


附件
全国新生儿遗传代谢病串联质谱
筛查现状调查表

调查须知

1.本次调查由国家卫生健康委员会妇幼健康司组织，全国妇幼卫生监测办公室具体实施。调查旨在了解全国新生儿遗传代谢病串联质谱筛查开展现状，以及串联质谱筛查开展后我国遗传代谢病发生率、诊断、治疗、随访等方面基本情况，为政府决策提供科学依据。
2.省（区、市）卫生计生行政部门负责本地区调查工作的组织实施。
3.调查表共2张，请认真填写，不要漏项。表1《省级新生儿遗传代谢病串联质谱筛查情况调查表》由省（区、市）卫生计生行政部门填写。表2《新生儿遗传代谢病串联质谱筛查情况机构调查表》由本省（区、市）所有新生儿疾病筛查中心（以下简称“新筛中心”）填写。
4.本次调查工作将开展多级数据质量控制工作，国家级和省级相关人员将通过多种途径和多种方法对数据进行核实和质量检查，确保最终数据能真实反映我国新生儿遗传代谢病串联质谱筛查的实际情况。


表1 省级新生儿遗传代谢病串联质谱筛查情况调查表
（省级卫生计生行政部门填写)
填报单位（公章）                                                            
填报人                            工作电话                                  
手机                               电子邮箱                                 
1. 本省卫生计生行政部门是否出台与新生儿遗传代谢病串联质谱筛查有关文件
□否   □是，文件名称：                          ，出台时间：         年
2. 目前本省已开展新生儿遗传代谢病串联质谱筛查新筛中心共           家
3. 本省是否对已开展新生儿遗传代谢病串联质谱筛查新筛中心进行管理
□否   □是，管理方式（可多选）：□审批  □备案  □其他，请说明          
4. 本省是否有专门机构负责本省新生儿遗传代谢病串联质谱筛查质控
□否   □是，机构名称                                                   
5. 本省是否建立新生儿遗传代谢病串联质谱筛查信息系统
□否   □是，开始使用年份        年
6. 本省是否有专门机构负责本省新生儿遗传代谢病串联质谱筛查信息管理
□否   □是，机构名称                                                   
7. 本省是否对从事新生儿遗传代谢病串联质谱筛查相关人员制定准入条件
筛查实验室人员：□否     □是，请说明：                                 
诊断、治疗人员：□否     □是，请说明：                                 
8. 本省是否制定新生儿遗传代谢病串联质谱筛查收费参考标准
□否   □是，请说明收费        元/人  
9. 本省是否出台新生儿遗传代谢病串联质谱筛查确诊疾病治疗费用补助政策或措施	
筛查：□否    □是，请附文件:                                            
诊治：□否    □是，请附文件:                                             
10. 目前本省新生儿遗传代谢病串联质谱筛查工作存在的问题以及建议：             
                                                                         
填报时间：□□□□年□□月□□日
表2  新生儿遗传代谢病串联质谱筛查情况机构调查表
（新筛中心填写)
填报单位（公章）                                                            
填报人                             工作电话                                 
手机                              电子邮箱                                  

1. 本新筛中心是否开展新生儿遗传代谢病串联质谱筛查
□否（请填写第2题后结束调查）   □是，开始时间：        年（跳至第3题）
2. 如果未开展新生儿遗传代谢病串联质谱筛查，是否已有开展计划
□否    □是，计划开展时间：           年（结束本次调查）
3. 本新筛中心从事新生儿遗传代谢病串联质谱筛查实验室技术人员         人，其中：
    主任医师      人，副主任医师      人，主治医师       人，医师        人
    主任技师      人，副主任技师      人，主管技师       人，其他        人
4. 本新筛中心从事新生儿遗传代谢病串联质谱筛查诊治人员         人，其中：
    主任医师      人，副主任医师      人，主治医师       人，医师        人        
5. 本新筛中心从事新生儿遗传代谢病串联质谱筛查、诊治人员获得相关知识或技能的渠道（可多选）
□进修   □培训班   □书籍   □文献   □网络   □其他：请说明                                                                                                                                                                                                    
6. 本新筛中心新生儿遗传代谢病串联质谱筛查目前使用的串联质谱仪        台
	内容
	串联质谱仪1
	串联质谱仪2
	串联质谱仪3

	串联质谱仪
	名称
	
	
	

	
	型号
	
	
	

	
	CFDA注册证（有、无）
	
	
	

	试剂
	试剂盒或自配试剂
	
	
	

	
	衍生化或非衍生化
	
	
	

	
	CFDA注册证（有、无）
	
	
	


说明：如有第4台串联质谱仪请自行添加。
7. 本新筛中心新生儿遗传代谢病串联质谱筛查病种       种
8. 本新筛中心新生儿遗传代谢病串联质谱筛查收费标准          元/例
9. 本新筛中心开展新生儿遗传代谢病串联质谱筛查标本检测地点（可多选）
  	□本新筛中心   □外送，检测机构名称                                     
10. 本新筛中心是否提供新生儿遗传代谢病基因检测服务
□否     
□是，请填写检测地点：□本新筛中心     □外送，检测机构名称             
11. 本新筛中心是否开展新生儿遗传代谢病串联质谱筛查疾病确诊工作
□否 （跳至13题）   
□是，已有检测技术（可多选）：□尿气相质谱    □ HPLC   □基因检测   □酶
12. 本新筛中心如已开展新生儿遗传代谢病串联质谱筛查疾病确诊工作，请列出疾病名称
（1）病名:                            （2）病名:                           
（3）病名:                            （4）病名:                           
（5）病名:                            （6）病名:                           
（7）病名:                            （8）病名:                           
如不够请自行添加
13. 本新筛中心是否已能对新生儿遗传代谢病串联质谱筛查疾病进行治疗
□否    □是，请写出目前已能治疗疾病名称
（1）病名:                            （2）病名:                           
（3）病名:                            （4）病名:                           
（5）病名:                            （6）病名:                           
（7）病名:                            （8）病名:                           
如行数不够请自行添加
14. 2016、2017年本新筛中心新生儿遗传代谢病串联质谱筛查累计数统计
	统计指标
	合计（例）

	筛查数
	

	初筛阳性数
	

	初筛阳性召回数
	[bookmark: _GoBack]


说明：（1）筛查数：2016-2017年（自然年度）串联质谱筛查人数汇总。
（2）初筛阳性数：检测结果大于切割值者。
15. 本新筛中心初筛阳性未召回主要原因有哪些，可在下列内容√（可多选）
□家长不理解，不配合    □路途遥远    □电话号码错误    □电话无人接听    □家庭地址查无此人      □其他，请说明                                     
16. 本新筛中心在收到血片后5个工作日内出具检测报告的比例是          %
17. 本新筛中心是否参加国家卫健委临检中心新生儿遗传代谢病串联质谱筛查室间质评
□否     □是，2017年为     次，合格     次
18. 本新筛中心是否建立新生儿遗传代谢病串联质谱筛查信息系统
□否     □是：开始时间：       年 
该信息系统有何功能（可多选）：
□实验室数据管理     □筛查数据管理     □个案登记     □治疗随访管理    □数据统计分析         □其他，请说明                                                  
19. 本新筛中心在开展新生儿遗传代谢病串联质谱筛查、阳性病例确诊和治疗中还有哪些问题，
□缺乏获得系统知识和技能渠道
□缺乏诊疗人员、□缺乏实验技术人员
□缺乏诊治经验、□缺乏治疗所需药品
□缺乏治疗所需特殊食品
□患儿失访
□治疗费用高昂，患儿放弃治疗
其他，请详细说明                                                           
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20. 2016、2017年本新筛中心新生儿遗传代谢病串联质谱筛查病种以及两年累计筛查确诊患儿相关情况统计（1）
	新生儿遗传代谢病串联质谱筛查病种
	已开展（√）未筛查（X）
	确诊患儿情况

	
	
	确诊（2）
	治疗地点
	治疗依从性（4）
	死亡
（例）

	
	
	确诊
总例数
	确诊方法（3）
	病例来源
	本新筛中心
（例）
	其他医疗机构
（例）
	不详
（例）
	完全
依从
（例）
	部分
依从
（例）
	完全不依从
（例）
	

	
	
	
	生化
（例）
	基因
（例）
	生化+基因
（例）
	本新筛中心
	其他新筛中心转入
	
	
	
	
	
	
	

	高苯丙氨酸血症（苯丙氨酸羟化酶缺乏症）
	　
	　
	　
	　
	　
	
	
	　
	　
	　
	　
	　
	　
	　

	高苯丙氨酸血症（四氢生物蝶呤合成酶缺乏症）
	　
	　
	　
	　
	　
	
	
	　
	　
	　
	　
	　
	　
	　

	高苯丙氨酸血症（二氢蝶啶还原酶缺乏症）
	　
	　
	　
	　
	　
	
	
	　
	　
	　
	　
	　
	　
	　

	高苯丙氨酸血症鸟苷三磷酸环水解酶缺乏症）
	　
	　
	　
	　
	　
	
	
	　
	　
	　
	　
	　
	　
	　

	酪氨酸血症Ⅰ型（延胡索酰乙酰乙酸水解酶缺乏症）
	　
	　
	　
	　
	　
	
	
	　
	　
	　
	　
	　
	　
	　

	酪氨酸血症Ⅱ型（酪氨酸转氨酶缺乏症）
	　
	　
	　
	　
	　
	
	
	　
	　
	　
	　
	　
	　
	　

	酪氨酸病III型（4-羟基苯丙酮酸二氧化酶缺乏症）
	　
	　
	　
	　
	　
	
	
	　
	　
	　
	　
	　
	　
	　

	枫糖尿症（支链ɑ-酮酸脱氢酶缺乏症）
	　
	　
	　
	　
	　
	
	
	　
	　
	　
	　
	　
	　
	　

	同型半胱氨酸血症1型（胱硫醚β合成酶缺乏症）
	　
	　
	　
	　
	　
	
	
	　
	　
	　
	　
	　
	　
	　

	氨甲酰磷酸合成酶缺乏症
	　
	　
	　
	　
	　
	
	
	　
	　
	　
	　
	　
	　
	　

	鸟氨酸氨甲酰转移酶缺乏症
	　
	　
	　
	　
	　
	
	
	　
	　
	　
	　
	　
	　
	　

	瓜氨酸血症Ⅰ型（精氨酸琥珀酸合成酶缺乏症）
	　
	　
	　
	　
	　
	
	
	　
	　
	　
	　
	　
	　
	　

	瓜氨酸血症Ⅱ型（希特林蛋白缺乏症）
	　
	　
	　
	　
	　
	
	
	　
	　
	　
	　
	　
	　
	　

	精氨酸琥珀酸血症（精氨酸琥珀酸裂解酶缺乏症）
	　
	　
	　
	　
	　
	
	
	　
	　
	　
	　
	　
	　
	　

	精氨酸血症（精氨酸酶缺乏症）
	　
	　
	　
	　
	　
	
	
	　
	　
	　
	　
	　
	　
	　

	高鸟氨酸血症（鸟氨酸氨基转移酶缺乏症）
	　
	　
	　
	　
	　
	
	
	　
	　
	　
	　
	　
	　
	　

	高鸟氨酸-高血氨-高同型瓜氨酸尿症
	　
	　
	　
	　
	　
	
	
	　
	　
	　
	　
	　
	　
	　

	高蛋氨酸血症（甲硫氨酸腺苷三磷酸钴胺素腺苷转移酶缺乏症）
	　
	　
	　
	　
	　
	
	
	　
	　
	　
	　
	　
	　
	　

	高脯氨酸血症 
	　
	　
	　
	　
	　
	
	
	　
	　
	　
	　
	　
	　
	　

	非酮性高甘氨酸血症（甘氨酸脱羧酶缺乏症）
	　
	　
	　
	　
	　
	
	
	　
	　
	　
	　
	　
	　
	　

	甲基丙二酸血症MUT型（甲基丙二酰辅酶A变位酶缺乏症）
	　
	　
	　
	　
	　
	
	
	　
	　
	　
	　
	　
	　
	　

	甲基丙二酸血症CblA型
	　
	　
	　
	　
	　
	
	
	　
	　
	　
	　
	　
	　
	　

	甲基丙二酸血症CblB型
	　
	　
	　
	　
	　
	
	
	　
	　
	　
	　
	　
	　
	　

	甲基丙二酸血症cblC型（甲基丙二酸血症合并同型半胱氨酸血症cblC型）
	　
	　
	　
	　
	　
	
	
	　
	　
	　
	　
	　
	　
	　

	丙酸血症
	　
	　
	　
	　
	　
	
	
	　
	　
	　
	　
	　
	　
	　

	异戊酸血症（异戊酰辅酶A脱氢酶缺乏症）
	　
	　
	　
	　
	　
	
	
	　
	　
	　
	　
	　
	　
	　

	戊二酸血症 I型（戊二酰辅酶A脱氢酶缺乏症）
	　
	　
	　
	　
	　
	
	
	　
	　
	　
	　
	　
	　
	　

	全羧化酶合成酶缺乏症
	　
	　
	　
	　
	　
	
	
	　
	　
	　
	　
	　
	　
	　

	生物素酶缺乏症
	　
	　
	　
	　
	　
	
	
	　
	　
	　
	　
	　
	　
	　

	3-甲基巴豆酰辅酶A羧化酶缺乏症
	　
	　
	　
	　
	　
	
	
	　
	　
	　
	　
	　
	　
	　

	3-羟-3-甲基戊二酸尿症（3-羟-3-甲基戊二酰辅酶A裂解酶缺乏症）
	　
	　
	　
	　
	　
	
	
	　
	　
	　
	　
	　
	　
	　

	3-甲基戊烯二酸尿症
	　
	　
	　
	　
	　
	
	
	　
	　
	　
	　
	　
	　
	　

	β-酮基硫解酶缺乏症
	　
	　
	　
	　
	　
	
	
	　
	　
	　
	　
	　
	　
	　

	丙二酸尿症（丙二酰辅酶A脱羧酶缺乏症）
	　
	　
	　
	　
	　
	
	
	　
	　
	　
	　
	　
	　
	　

	异丁酰辅酶A脱氢酶缺乏症
	　
	　
	　
	　
	　
	
	
	　
	　
	　
	　
	　
	　
	　

	乙基丙二酸尿症（乙基丙二酸脑病）
	　
	　
	　
	　
	　
	
	
	　
	　
	　
	　
	　
	　
	　

	原发性肉碱缺乏症
	　
	　
	　
	　
	　
	
	
	　
	　
	　
	　
	　
	　
	　

	肉碱棕榈酰转移酶Ⅰ缺乏症型
	　
	　
	　
	　
	　
	
	
	　
	　
	　
	　
	　
	　
	　

	肉碱棕榈酰转移酶Ⅱ缺乏症
	　
	　
	　
	　
	　
	
	
	　
	　
	　
	　
	　
	　
	　

	短链酰基辅酶 A 脱氢酶缺乏症
	　
	　
	　
	　
	　
	
	
	　
	　
	　
	　
	　
	　
	　

	短链-3-羟酰基辅酶A脱氢酶缺乏症
	　
	　
	　
	　
	　
	
	
	　
	　
	　
	　
	　
	　
	　

	中链酰基辅酶A脱氢酶缺乏症
	　
	　
	　
	　
	　
	
	
	　
	　
	　
	　
	　
	　
	　

	极长链酰基辅酶A脱氢酶缺乏症
	　
	　
	　
	　
	　
	
	
	　
	　
	　
	　
	　
	　
	　

	长链羟酰基辅酶A脱氢酶缺乏症
	　
	　
	　
	　
	　
	
	
	　
	　
	　
	　
	　
	　
	　

	多种酰基辅酶A脱氢酶缺乏症(戊二酸尿症-II型）
	　
	　
	　
	　
	　
	
	
	　
	　
	　
	　
	　
	　
	　

	三功能蛋白缺乏症
	　
	　
	　
	　
	　
	
	
	　
	　
	　
	　
	　
	　
	　

	中链酰基辅酶A硫解酶缺乏症
	　
	　
	　
	　
	　
	
	
	　
	　
	　
	　
	　
	　
	　

	肉碱/酰基肉碱移位酶缺乏症
	　
	　
	　
	　
	　
	
	
	　
	　
	　
	　
	　
	　
	　



说明：（1）此表只对本中心2016-2017年新生儿遗传代谢病串联质谱筛查合计数据进行统计，统计时限为2016.1.1-2017.12.31。
（2）确诊病例分为两部分:a.在本中心新生儿遗传代谢病串联质谱筛查中确诊的病例，b.其他新筛中心新生儿遗传代谢病串联质谱筛查后转入本中心中确诊的病例。（不包括未进行新生儿遗传代谢病串联质谱确诊的病例）。
（3）生化确诊方法包括：串联质谱+尿气相质谱、HPLC 、酶学等。 
（4）治疗依从性：仅统计治疗地点为本中心（机构）的确诊病例治疗情况。1）完全依从：完全遵医嘱治疗，定期随访；2）部分依从：未完全遵医嘱治疗，间断随访；3）完全不依从：不遵医嘱治疗，偶尔随访，或放弃治疗。
填报时间：□□□□年□□月□□日





