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孕期耳聋基因筛查专家共识
《孕期耳聋基因筛查专家共识》专家组 河北省卫生健康委员会 中国医疗保健国际交流促进会耳内科学分会

解放军总医院耳鼻咽喉头颈外科医学部 国家耳鼻咽喉疾病临床医学中心

【摘要】耳聋是最常见的出生缺陷之一，新生儿期的发病率约为1‰-3‰，学龄期儿童耳聋的发病率增加至

3‰-4‰。耳聋的病因主要包括遗传因素和环境因素，约60%以上与遗传因素有关，我国最常见的耳聋基因包括

GJB2、SLC26A4、MT-RNR1和GJB3等，人群常见耳聋基因变异携带率为5%-6%。根据经典的孟德尔遗传规律，新

生儿携带的耳聋基因是由父母的遗传所致。因此，将耳聋预防关口前移，在孕期进行常见耳聋基因筛查，是减少耳

聋出生缺陷，保障出生人口质量和人民福祉的重要举措。为规范和推广孕期耳聋基因筛查的临床实践，《孕期耳聋

基因筛查专家共识》专家组与河北省卫生健康委员会、中国医疗保健国际交流促进会耳内科学分会以及我国遗传

学、检验医学、产科、产前诊断、耳科、生殖医学、儿科及医学伦理等相关领域专家，经过多次认真讨论，跨学科共同

制定了《孕期耳聋基因筛查专家共识》。共识包括孕期耳聋基因筛查实践的筛查总则、筛查人群、筛查内容、筛查流

程（检测前咨询及知情同意、检测信息采集、标本采集及运转、实验室检测、检测报告的出具发放、结果解读及遗传

咨询、妊娠结局随访、标本与资料信息的保存）以及筛查的局限性等关键问题。这一共识将使更多相关的临床工作

者和研究人员受益，供临床及实验室应用参考。
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【Abstract】Hearing loss, one of the most common birth defects, affects approximately one to three in every 1,000

newborns, and three to four in every 1,000 school-aged children. Although hearing loss can be genetic, environmental or

a combination of both, genetics accounts for about 60% of the cases. The most common deafness-associated genes in

China include the GJB2, SLC26A4, MT-RNR1 and GJB3 genes, with a total carrier frequency of 5%-6% in the popula‐

tion. According to the law of Mendelian Genetics, newborns inherit genes from their parents. Therefore, moving the gate

of deafness prevention forward and screening common deafness-associated genes during pregnancy is an important mea‐

sure to reduce deafness at birth and ensure the quality of newborn population and well-being of the population. In order

to standardize and promote the clinical practice of genetic screening for deafness during pregnancy, the Expert Consen‐

sus was jointly developed by the Expert Group for the Expert Consensus on Genetic Screening for Hearing Loss during

Pregnancy, Health Commission of Hebei Province, Branch of Audiology and Vestibular Medicine in China International

Exchange and Promotive Association for Medical and Health Care, in cooperation with experts in genetics, laboratory

medicine, obstetrics, prenatal diagnosis, otology, reproductive medicine, pediatrics and medical ethics in China. This ex‐

pert consensus addresses the general principles of screening, target population, screening process and limitations, which

are important for proper clinical and laboratory practices.
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耳聋是最常见的出生缺陷之一，新生儿期的发
病率约为1‰-3‰，学龄期儿童耳聋的发病率增加
至3‰-4‰[1-3]。耳聋的病因主要包括遗传因素和
环境因素，约60％的耳聋患者是由遗传因素导致
的[4，5]，其中GJB2、SLC26A4、MT-RNR1和GJB3是常
见耳聋基因，在中国新生儿人群中携带率高达5%-
6% [6-9]。自 2007年新生儿听力与基因联合筛查理
念的提出与实践以来[10]，目前已在北京、天津、山东
等全国多地开展实践[11-14]，耳聋基因筛查在儿童聋
病的早期发现与早期干预方面取得了显著的成绩，
为耳聋精准防控提供了重要的理论和实践依
据[15-20]。根据经典的孟德尔遗传规律，新生儿携带
的耳聋基因是由父母的遗传所致[21]。因此，将耳聋
预防关口前移，在孕期进行常见耳聋基因筛查[22]，
结合遗传咨询和产前诊断，是减少耳聋出生缺陷，
保障出生人口质量和人民福祉的重要举措。然而，
国内外尚无针对孕期耳聋基因筛查的实践流程、筛
查咨询、报告出具、结果解读及随访管理的规范或
共识。因此，有必要制定孕期耳聋基因筛查的专家
共识，以指导孕期耳聋基因筛查的临床实践。2019
年 8 月河北省卫生健康委员会基于《“健康中国
2030”规划纲要》组织成立孕妇耳聋基因筛查专家
组，研讨河北省孕妇耳聋基因筛查的必要性及可行
性。《孕期耳聋基因筛查专家共识》专家组与河北省
卫生健康委员会、中国医疗保健国际交流促进会耳
内科学分会以及遗传学、检验医学、产科、产前诊
断、耳科、生殖医学、儿科及医学伦理等相关领域专
家，就孕期耳聋基因筛查的临床实践经过多次磋商
讨论，形成以下专家共识。共识包括孕期耳聋基因
筛查实践的筛查总则、筛查人群、筛查内容、筛查流
程（检测前咨询及知情同意、检测信息采集、标本采
集及运转、实验室检测、检测报告的出具发放、结果
解读及遗传咨询、妊娠结局随访、标本与资料信息
的保存）以及筛查的局限性等关键问题，旨在为相
关的临床工作者和研究人员提供参考。

1 筛查总则

筛查实践贯彻知情同意和自愿选择原则，孕妇
在充分知情的前提下自愿接受筛查。项目实施过
程中严格遵守《中华人民共和国母婴保健法》及其
实施办法、《医疗机构临床基因扩增检验实验室管
理办法》和《医疗机构临床实验室管理办法》等有关
规定，加强质量控制、追踪随访和数据安全管理，规
范项目流程，提高服务质量和服务水平。筛查全程
充分考虑我国国情、伦理、法律和社会意义，尊重孕

妇知情权和选择权，提供基因检测技术可用性和可
得性的信息，并贯彻遗传咨询的非指令性原则和数
据隐私保护原则。通过筛查，可了解孕妇常见耳聋
基因变异携带情况，必要时对其配偶进行相关耳聋
基因检测，结合遗传咨询和产前诊断等技术，评估
胎儿罹患耳聋的风险，推进早发现、早诊断、早干预
的全程服务。

2 筛查人群

孕妇在充分知情的前提下自愿接受耳聋基因
筛查，孕期全程都可进行孕妇耳聋基因筛查，但为
确保后续进一步诊断及干预时间充足，建议孕妇在
7周至15+6周进行筛查。如孕妇、配偶及其直系亲
属为耳聋患者，建议进行耳聋基因诊断，明确致聋
基因，必要时实施产前诊断。如再次妊娠，可考虑
胚胎植入前遗传学诊断的实施。

3 筛查内容

耳聋基因筛查位点应选择致病性明确的，并且
获得国家药品监督管理局（NMPA）耳聋基因筛查
试剂盒中包含的变异位点，优先选择基于大规模人
群筛查明确的耳聋基因的高发致病变异基因位点
和种类，建议至少筛选孕妇基因组DNA中4个基因
的20个变异位点（GJB2：c.35delG、c.176_191del16、
c.235delC、c.299_300delAT；GJB3：c.538C>T、c.547G
>A；SLC26A4：c. 281C>T、c. 589G>A、c. 919-2A>G、
c.1174A>T、c.1226G>A、c.1229C>T、c.1707+5G>A、
c. 1975G>C、c. 2027T>A、c. 2162C>T、c. 2168A>G；
MT-RNR1：m.1095T>C、m.1555A>G、m.1494C>T）进
行检测。此外，孕期耳聋基因筛查采用的检测技
术，应具有快速、准确、高通量、低成本及符合国家
标准和规范的特点。

4 筛查流程

建册医院对孕妇进行宣传讲解耳聋基因筛查
意义，对符合条件的孕妇让其充分知情同意，自愿
选择耳聋基因检测，在签署知情同意书与送检单
后，进行受检者信息登记，使用EDTV抗凝管采集
孕妇外周静脉血2ml或使用采血卡采集指尖末端
循环血3个以上血斑，由实验室检测并出具报告。
具体筛查流程主要包括以下步骤：第一步检测前咨
询及知情同意；第二步检测信息采集；第三步样本
采集及转运；第四步实验室检测；第五步检测报告
的出具发放；第六步结果解读及遗传学咨询与指
导；第七步追踪妊娠结局和新生儿听力及耳聋基因
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检测情况，并进行随访；第八步样本与资料信息的
保存（见图1）。
4.1 检测前咨询及知情同意

医师向孕妇本人及其家属详细介绍筛查的范
围（涵盖的耳聋基因和变异位点）、目的、意义、准确
率、局限性、风险以及其它筛查与诊断方案，在充分
告知、知情同意、自愿选择的前提下，孕妇本人或其
家属签署孕期耳聋基因筛查知情同意书并填写相
关检测申请单。孕期耳聋基因筛查知情同意书应
包括如下内容：（1）告知孕期耳聋基因筛查的目标基
因及变异位点，对于拒绝接受耳聋基因筛查的孕妇，
应告知可能存在的风险，并建议分娩后进行新生儿
听力与耳聋基因联合筛查。（2）告知本次筛查仅针对
中国人。人群常见的4个遗传性耳聋基因高频变异
位点，其余基因不在项目筛查范围内。（3）告知该项
检测非产前诊断。4个常见耳聋基因高频变异位点
检测仅是筛查手段，检测结果若为阴性，应解读为检
测范围内未发现耳聋基因变异，不可判读为无生育
遗传性听力损失患儿的风险，受检者检测结果若为
阳性则须进行遗传咨询和进一步诊断。项目定点
筛查机构承担采血服务时，须指导孕妇填写知情同
意书，知情同意书一式三份，一份孕妇留存，一份筛
查机构留存，一份随标本运转至检测机构。

图1 孕期耳聋基因筛查项目流程图
Fig.1 Flowchart of genetic screening for hearing loss during
pregnancy

4.2 检测信息采集

医师应详细询问孕妇的基本情况、家族病史、疾

病史、孕产史、本次妊娠情况以及耳聋家族史等，如
实、准确、详细填写孕期耳聋基因筛查检测申请单。
检测申请单应编制一式三份，一份交由孕妇留存，一
份筛查机构留存，一份随标本运转至检测机构。
4.3 标本采集及运转

全程严格按照规范化的流程处理标本：（1）编
号：采血机构应当对采血卡或采血管进行唯一编
号，且该编号应与孕期耳聋基因筛查的知情同意
书、检测申请单和检测报告单编号一致。（2）采集：
标本采集全程严格按照无菌操作要求及标本采集
规范和操作流程，采集孕妇外周静脉血2毫升或指
尖末梢循环血（中指或无名指）至少3个血斑。（3）
保存和运转：1.外周静脉血采用常规乙二胺四乙酸
（EDTA）抗凝采血管采集全血标本。指尖末梢循环
血采用常规采血卡采集血斑标本，每张采血卡完全
晾干后单独密封保存于生物安全袋内。以上标本
在常温状态下暂时保存及运转，3天内转运至实验
室进行检测。采集好的标本应与孕期耳聋基因筛
查的知情同意书、检测申请单等资料同时运转。运
转全程符合生物安全和环境要求。
4.4 实验室检测

标本的实验室检测主要由基因检测机构负责
完成。开展孕妇耳聋基因筛查的实验室检测机构
应当具备临床基因扩增检验实验室资质，通过国家
和省卫健委临床检验中心组织的室间质量评价，严
格遵守《医疗机构临床基因扩增检验实验室管理办
法》以及《医疗机构临床实验室管理办法》等相关规
定。具体要求如下：检测机构须具备开展耳聋基因
检测所需仪器设备、技术人员、实验室资质，建立完
善的质量和安全管理体系，开展室内质量控制，定
期参加室间质量评价，具备标本转运物流网络，出
具检测报告并对检测结果负责，并按规定保存检测
标本及相关资料等。检测机构须接受国家和省卫
生健康委监督检查，且不可直接面向孕妇开展耳聋
基因检测服务。
4.5 检测报告的出具发放

检测实验室自接收到标本10个工作日内出具
检测报告；如检测失败须重新采集标本，应在10个
工作日内通知采血单位。检测报告由检测机构出
具并报送至项目定点产前诊断机构，项目定点产前

诊断机构对报告进行审核并分类管理。阴性报告
发放至项目定点筛查机构，孕妇可在筛查机构领取
纸质报告，也可通过项目微信公众号查询电子报
告。阳性报告由项目定点筛查机构通知孕妇转诊
至项目定点产前诊断机构领取报告，并进行遗传咨
询和进一步诊断。耳聋基因产前诊断报告须由副
高以上职称并具备产前诊断资质的临床医师审核
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出具。耳聋基因产前诊断须严格遵守规范化的流
程，并有严格的质量控制作为保障，确保诊断结果
的准确性和可靠性。孕期耳聋基因筛查的检测报
告应包括如下内容:（1）送检单位和送检医师信息。
（2）孕妇的基本情况，包括姓名、年龄、孕周、耳聋家
族史等。（3）标本信息，包括标本类型、标本编号、标
本状态和采血日期等。（4）检测项目和检测方法。
（5）耳聋基因检测范围内相对应的检测结果。（6）耳
聋基因检测结果描述和建议。（7）基因检测单位、检
测时间、检测人员及报告审核人员签名。
4.6 结果解读及遗传咨询

项目定点机构依据耳聋基因检测报告，结合临
床表型和家族遗传史等情况，提供风险评估和遗传
咨询指导。孕妇耳聋基因筛查结果为阴性，应解读
为检测范围内未发现4个常见耳聋基因高频变异
位点，不可评估为胎儿无遗传性听力损失风险。孕
妇耳聋基因筛查结果为阳性，筛查机构应及时通知
其到产前诊断机构进行遗传咨询与产前诊断。根
据不同基因变异类型评估胎儿罹患耳聋的种类、程
度及罹患风险，并告知新生儿分娩后的干预措施及
效果。（1）孕妇耳聋基因检测结果为GJB2基因变异
或SLC26A4基因变异，则子代有50%几率携带此
变异：建议配偶进行GJB2或SLC26A4基因全序列
检测，以明确配偶是否携带相同基因的变异。涉及
的遗传咨询有如下几种情况：若夫妇双方检出相同
基因致病变异，子代再发风险约25%，建议对胎儿
进行致病基因的产前诊断；若夫妇双方未检测出相
同基因致病变异，则评估胎儿由此基因致聋的风险
较低，并不排除其他致聋因素。（2）孕妇耳聋基因检
测结果为GJB3变异：大部分携带此基因变异的个
体听力表现为正常，个别表现为迟发型渐进性高频
听力下降，建议携带此基因变异的孕妇进行听力学
评估和遗传咨询指导，新生儿分娩后进行听力与耳
聋基因联合筛查，并做好追踪随访。（3）孕妇耳聋基
因检测结果为线粒体基因变异：线粒体基因变异是
药物敏感致聋变异，主要与氨基糖甙类抗生素的使
用有关，无氨基糖甙类抗生素接触史的个体一般听
力正常。该基因遵循母系遗传方式，胎儿应为线粒
体基因变异携带者，母系家族成员同为线粒体基因
变异携带者，均应慎用氨基糖甙类抗生素。新生儿
出生后应进行听力与耳聋基因联合筛查，避免使用
氨基糖甙类抗生素，杜绝耳聋的出现，并做好追踪
随访工作。

此外，携带相同耳聋基因致病变异的夫妇计划
再生育时，应进行遗传咨询和风险评估，在充分知
情同意基础上，产前诊断机构可为高风险夫妇提供
耳聋基因胚胎植入前遗传学诊断、产前诊断、遗传

咨询以及分娩后的新生儿听力及基因联合筛查，并
对高风险夫妇妊娠结局进行追踪和干预指导。
4.7 妊娠结局随访

（1）项目定点筛查机构和产前诊断机构负责对
孕妇的妊娠结局进行追踪随访，重点加强对基因筛
查结果阳性孕妇的妊娠结局随访。有关新生儿的
随访应至少随访至分娩后12周，有条件的可随访
至分娩后1年。（2）新生儿分娩后建议进行听力与
耳聋基因联合筛查，并进行追踪随访。（3）随访内容
应包括妊娠结局具体情况、新生儿听力筛查结果及
新生儿耳聋基因筛查结果等。（4）随访信息准确、及
时、全面记录及存档。
4.8 标本与资料信息的保存

孕期耳聋基因筛查的定点筛查机构负责保存
知情同意书和检测申请单第二联，孕期耳聋基因筛
查的定点产前诊断机构负责保存筛查结果阳性孕
妇的遗传咨询、耳聋基因全序列检测与产前诊断材
料，检测实验室负责保存孕期耳聋基因筛查检测申
请单第一联、实验室检测核心数据和剩余标本，建
立较永久的数据库和标本库。孕期耳聋基因筛查
的相关标本、信息和资料的保存期限应不少于3年。

5 局限性

耳聋基因筛查既具有必要性也具有一定的局
限性。筛查并非诊断，筛查的目的是发现问题，并
进行进一步的明确诊断和给予靶向性的干预指
导。本项目所选择的耳聋基因筛查位点为我国人
群中遗传性耳聋致病基因的常见热点变异，具有
前期已完成的我国355万新生儿人群的常见热点
变异频谱的数据支撑，符合高发常见的特点，并非
涵盖了遗传性耳聋的全部致病变异，因此筛查结
果阴性可解读为在本筛查范围内未发现相关致聋
基因的变异[23]。

6 总 结

孕期耳聋基因筛查是聋病防治关口前移的关
键措施，也是预防和减少耳聋出生缺陷，保障出生人
口质量和人民福祉的重要举措，值得保健机构、卫生
系统以及家庭的高度重视。本共识旨在规范孕期耳

聋基因筛查实践全过程的多环节。希望本共识的发
布能够更好地指导我国孕期耳聋基因筛查和管理相
关的临床实践，做到聋病的早发现、早预防、早干预，
进一步推动我国聋病防控的普及和发展。
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