．

［４］Ａｕｓｔｉｎ，Ｔｅｘａｓ，ＵｎｉｔｅｄＳｔａｔｅｓｏｆＡｍｅｒｉｃａ．ｎａｔｉｏｎａｌｎｅｗｂｏｒｎｓｃｒｅｅｎｉｎｇａｎｄ
ｇｌｏｂａｌｒｅｓｏｕｒｃｅｃｅｎｔｅｒ［ＥＢ／ＯＬ］．（２０１５０１０１）［２０２２１０３０］．ｈｔｔｐｓ：／／
ｗｗｗ．ｅｍｅｄｅｖｅｎｔｓ．ｃｏｍ／ｏｒｇａｎｉｚｅｒｐｒｏｆｉｌｅ／ｎａｔｉｏｎａｌｎｅｗｂｏｒｎｓｃｒｅｅｎｉｎｇａｎｄ
ｇｌｏｂａｌｒｅｓｏｕｒｃｅｃｅｎｔｅｒｎｎｓｇｒｃ．

［５］ＨｅａｌｔｈＲｅｓｏｕｒｃｅｓ＆ ＳｅｒｖｉｃｅｓＡｄｍｉｎｉｓｔｒａｔｉｏｎ．Ｒｅｃｏｍｍｅｎｄｅｄｕｎｉｆｏｒｍ
ｓｃｒｅｅｎｉｎｇｐａｎｅｌ［ＥＢ／ＯＬ］．（２００６１２０１）［２０２２１０３０］．ｈｔｔｐ：／／ｗｗｗ．
ｈｒｓａ．ｇｏｖ／ａｄｖｉｓｏｒｙｃｏｍｍｉｔｔｅｅｓ／ｈｅｒｉｔａｂｌｅｄｉｓｏｒｄｅｒｓ／ｒｕｓｐ／ｉｎｄｅｘ．ｈｔｍｌ．

［６］ＲａｊａｂｉＦ．ＵｐｄａｔｅｓｉｎＮｅｗｂｏｒｎＳｃｒｅｅｎｉｎｇ［Ｊ］．ＰｅｄｉａｔｒＡｎｎ，２０１８，４７
（５）：ｅ１８７ｅ１９０．ＤＯＩ：１０．３９２８／１９３８２３５９２０１８０４２６０１．

［７］ＦａｂｉｅＮＡＶ，ＰａｐｐａｓＫＢ，ＦｅｌｄｍａｎＧＬ．ＴｈｅＣｕｒｒｅｎｔＳｔａｔｅｏｆＮｅｗｂｏｒｎ
ＳｃｒｅｅｎｉｎｇｉｎｔｈｅＵｎｉｔｅｄＳｔａｔｅｓ［Ｊ］．ＰｅｄｉａｔｒＣｌｉｎＮｏｒｔｈＡｍ，２０１９，６６
（２）：３６９３８６．ＤＯＩ：１０．１０１６／ｊ．ｐｃｌ．２０１８．１２．００７．

［８］ＬｉｎＹ，ＬｉｕＹ，ＺｈｕＬ，ｅｔａｌ．Ｃｏｍｂｉｎｉｎｇｎｅｗｂｏｒｎｍｅｔａｂｏｌｉｃａｎｄｇｅｎｅｔｉｃ
ｓｃｒｅｅｎｉｎｇｆｏｒｎｅｏｎａｔａｌｉｎｔｒａｈｅｐａｔｉｃｃｈｏｌｅｓｔａｓｉｓｃａｕｓｅｄｂｙｃｉｔｒｉｎｄｅｆｉｃｉｅｎｃｙ
［Ｊ］．ＪＩｎｈｅｒｉｔＭｅｔａｂＤｉｓ，２０２０，４３（３）：４６７４７７．ＤＯＩ：１０．１００２／ｊｉｍｄ．
１２２０６．

［９］ＭａｌｖａｇｉａＳ，ＦｏｒｎｉＧ，ＯｍｂｒｏｎｅＤ，ｅｔａｌ．Ｄｅｖｅｌｏｐｍｅｎｔｏｆｓｔｒａｔｅｇｉｅｓｔｏｄｅ
ｃｒｅａｓｅｆａｌｓｅｐｏｓｉｔｉｖｅｒｅｓｕｌｔｓｉｎｎｅｗｂｏｒｎｓｃｒｅｅｎｉｎｇ［Ｊ］．ＩｎｔＪＮｅｏｎａｔａｌ
Ｓｃｒｅｅｎ，２０２０，６（４）：８４．ＤＯＩ：１０．３３９０／ｉｊｎｓ６０４００８４．

［１０］ＰｅｎｇＧ，ＴａｎｇＹ，ＣｏｗａｎＴＭ，ｅｔａｌ．Ｒｅｄｕｃｉｎｇｆａｌｓｅｐｏｓｉｔｉｖｅｒｅｓｕｌｔｓｉｎ
ｎｅｗｂｏｒｎｓｃｒｅｅｎｉｎｇｕｓｉｎｇｍａｃｈｉｎｅｌｅａｒｎｉｎｇ［Ｊ］．ＩｎｔＪＮｅｏｎａｔａｌＳｃｒｅｅｎ，
２０２０，６（１）：１６．ＤＯＩ：１０．３３９０／ｉｊｎｓ６０１００１６．

［１１］ＲｉｇｇｓＥＲ，ＡｎｄｅｒｓｅｎＥＦ，ＣｈｅｒｒｙＡＭ，ｅｔａｌ．Ｔｅｃｈｎｉｃａｌｓｔａｎｄａｒｄｓｆｏｒｔｈｅ
ｉｎｔｅｒｐｒｅｔａｔｉｏｎａｎｄｒｅｐｏｒｔｉｎｇｏｆｃｏｎｓｔｉｔｕｔｉｏｎａｌｃｏｐｙｎｕｍｂｅｒｖａｒｉａｎｔｓ：ａ
ｊｏｉｎｔｃｏｎｓｅｎｓｕｓｒｅｃｏｍｍｅｎｄａｔｉｏｎｏｆｔｈｅＡｍｅｒｉｃａｎＣｏｌｌｅｇｅｏｆＭｅｄｉｃａｌ
ＧｅｎｅｔｉｃｓａｎｄＧｅｎｏｍｉｃｓ（ＡＣＭＧ）ａｎｄｔｈｅＣｌｉｎｉｃａｌＧｅｎｏｍｅＲｅｓｏｕｒｃｅ
（ＣｌｉｎＧｅｎ）［Ｊ］．ＧｅｎｅｔＭｅｄ，２０２０，２２（２）：２４５２５７．ＤＯＩ：１０．１０３８／
ｓ４１４３６０１９０６８６８．

［１２］《临床分子病理实验室二代基因测序检测专家共识》编写组．临床

·４３· 中华实用儿科临床杂志２０２３年１月第３８卷第１期　ＣｈｉｎＪＡｐｐｌＣｌｉｎＰｅｄｉａｔｒ，Ｊａｎｕａｒｙ２０２３，Ｖｏｌ．３８，Ｎｏ．１
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分子病理实验室二代基因测序检测专家共识 ［Ｊ］．中华病理学杂
志，２０１７，４６（３）：１４５１４８．ＤＯＩ：１０．３７６０／ｃｍａ．ｊ．ｉｓｓｎ．０５２９５８０７．
２０１７．０３．００１．
Ｐａｎｅｌｍｅｍｂｅｒｓｏｆｅｘｐｅｒｔｃｏｎｓｅｎｓｕｓｏｎｎｅｘｔｇｅｎｅｒａｔｉｏｎｓｅｑｕｅｎｃｉｎｇｉｎ
ｃｌｉｎｉｃａｌｍｏｌｅｃｕｌａｒｐａｔｈｏｌｏｇｙｌａｂｏｒａｔｏｒｉｅｓ．Ｅｘｐｅｒｔｃｏｎｓｅｎｓｕｓｏｎｎｅｘｔ
ｇｅｎｅｒａｔｉｏｎｓｅｑｕｅｎｃｉｎｇｉｎｃｌｉｎｉｃａｌｍｏｌｅｃｕｌａｒｐａｔｈｏｌｏｇｙｌａｂｏｒａｔｏｒｉｅｓ［Ｊ］．
ＣｈｉｎＪＰａｔｈｏｌ，２０１７，４６（３）：１４５１４８．ＤＯＩ：１０．３７６０／ｃｍａ．ｊ．ｉｓｓｎ．
０５２９５８０７．２０１７．０３．００１．

［１３］黄辉，沈亦平，顾卫红，等．临床基因检测报告规范与基因检测行
业共识探讨 ［Ｊ］．中华医学遗传学杂志，２０１８，３５（１）：１８．ＤＯＩ：
１０．３７６０／ｃｍａ．ｊ．ｉｓｓｎ．１００３９４０６．２０１８．０１．００１．
ＨｕａｎｇＨ，ＳｈｅｎＹＰ，ＧｕＷＨ，ｅｔａｌ．Ｄｉｓｃｕｓｓｉｏｎｏｎｔｈｅｓｔａｎｄａｒｄｏｆｃｌｉｎｉ
ｃａｌｇｅｎｅｔｉｃｔｅｓｔｉｎｇｒｅｐｏｒｔａｎｄｔｈｅｃｏｎｓｅｎｓｕｓｏｆｇｅｎｅｔｅｓｔｉｎｇｉｎｄｕｓｔｒｙ
［Ｊ］．ＣｈｉｎＪＭｅｄＧｅｎｅｔ，２０１８，３５（１）：１８．ＤＯＩ：１０．３７６０／ｃｍａ．ｊ．
ｉｓｓｎ．１００３９４０６．２０１８．０１．００１．

［１４］《中华儿科杂志》编辑委员会．儿童遗传病遗传检测临床应用专家
共识 ［Ｊ］．中华儿科杂志，２０１９，５７（３）：１７２１７６．ＤＯＩ：１０．３７６０／
ｃｍａ．ｊ．ｉｓｓｎ．０５７８１３１０．２０１９．０３．００３．
ＴｈｅＥｄｉｔｏｒｉａｌＢｏａｒｄ，ＣｈｉｎｅｓｅＪｏｕｒｎａｌｏｆＰｅｄｉａｔｒｉｃｓ．Ｃｏｎｓｅｎｓｕｓｒｅｃｏ
ｍｍｅｎｄａｔｉｏｎｓｆｏｒｔｈｅｃｌｉｎｉｃａｌａｐｐｌｉｃａｔｉｏｎｏｆｇｅｎｅｔｉｃｔｅｓｔｉｎｇｆｏｒｃｈｉｌｄｒｅｎ′ｓ
ｇｅｎｅｔｉｃｄｉｓｅａｓｅｓ［Ｊ］．ＣｈｉｎＪＰｅｄｉａｔｒ，２０１９，５７（３）：１７２１７６．ＤＯＩ：１０．
３７６０／ｃｍａ．ｊ．ｉｓｓｎ．０５７８１３１０．２０１９．０３．００３．

［１５］安宇，陈锦云，沈臖，等．美国临床基因检测前遗传咨询之要点
［Ｊ］．中华医学遗传学杂志，２０１９，３６（１）：５４５８．ＤＯＩ：１０．３７６０／
ｃｍａ．ｊ．ｉｓｓｎ．１００３９４０６．２０１９．０１．００９．
ＡｎＹ，ＣｈｅｎＪＹ，ＳｈｅｎＪ，ｅｔａｌ．Ｐｏｉｎｔｓｔｏｃｏｎｓｉｄｅｒｆｏｒｐｒｅｔｅｓｔｉｎｇｇｅｎｅｔｉｃ
ｃｏｕｎｓｅｌｉｎｇｉｎｔｈｅＵｎｉｔｅｄＳｔａｔｅｓ［Ｊ］．ＣｈｉｎＪＭｅｄＧｅｎｅｔ，２０１９，３６（１）：
５４５８．ＤＯＩ：１０．３７６０／ｃｍａ．ｊ．ｉｓｓｎ．１００３９４０６．２０１９．０１．００９．

［１６］陈锦云，向碧霞，孙骅，等．美国临床基因检测后遗传咨询的原则
与实践 ［Ｊ］．中华医学遗传学杂志，２０１９，３６（１）：９２９８．ＤＯＩ：１０．
３７６０／ｃｍａ．ｊ．ｉｓｓｎ．１００３９４０６．２０１９．０１．０１２．
ＣｈｅｎＪＹ，ＸｉａｎｇＢＸ，ＳｕｎＨ，ｅｔａｌ．Ｐｒｉｎｃｉｐｌｅｓａｎｄｐｒａｃｔｉｃｅｓｏｆｐｏｓｔｔｅｓ
ｔｉｎｇｇｅｎｅｔｉｃｃｏｕｎｓｅｌｉｎｇｉｎｔｈｅＵｎｉｔｅｄＳｔａｔｅｓ［Ｊ］．ＣｈｉｎＪＭｅｄＧｅｎｅｔ，
２０１９，３６（１）：９２９８．ＤＯＩ：１０．３７６０／ｃｍａ．ｊ．ｉｓｓｎ．１００３９４０６．２０１９．
０１．０１２．

［１７］中国医师协会医学遗传医师分会，中华医学会儿科学分会内分泌
遗传代谢学组，中国医师协会青春期医学专业委员会临床遗传学

组，等．全基因组测序在遗传病检测中的临床应用专家共识 ［Ｊ］．
中华儿科杂志，２０１９，５７（６）：４１９４２３．ＤＯＩ：１０．３７６０／ｃｍａ．ｊ．ｉｓｓｎ．
０５７８１３１０．２０１９．０６．００４．
ＴｈｅＳｏｃｉｅｔｙｏｆＭｅｄｉｃａｌＧｅｎｅｔｉｃｉｓｔｓ，ＣｈｉｎｅｓｅＭｅｄｉｃａｌＤｏｃｔｏｒＡｓｓｏｃｉａ
ｔｉｏｎ；ｔｈｅＳｕｂｓｐｅｃｉａｌｔｙＧｒｏｕｐｏｆＥｎｄｏｃｒｉｎｄｏｇｉｃ，ＨｅｒｅｄｉｔａｒｙａｎｄＭｅｔａｂｏｌｉｃ
Ｄｉｓｅａｓｅｓ，ｔｈｅＳｏｃｉｅｔｙｏｆＰｅｄｒａｔｒｉｃｓ，ＣｈｉｎｅｓｅＭｅｄｉｃａｌＡｓｓｏｃｉａｔｉｏｎ；Ｃｌｉｎｉ
ｃａｌＧｅｎｅｔｉｃｓＧｒｏｕｐ，ＡｄｏｌｅｓｃｅｎｔＭｅｄｉｃｉｎｅＣｏｍｍｉｔｔｅｅ，ＣｈｉｎｅｓｅＭｅｄｉｃａｌ
ＤｏｃｔｏｒＡｓｓｏｃｉａｔｉｏｎ，ｅｔａｌ．Ｃｏｎｓｅｎｓｕｓｏｎｔｈｅａｐｐｌｉｃａｔｉｏｎｏｆｃｌｉｎｉｃａｌｗｈｏｌｅ
ｇｅｎｏｍｅｓｅｑｕｅｎｃｉｎｇｉｎｔｈｅｄｉａｇｎｏｓｉｓｏｆｇｅｎｅｔｉｃｄｉｓｅａｓｅｓ［Ｊ］．ＣｈｉｎＪ
Ｐｅｄｉａｔｒ，２０１９，５７（６）：４１９４２３．ＤＯＩ：１０．３７６０／ｃｍａ．ｊ．ｉｓｓｎ．０５７８
１３１０．２０１９．０６．００４．

［１８］王剑，顾卫红，黄辉，等．遗传病二代测序临床检测全流程规范化
共识探讨（１）———遗传检测前流程 ［Ｊ］．中华医学遗传学杂志，
２０２０，３７（３）：３３４３３８．ＤＯＩ：１０．３７６０／ｃｍａ．ｊ．ｉｓｓｎ．１００３９４０６．２０２０．
０３．０１９．
ＷａｎｇＪ，ＧｕＷＨ，ＨｕａｎｇＨ，ｅｔａｌ．Ａｃｏｎｓｅｎｓｕｓｏｎｔｈｅｓｔａｎｄａｒｄｉｚａｔｉｏｎｏｆ
ｔｈｅｎｅｘｔｇｅｎｅｒａｔｉｏｎｓｅｑｕｅｎｃｉｎｇｐｒｏｃｅｓｓｆｏｒｔｈｅｄｉａｇｎｏｓｉｓｏｆｇｅｎｅｔｉｃ
ｄｉｓｅａｓｅｓ（１）Ｐｒｏｃｅｄｕｒｅｓｐｒｉｏｒｔｏｇｅｎｅｔｉｃｔｅｓｔｉｎｇ［Ｊ］．ＣｈｉｎＪＭｅｄ
Ｇｅｎｅｔ，２０２０，３７（３）：３３４３３８．ＤＯＩ：１０．３７６０／ｃｍａ．ｊ．ｉｓｓｎ．１００３９４０６．
２０２０．０３．０１９．

［１９］曾秀凤，许振朋，黄辉，等．遗传病二代测序临床检测全流程规范
化共识探讨（２）———样品采集处理及检测 ［Ｊ］．中华医学遗传学
杂志，２０２０，３７（３）：３３９３４４．ＤＯＩ：１０．３７６０／ｃｍａ．ｊ．ｉｓｓｎ．１００３９４０６．
２０２０．０３．０２０．
ＺｅｎｇＸＦ，ＸｕＺＰ，ＨｕａｎｇＨ，ｅｔａｌ．Ａｃｏｎｓｅｎｓｕｓｏｎｔｈｅｓｔａｎｄａｒｄｉｚａｔｉｏｎｏｆ
ｔｈｅｎｅｘｔｇｅｎｅｒａｔｉｏｎｓｅｑｕｅｎｃｉｎｇｐｒｏｃｅｓｓｆｏｒｔｈｅｄｉａｇｎｏｓｉｓｏｆｇｅｎｅｔｉｃ
ｄｉｓｅａｓｅｓ（２）Ｓａｍｐｌｅｃｏｌｌｅｃｔｉｏｎ，ｐｒｏｃｅｓｓｉｎｇａｎｄｄｅｔｅｃｔｉｏｎ［Ｊ］．ＣｈｉｎＪ
ＭｅｄＧｅｎｅｔ，２０２０，３７（３）：３３９３４４．ＤＯＩ：１０．３７６０／ｃｍａ．ｊ．ｉｓｓｎ．１００３
９４０６．２０２０．０３．０２０．

［２０］孙隽，黄颐，王小冬，等．遗传病二代测序临床检测全流程规范化
共识探讨（３）———数据分析流程 ［Ｊ］．中华医学遗传学杂志，
２０２０，３７（３）：３４５３５１．ＤＯＩ：１０．３７６０／ｃｍａ．ｊ．ｉｓｓｎ．１００３９４０６．２０２０．
０３．０２１．
ＳｕｎＪ，ＨｕａｎｇＹ，ＷａｎｇＸＤ，ｅｔａｌ．Ａｃｏｎｓｅｎｓｕｓｏｎｔｈｅｓｔａｎｄａｒｄｉｚａｔｉｏｎｏｆ
ｔｈｅｎｅｘｔｇｅｎｅｒａｔｉｏｎｓｅｑｕｅｎｃｉｎｇｐｒｏｃｅｓｓｆｏｒｔｈｅｄｉａｇｎｏｓｉｓｏｆｇｅｎｅｔｉｃ
ｄｉｓｅａｓｅｓ（３）Ｄａｔａａｎａｌｙｓｉｓ［Ｊ］．ＣｈｉｎＪＭｅｄＧｅｎｅｔ，２０２０，３７（３）：３４５
３５１．ＤＯＩ：１０．３７６０／ｃｍａ．ｊ．ｉｓｓｎ．１００３９４０６．２０２０．０３．０２１．

［２１］黄辉，沈亦平，顾卫红，等．遗传病二代测序临床检测全流程规范
化共识探讨（４）———检测报告解读和遗传咨询 ［Ｊ］．中华医学遗

传学杂志，２０２０，３７（３）：３５２３５７．ＤＯＩ：１０．３７６０／ｃｍａ．ｊ．ｉｓｓｎ．１００３
９４０６．２０２０．０３．０２２．
ＨｕａｎｇＨ，ＳｈｅｎＹＰ，ＧｕＷＨ，ｅｔａｌ．Ａｃｏｎｓｅｎｓｕｓｏｎｔｈｅｓｔａｎｄａｒｄｉｚａｔｉｏｎ
ｏｆｔｈｅｎｅｘｔｇｅｎｅｒａｔｉｏｎｓｅｑｕｅｎｃｉｎｇｐｒｏｃｅｓｓｆｏｒｔｈｅｄｉａｇｎｏｓｉｓｏｆｇｅｎｅｔｉｃ
ｄｉｓｅａｓｅｓ（４）Ｒｅｐｏｒｔｉｎｔｅｒｐｒｅｔａｔｉｏｎａｎｄｇｅｎｅｔｉｃｃｏｕｎｓｅｌｉｎｇ［Ｊ］．ＣｈｉｎＪ
ＭｅｄＧｅｎｅｔ，２０２０，３７（３）：３５２３５７．ＤＯＩ：１０．３７６０／ｃｍａ．ｊ．ｉｓｓｎ．１００３
９４０６．２０２０．０３．０２２．

［２２］危重新生儿遗传性疾病快速全基因组测序专家共识工作组．危重
新生儿遗传性疾病快速全基因组测序专家共识［Ｊ］．中国循证儿
科杂志，２０２０，１５（５）：３２１３２４．ＤＯＩ：１０．３９６９／ｊ．ｉｓｓｎ．１６７３５５０１．
２０２０．０５．００１．
ＥｘｐｅｒｔＣｏｎｓｅｎｓｕｓＷｏｒｋｉｎｇＧｒｏｕｐｏｎＲａｐｉｄＷｈｏｌｅＧｅｎｏｍｅＳｅｑｕｅｎｃｉｎｇ
ｏｆＨｅｒｅｄｉｔａｒｙＤｉｓｅａｓｅｓｉｎＣｒｉｔｉｃａｌＮｅｏｎａｔｅｓ．ＥｘｐｅｒｔＣｏｎｓｅｎｓｕｓｏｎＲａｐｉｄ
ＷｈｏｌｅＧｅｎｏｍｅＳｅｑｕｅｎｃｉｎｇｏｆＨｅｒｅｄｉｔａｒｙＤｉｓｅａｓｅｓｉｎＣｒｉｔｉｃａｌＮｅｏｎａｔｅｓ
［Ｊ］．ＣｈｉｎＪＥｖｉｄＢａｓｅｄＰｅｄｉａｔｒ，２０２０，１５（５）：３２１３２４．ＤＯＩ：１０．
３９６９／ｊ．ｉｓｓｎ．１６７３５５０１．２０２０．０５．００１．

［２３］ＫａｎｚｉＡＭ，ＳａｎＪＥ，ＣｈｉｍｕｋａｎｇａｒａＢ，ｅｔａｌ．Ｎｅｘｔｇｅｎｅｒａｔｉｏｎｓｅｑｕｅｎｃｉｎｇ
ａｎｄｂｉｏｉｎｆｏｒｍａｔｉｃｓａｎａｌｙｓｉｓｏｆｆａｍｉｌｙｇｅｎｅｔｉｃｉｎｈｅｒｉｔａｎｃｅ［Ｊ］．Ｆｒｏｎｔ
Ｇｅｎｅｔ，２０２０，１１：５４４１６２．ＤＯＩ：１０．３３８９／ｆｇｅｎｅ．２０２０．５４４１６２．

［２４］张伟然，赵正言．新生儿疾病基因筛查研究进展［Ｊ］．中华儿科杂
志，２０２０，５８（１２）：１０３３１０３７．ＤＯＩ：１０．３７６０／ｃｍａ．ｊ．ｃｎ１１２１４０
２０２００６１４００６２０．
ＺｈａｎｇＷＲ，ＺｈａｏＺＹ．Ａｄｖａｎｃｅｓｉｎｇｅｎｅｔｉｃｓｃｒｅｅｎｉｎｇｆｏｒｎｅｏｎａｔａｌｄｉｓｅａ
ｓｅｓ［Ｊ］．ＣｈｉｎＪＰｅｄｉａｔｒ，２０２０，５８（１２）：１０３３１０３７．ＤＯＩ：１０．３７６０／
ｃｍａ．ｊ．ｃｎ１１２１４０２０２００６１４００６２０．

［２５］ＨｏｌｍＩＡ，ＡｇｒａｗａｌＰＢ，ＣｅｙｈａｎＢｉｒｓｏｙＯ，ｅｔａｌ．ＴｈｅＢａｂｙＳｅｑｐｒｏｊｅｃｔ：
ｉｍｐｌｅｍｅｎｔｉｎｇｇｅｎｏｍｉｃｓｅｑｕｅｎｃｉｎｇｉｎｎｅｗｂｏｒｎｓ［Ｊ］．ＢＭＣＰｅｄｉａｔｒ，
２０１８，１８（１）：２２５．ＤＯＩ：１０．１１８６／ｓ１２８８７０１８１２００１．

［２６］ＬｕｏＸＭ，ＳｕｎＹ，ＸｕＦ，ｅｔａｌ．Ａｐｉｌｏｔｓｔｕｄｙｏｆｅｘｐａｎｄｅｄｎｅｗｂｏｒｎｓｃｒｅｅｎｉｎｇ
ｆｏｒ５７３ｇｅｎｅｓｒｅｌａｔｅｄｔｏｓｅｖｅｒｅｉｎｈｅｒｉｔｅｄｄｉｓｏｒｄｅｒｓｉｎＣｈｉｎａ：ｒｅｓｕｌｔｓ
ｆｒｏｍ１，１２７ｎｅｗｂｏｒｎｓ［Ｊ］．ＡｎｎＴｒａｎｓｌＭｅｄ，２０２０，８（１７）：１０５８１０６７．
ＤＯＩ：１０．２１０３７／ａｔｍ２０１１４７．

［２７］ＷａｎｇＨＪ，ＬｕＹＬ，ＤｏｎｇＸＲ，ｅｔａｌ．Ｏｐｔｉｍｉｚｅｄｔｒｉｏｇｅｎｏｍｅｓｅｑｕｅｎｃｉｎｇ
（ＯＴＧＳ）ａｓａｆｉｒｓｔｔｉｅｒｇｅｎｅｔｉｃｔｅｓｔｉｎｃｒｉｔｉｃａｌｌｙｉｌｌｉｎｆａｎｔｓ：ｐｒａｃｔｉｃｅｉｎ
Ｃｈｉｎａ［Ｊ］．ＨｕｍＧｅｎｅｔ，２０２０，１３９（４）：４７３４８２．ＤＯＩ：１０．１００７／
ｓ００４３９０１９０２１０３８．

［２８］ＷａｎｇＨＪ，ＱｉａｎＹＹ，ＬｕＹＬ，ｅｔａｌ．Ｃｌｉｎｉｃａｌｕｔｉｌｉｔｙｏｆ２４ｈｒａｐｉｄｔｒｉｏｅｘｏｍｅ
ｓｅｑｕｅｎｃｉｎｇｆｏｒｃｒｉｔｉｃａｌｌｙｉｌｌｉｎｆａｎｔｓ［Ｊ］．ＮＰＪＧｅｎｏｍＭｅｄ，２０２０，５：２０
２６．ＤＯＩ：１０．１０３８／ｓ４１５２５０２００１２９０．

［２９］ＬｕｏＸＭ，ＷａｎｇＲＦ，ＦａｎＹＪ，ｅｔａｌ．Ｎｅｘｔｇｅｎｅｒａｔｉｏｎｓｅｑｕｅｎｃｉｎｇａｓａｓｅｃｏｎｄ
ｔｉｅｒｄｉａｇｎｏｓｔｉｃｔｅｓｔｆｏｒｎｅｗｂｏｒｎｓｃｒｅｅｎｉｎｇ［Ｊ］．ＪＰｅｄｉａｔｒＥｎｄｏｃｒｉｎｏｌ
Ｍｅｔａｂ，２０１８，３１（８）：９２７９３１．ＤＯＩ：１０．１５１５／ｊｐｅｍ２０１８００８８．

［３０］ＳｕｎＪＱ，ＹａｎｇＬ，ＬｕＹＬ，ｅｔａｌ．Ｓｃｒｅｅｎｉｎｇｆｏｒｐｒｉｍａｒｙｉｍｍｕｎｏｄｅｆｉｃｉｅｎｃｙ
ｄｉｓｅａｓｅｓｂｙｎｅｘｔｇｅｎｅｒａｔｉｏｎｓｅｑｕｅｎｃｉｎｇｉｎｅａｒｌｙｌｉｆｅ［Ｊ］．ＣｌｉｎＴｒａｎｓｌ
Ｉｍｍｕｎｏｌｏｇｙ，２０２０，９（５）：ｅ１１３８１１４７．ＤＯＩ：１０．１００２／ｃｔｉ２．１１３８．

［３１］ＫｅＱ，ＺｈａｏＺＹ，ＧｒｉｇｇｓＲ，ｅｔａｌ．ＮｅｗｂｏｒｎｓｃｒｅｅｎｉｎｇｆｏｒＤｕｃｈｅｎｎｅｍｕｓ
ｃｕｌａｒｄｙｓｔｒｏｐｈｙｉｎＣｈｉｎａ：ｆｏｌｌｏｗｕｐｄｉａｇｎｏｓｉｓａｎｄｓｕｂｓｅｑｕｅｎｔｔｒｅａｔｍｅｎｔ
［Ｊ］．ＷｏｒｌｄＪＰｅｄｉａｔｒ，２０１７，１３（３）：１９７２０１．ＤＯＩ：１０．１００７／ｓ１２５１９
０１７００３６３．

［３２］ＷａｎｇＱＪ，ＸｉａｎｇＪＬ，ＳｕｎＪ，ｅｔａｌ．Ｎａｔｉｏｎｗｉｄｅｐｏｐｕｌａｔｉｏｎｇｅｎｅｔｉｃｓｃｒｅｅ
ｎｉｎｇｉｍｐｒｏｖｅｓｏｕｔｃｏｍｅｓｏｆｎｅｗｂｏｒｎｓｃｒｅｅｎｉｎｇｆｏｒｈｅａｒｉｎｇｌｏｓｓｉｎＣｈｉｎａ
［Ｊ］．ＧｅｎｅｔＭｅｄ，２０１９，２１（１０）：２２３１２２３８．ＤＯＩ：１０．１０３８／ｓ４１４３６
０１９０４８１６．

［３３］陈扬，张淑芳，王婵，等．高通量测序技术在地中海贫血防控中应
用的效果评价 ［Ｊ］．中华医学遗传学杂志，２０２０，３７（６）：６４５６４９．
ＤＯＩ：１０．３７６０／ｃｍａ．ｊ．ｉｓｓｎ．１００３９４０６．２０２０．０６．０１２．
ＣｈｅｎＹ，ＺｈａｎｇＳＦ，ＷａｎｇＣ，ｅｔａｌ．Ｅｆｆｅｃｔｏｆｈｉｇｈｔｈｒｏｕｇｈｐｕｔｓｅｑｕｅｎｃｉｎｇ
ｆｏｒｔｈｅｐｒｅｖｅｎｔｉｏｎａｎｄｃｏｎｔｒｏｌｏｆｔｈａｌａｓｓｅｍｉａ［Ｊ］．ＣｈｉｎＪＭｅｄＧｅｎｅｔ，
２０２０，３７（６）：６４５６４９．ＤＯＩ：１０．３７６０／ｃｍａ．ｊ．ｉｓｓｎ．１００３９４０６．２０２０．
０６．０１２．

［３４］刘旭，杨琳，王晓川，等．基因筛查在早期识别新生儿 ＷＡＳ基因相
关疾病中的临床应用 ［Ｊ］．中华儿科杂志，２０１９，５７（６）：４２９４３３．
ＤＯＩ：１０．３７６０／ｃｍａ．ｊ．ｉｓｓｎ．０５７８１３１０．２０１９．０６．００６．
ＬｉｕＸ，ＹａｎｇＬ，ＷａｎｇＸＣ，ｅｔａｌ．Ｇｅｎｅｔｉｃｓｃｒｅｅｎｉｎｇｉｎｅａｒｌｙｄｉａｇｎｏｓｉｓｏｆ
ｎｅｏｎａｔａｌＷＡＳｇｅｎｅｒｅｌａｔｅｄｄｉｓｏｒｄｅｒｓ［Ｊ］．ＣｈｉｎＪＰｅｄｉａｔｒ，２０１９，５７
（６）：４２９４３３．ＤＯＩ：１０．３７６０／ｃｍａ．ｊ．ｉｓｓｎ．０５７８１３１０．２０１９．０６．００６．

［３５］中华人民共和国国家卫生健康委员会．新生儿疾病筛查管理办法
［ＥＢ／ＯＬ］．（２００８１２０１）［２０１８０８３０］．ｈｔｔｐ：／／ｗｗｗ．ｎｈｃ．ｇｏｖ．ｃｎ／
ｆｚｓ／ｓ３５７６／２０１８０８／ｃ５９７０ａ４７５ｅｆ０４５５ｃ８ａ３ｆｅｅｄｅ６１ｆ８２ｄａｄ．ｓｈｔｍｌ．
ＮａｔｉｏｎａｌＨｅａｌｔｈＣｏｍｍｉｓｓｉｏｎｏｆｔｈｅＰｅｏｐｌｅ′ｓＲｅｐｕｂｌｉｃｏｆＣｈｉｎａ．Ｍｅａｓｕｒｅｓ
ｆｏｒｔｈｅＡｄｍｉｎｉｓｔｒａｔｉｏｎｏｆＮｅｗｂｏｒｎＤｉｓｅａｓｅＳｃｒｅｅｎｉｎｇ［ＥＢ／ＯＬ］．（２００８１２
０１）［２０１８０８３０］．ｈｔｔｐ：／／ｗｗｗ．ｎｈｃ．ｇｏｖ．ｃｎ／ｆｚｓ／ｓ３５７６／２０１８０８／ｃ５９７０ａ
４７５ｅｆ０４５５ｃ８ａ３ｆｅｅｄｅ６１ｆ８２ｄａｄ．ｓｈｔｍｌ．

［３６］中华人民共和国国家卫生健康委员会．医疗机构临床基因扩增检验实
验室管理办法［ＥＢ／ＯＬ］．（２０１０１２０６）［２０１０１２１０］．ｈｔｔｐ：／／ｗｗｗ．ｎｈｃ．
ｇｏｖ．ｃｎ／ｃｍｓｓｅａｒｃｈ／ｘｘｇｋ／ｇｅｔＭａｎｕｓｃｒｉｐｔＸｘｇｋ．ｈｔｍ？ｉｄ＝４９９８１．

·５３·中华实用儿科临床杂志２０２３年１月第３８卷第１期　ＣｈｉｎＪＡｐｐｌＣｌｉｎＰｅｄｉａｔｒ，Ｊａｎｕａｒｙ２０２３，Ｖｏｌ．３８，Ｎｏ．１
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ＮａｔｉｏｎａｌＨｅａｌｔｈＣｏｍｍｉｓｓｉｏｎｏｆｔｈｅＰｅｏｐｌｅ′ｓＲｅｐｕｂｌｉｃｏｆＣｈｉｎａ．Ｍｅａ
ｓｕｒｅｓｆｏｒｔｈｅＡｄｍｉｎｉｓｔｒａｔｉｏｎｏｆＣｌｉｎｉｃａｌＧｅｎｅＡｍｐｌｉｆｉｃａｔｉｏｎＴｅｓｔｉｎｇＬａ
ｂｏｒａｔｏｒｉｅｓｉｎＭｅｄｉｃａｌＩｎｓｔｉｔｕｔｉｏｎｓ［ＥＢ／ＯＬ］．（２０１０１２０６）［２０１０１２
１０］．ｈｔｔｐ：／／ｗｗｗ．ｎｈｃ．ｇｏｖ．ｃｎ／ｃｍｓｓｅａｒｃｈ／ｘｘｇｋ／ｇｅｔＭａｎｕｓｃｒｉｐｔＸｘｇｋ．
ｈｔｍ？ｉｄ＝４９９８１．

［３７］ＬｕｏＸＭ，ＳｕｎＹ，ＸｕＦ，ｅｔａｌ．Ａｐｉｌｏｔｓｔｕｄｙｏｆｅｘｐａｎｄｅｄｎｅｗｂｏｒｎｓｃｒｅｅｎｉｎｇ
ｆｏｒ５７３ｇｅｎｅｓｒｅｌａｔｅｄｔｏｓｅｖｅｒｅｉｎｈｅｒｉｔｅｄｄｉｓｏｒｄｅｒｓｉｎＣｈｉｎａ：ｒｅｓｕｌｔｓ
ｆｒｏｍ１，１２７ｎｅｗｂｏｒｎｓ［Ｊ］．ＡｎｎＴｒａｎｓｌＭｅｄ，２０２０，８（１７）：１０５８．ＤＯＩ：
１０．２１０３７／ａｔｍ２０１１４７．

［３８］ＪｉａｎＭ，ＷａｎｇＸＨ，ＳｕｉＹＹ，ｅｔａｌ．Ａｐｉｌｏｔｓｔｕｄｙｏｆａｓｓｅｓｓｉｎｇｗｈｏｌｅｇｅ
ｎｏｍｅｓｅｑｕｅｎｃｉｎｇｉｎｎｅｗｂｏｒｎｓｃｒｅｅｎｉｎｇｉｎｕｎｓｅｌｅｃｔｅｄｃｈｉｌｄｒｅｎｉｎＣｈｉｎａ
［Ｊ］．ＣｌｉｎＴｒａｎｓｌＭｅｄ，２０２２，１２（６）：ｅ８４３８５５．ＤＯＩ：１０．１００２／ｃｔｍ２．８４３．

［３９］ＨａｏＣＪ，ＧｕｏＲＬ，ＨｕＸＹ，ｅｔａｌ．Ｎｅｗｂｏｒｎｓｃｒｅｅｎｉｎｇｗｉｔｈｔａｒｇｅｔｅｄｓｅ
ｑｕｅｎｃｉｎｇ：ａｍｕｌｔｉｃｅｎｔｅｒｉｎｖｅｓｔｉｇａｔｉｏｎａｎｄａｐｉｌｏｔｃｌｉｎｉｃａｌｓｔｕｄｙｉｎＣｈｉｎａ
［Ｊ］．ＪＧｅｎｅｔＧｅｎｏｍｉｃｓ，２０２２，４９（１）：１３１９．ＤＯＩ：１０．１０１６／ｊ．ｊｇｇ．
２０２１．０８．００８．

［４０］ＴｈｅＮａｔｉｏｎａｌＨｕｍａｎＧｅｎｏｍｅＲｅｓｅａｒｃｈＩｎｓｔｉｔｕｔｅ．ＣｌｉｎｉｃａｌＧｅｎｏｍｅＲｅ
ｓｏｕｒｃｅ［ＥＢ／ＯＬ］．（２０１３１１０１）［２０２２１０３０］．ｈｔｔｐｓ：／／ｃｌｉｎｉｃａｌｇｅ
ｎｏｍｅ．ｏｒｇ／ｗｏｒｋｉｎｇｇｒｏｕｐｓ／ｓｅｑｕｅｎｃｅｖａｒｉａｎｔｉｎｔｅｒｐｒｅｔａｔｉｏｎ．

［４１］国家卫健委临床检验中心新生儿疾病筛查室间质量评价委员会．
新生儿疾病筛查滤纸血片采集和递送及保存专家共识 ［Ｊ］．中华
检验医学杂志，２０１９，４２（１０）：８３６８４０．ＤＯＩ：１０．３７６０／ｃｍａ．ｊ．ｉｓｓｎ．
１００９８１５８．２０１９．１０．００５．
ＥｘｔｅｒｎａｌＱｕａｌｉｔｙＡｓｓｅｓｓｍｅｎｔＣｏｍｍｉｔｔｅｅｆｏｒＮｅｏｎａｔａｌＤｉｓｅａｓｅＳｃｒｅｅｎｉｎｇ
ｏｆＣｌｉｎｉｃａｌＬａｂｏｒａｔｏｒｙＣｅｎｔｅｒｏｆＮａｔｉｏｎａｌＨｅａｌｔｈａｎｄＨｅａｌｔｈＣｏｍｍｉｓ
ｓｉｏｎ．Ｅｘｐｅｒｔｃｏｎｓｅｎｓｕｓｏｎｃｏｌｌｅｃｔｉｏｎ，ｄｅｌｉｖｅｒｙａｎｄｐｒｅｓｅｒｖａｔｉｏｎｏｆｎｅｏ
ｎａｔａｌｄｉｓｅａｓｅｓｃｒｅｅｎｉｎｇｆｉｌｔｒａｔｉｏｎｐａｐｅｒ［Ｊ］．ＣｈｉｎＪＬａｂＭｅｄ，２０１９，４２
（１０）：８３６８４０．ＤＯＩ：１０．３７６０／ｃｍａ．ｊ．ｉｓｓｎ．１００９８１５８．２０１９．１０．００５．

［４２］ＢｏｙｃｏｔｔＫＭ，ＶａｎｓｔｏｎｅＭＲ，ＢｕｌｍａｎＤＥ，ｅｔａｌ．Ｒａｒｅｄｉｓｅａｓｅｇｅｎｅｔｉｃｓｉｎ
ｔｈｅｅｒａｏｆｎｅｘｔｇｅｎｅｒａｔｉｏｎｓｅｑｕｅｎｃｉｎｇ：ｄｉｓｃｏｖｅｒｙｔｏｔｒａｎｓｌａｔｉｏｎ［Ｊ］．Ｎａｔ

ＲｅｖＧｅｎｅｔ，２０１３，１４（１０）：６８１６９１．ＤＯＩ：１０．１０３８／ｎｒｇ３５５５．
［４３］ＢａｍｓｈａｄＭＪ，ＮｉｃｋｅｒｓｏｎＤＡ，ＣｈｏｎｇＪＸ．Ｍｅｎｄｅｌｉａｎｇｅｎｅｄｉｓｃｏｖｅｒｙ：ｆａｓｔ

ａｎｄｆｕｒｉｏｕｓｗｉｔｈｎｏｅｎｄｉｎｓｉｇｈｔ［Ｊ］．ＡｍＪＨｕｍＧｅｎｅｔ，２０１９，１０５（３）：
４４８４５５．ＤＯＩ：１０．１０１６／ｊ．ａｊｈｇ．２０１９．０７．０１１．

［４４］ＨｕｍｅＳ，ＮｅｌｓｏｎＴＮ，ＳｐｅｅｖａｋＭ，ｅｔａｌ．ＣＣＭＧｐｒａｃｔｉｃｅｇｕｉｄｅｌｉｎｅ：ｌａｂｏ
ｒａｔｏｒｙｇｕｉｄｅｌｉｎｅｓｆｏｒｎｅｘｔｇｅｎｅｒａｔｉｏｎｓｅｑｕｅｎｃｉｎｇ［Ｊ］．ＪＭｅｄＧｅｎｅｔ，
２０１９，５６（１２）：７９２８００．ＤＯＩ：１０．１１３６／ｊｍｅｄｇｅｎｅｔ２０１９１０６１５２．

［４５］ＲｅｈｄｅｒＣ，ＢｅａｎＬＪＨ，ＢｉｃｋＤ，ｅｔａｌ．Ｎｅｘｔｇｅｎｅｒａｔｉｏｎｓｅｑｕｅｎｃｉｎｇｆｏｒ
ｃｏｎｓｔｉｔｕｔｉｏｎａｌｖａｒｉａｎｔｓｉｎｔｈｅｃｌｉｎｉｃａｌｌａｂｏｒａｔｏｒｙ，２０２１ｒｅｖｉｓｉｏｎ：ａｔｅｃｈ
ｎｉｃａｌｓｔａｎｄａｒｄｏｆｔｈｅＡｍｅｒｉｃａｎＣｏｌｌｅｇｅｏｆＭｅｄｉｃａｌＧｅｎｅｔｉｃｓａｎｄＧｅ
ｎｏｍｉｃｓ（ＡＣＭＧ）［Ｊ］．ＧｅｎｅｔＭｅｄ，２０２１，２３（８）：１３９９１４１５．ＤＯＩ：
１０．１０３８／ｓ４１４３６０２１０１１３９４．

［４６］ＲｉｃｈａｒｄｓＳ，ＡｚｉｚＮ，ＢａｌｅＳ，ｅｔａｌ．Ｓｔａｎｄａｒｄｓａｎｄｇｕｉｄｅｌｉｎｅｓｆｏｒｔｈｅｉｎ
ｔｅｒｐｒｅｔａｔｉｏｎｏｆｓｅｑｕｅｎｃｅｖａｒｉａｎｔｓ：ａｊｏｉｎｔｃｏｎｓｅｎｓｕｓｒｅｃｏｍｍｅｎｄａｔｉｏｎｏｆ
ｔｈｅＡｍｅｒｉｃａｎＣｏｌｌｅｇｅｏｆＭｅｄｉｃａｌＧｅｎｅｔｉｃｓａｎｄＧｅｎｏｍｉｃｓａｎｄｔｈｅＡｓｓｏ
ｃｉａｔｉｏｎｆｏｒＭｏｌｅｃｕｌａｒＰａｔｈｏｌｏｇｙ［Ｊ］．ＧｅｎｅｔＭｅｄ，２０１５，１７（５）：４０５
４２４．ＤＯＩ：１０．１０３８／ｇｉｍ．２０１５．３０．

［４７］ＣｅｙｈａｎＢｉｒｓｏｙＯ，ＭｕｒｒｙＪＢ，ＭａｃｈｉｎｉＫ，ｅｔａｌ．ＩｎｔｅｒｐｒｅｔａｔｉｏｎｏｆＧｅｎｏｍｉｃ
ＳｅｑｕｅｎｃｉｎｇＲｅｓｕｌｔｓｉｎＨｅａｌｔｈｙａｎｄＩｌｌＮｅｗｂｏｒｎｓ：Ｒｅｓｕｌｔｓｆｒｏｍｔｈｅ
ＢａｂｙＳｅｑＰｒｏｊｅｃｔ［Ｊ］．ＡｍＪＨｕｍＧｅｎｅｔ，２０１９，１０４（１）：７６９３．ＤＯＩ：
１０．１０１６／ｊ．ａｊｈｇ．２０１８．１１．０１６．

［４８］ＣｅｙｈａｎＢｉｒｓｏｙＯ，ＭａｃｈｉｎｉＫ，ＬｅｂｏＭＳ，ｅｔａｌ．Ａｃｕｒａｔｅｄｇｅｎｅｌｉｓｔｆｏｒｒｅ
ｐｏｒｔｉｎｇｒｅｓｕｌｔｓｏｆｎｅｗｂｏｒｎｇｅｎｏｍｉｃｓｅｑｕｅｎｃｉｎｇ［Ｊ］．ＧｅｎｅｔＭｅｄ，２０１７，
１９（７）：８０９８１８．ＤＯＩ：１０．１０３８／ｇｉｍ．２０１６．１９３．

［４９］ＭｉｌｋｏＬＶ，Ｏ′ＤａｎｉｅｌＪＭ，ＤｅＣｒｉｓｔｏＤＭ，ｅｔａｌ．ＡｎＡｇｅＢａｓｅｄＦｒａｍｅｗｏｒｋ
ｆｏｒＥｖａｌｕａｔｉｎｇＧｅｎｏｍｅＳｃａｌｅＳｅｑｕｅｎｃｉｎｇＲｅｓｕｌｔｓｉｎＮｅｗｂｏｒｎＳｃｒｅｅｎｉｎｇ
［Ｊ］．ＪＰｅｄｉａｔｒ，２０１９，２０９：６８７６．ＤＯＩ：１０．１０１６／ｊ．ｊｐｅｄｓ．２０１８．１２．０２７．

（收稿日期：２０２２１１０３）
（本文编辑：李建华）

附录１　新生儿基因筛查推荐病种列表
疾病分类 疾病名称

氨基酸代谢障碍 高苯丙氨酸血症（苯丙酮尿症；四氢生物蝶呤缺乏症）ａ

酪氨酸血症ａ

精氨酰琥珀酸合成酶缺乏症（瓜氨酸血症１型）ａ

精氨酰琥珀酸裂解酶缺乏症ａ

精氨酸酶缺乏症ａ

鸟氨酸氨甲酰基转移酶缺乏症ａ

枫糖尿症ａ

有机酸代谢障碍 甲基丙二酸血症ａ

丙酸血症ａ

异戊酸血症ａ

戊二酸血症１型ａ

全羧化酶合成酶缺乏症ａ

生物素酶缺乏症

３甲基巴豆酰辅酶ａ羧化酶缺乏症ａ

β酮硫解酶缺乏症ａ

脂肪酸代谢障碍 原发性肉碱缺乏症ａ

肉碱棕榈酰基转移酶缺乏症１型ａ

肉碱棕榈酰基转移酶缺乏症２型ａ

肉碱酰基肉碱移位酶缺乏症ａ

中链酰基辅酶ａ脱氢酶缺乏症ａ

极长链酰基辅酶ａ脱氢酶缺乏症ａ

长链３羟酰基辅酶ａ脱氢酶缺乏症ａ

多种酰基辅酶ａ脱氢酶缺乏症ａ

溶酶体储积症 法布雷病

戈谢病

庞贝病

黏多糖症

尼曼匹克病

克拉伯病

溶酶体酸性脂肪酶缺乏症

其他内分泌代谢病 半乳糖症

糖原累积症

肝豆状核变性

疾病分类 疾病名称

先天性肾上腺皮质增生症ａ

先天性甲状腺功能减低症ａ

先天性高胰岛素性低血糖症

莱伦氏综合征

Ｎｏｏｎａｎ综合征
血液系统疾病 β地中海贫血ａ

先天性纯红细胞再生障碍性贫血

家族性嗜血细胞性淋巴组织细胞增生症

范可尼贫血

血友病

阵发性睡眠性血红蛋白尿

重症先天性粒细胞缺乏症

先天性中性粒细胞减少伴胰腺机能不全综合征

免疫相关疾病 重症联合免疫缺陷病

原发性慢性肉芽肿病

ＣｈｅｄｉａｋＨｉｇａｓｈｉ综合征
湿疹血小板减少伴免疫缺陷综合征

Ｘ连锁无病种球蛋白血症
Ｘ连锁高ＩｇＭ综合征
Ｘ连锁淋巴增生症

神经肌肉相关疾病 Ｘ连锁肾上腺脑白质营养不良
进行性肌营养不良

脊髓性肌萎缩症

消化系统疾病 早发炎症性肠病

心血管系统疾病 特发性肺动脉高压

五官科疾病 非综合征型耳聋ａ

泌尿系统疾病 非典型性溶血尿毒综合征

呼吸系统疾病 囊性纤维化

皮肤 遗传性大疱性表皮松懈症

先天性角化不良

骨骼 低磷性佝偻病

成骨不全

低碱性磷酸酶血症

　　注：ａ标记病种为目前常规生化筛查病种
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