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附件 2-1 

 地中海贫血防控工作流程图 
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附件 2-2 

  其他致死致残性单基因病产前诊断工作 

流程图及病种目录 

 

广东省出生缺陷防控项目产前诊断补助单基因病种目录 

序号 病种 发病率  序号 病种 发病率 

1 21-羟化酶缺乏症 1/10000  7 高苯丙氨酸血症 1/10397 

2 血友病 2.73/100000  8 甲基丙二酸血症 1/28000 

3 非综合征性耳聋 8/10000  9 视网膜色素变性 1/3784 

4 白化病 1/18000  10 
Duchenne/Becker 型

肌营养不良 
1/3853 

5 脊髓性肌萎缩症 1/6000  11 瓜氨酸血症 1/9200 

6 原发性肉碱缺乏症 3.1/10 万  12 视网膜母细胞瘤 1/15000 

 

备注：病种选取标准：依据国家卫健委发布的《罕见病诊疗指南（2018 年

版）》,选取其中中国人群患病率或发病率较高、基因诊断位点明确且可以进行产前

诊断的疾病。
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附件 2-3 

唐氏综合征及其他严重致死致残性染色体异常
防控工作流程图 
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附件 2-4  

严重致死致残性结构畸形防控工作流程图 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

孕早期 (11-13”周)超声检查含NT或
II级产前超声检查(孕18-24周)

胎儿未见异常 胎儿结构异常

继续妊娠 Ⅲ级产前超声检查

胎儿心脏结构畸形严重致死性畸形 其他结构畸形

胎儿超声心动图检查

产前咨询及介入性产前诊断

预后良好的结构畸形
继续妊娠

预后不良的结构畸形
知情同意后产前干预

严重致死性畸形
知情同意后产前干预

出生后干预治疗
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附件 2-5  

新生儿遗传代谢性疾病筛查工作流程图 
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附件 2-6  

新生儿听力筛查工作流程图 
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附件 2-7  

新生儿视网膜病变诊查工作流程图 

 

早产儿

家长阅读宣教资料签署知情同意书

同意筛查 不同意筛查

出生4~6周或矫正胎龄31~32周筛查

筛查结果异常 筛查结果正常 定期追踪随访

复筛

阈值病变或Ⅰ型阈值前病变

复查

无异常或满足终止检查的条件异常

治疗

是

否
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附件 2-8 

新生儿先天性心脏病筛查工作流程图 

新生儿登记

先心病筛查

双指标法
（经皮脉搏血氧饱和度测定和心脏听诊）

筛查阳性 筛查阴性

未及时就诊

筛查机构
随访

仍未就诊

备案

心脏彩超诊断

确诊先心病 未发现先心病

纳入基本公共卫生7
岁以下儿童健康管理

从新生儿出生后6-72小时
到出院前

转诊至治疗机构

治疗 暂无手术指征

随访

1周内

筛查机构

诊断机构

治疗机构
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