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生儿遗传代谢病筛查血片采

集技术标准

血片采集是生儿遗传代谢病筛查技术流程中最重要的环 节

。血片质量直接影响试验室检测结果，开展生儿遗传代谢 病血

片采集及送检的医疗机构应当按本技术标准要求完成血片 采集

工作。

一、根本要求

〔一〕采血机构设置。

设有产科或儿科诊疗科目的医疗机构均应当开展生儿遗 传

代谢病筛查血片采集。

〔二〕采血人员要求。

1.具有与医学相关的中专以上学历，从事医学临床工作 2

年以上。

2.承受过生儿遗传代谢病筛查相关学问和技能的培训并取

得技术合格证书。培训内容包括：生儿遗传代谢病筛查的目 的、

原则、方法及网络运行；滤纸干血片采集、保存、递送的相 关学

问；生儿遗传代谢病筛查相关信息和档案治理。

二、采血机构和人员职责

〔一〕乐观开展生儿遗传代谢病筛查的宣传教育工作。

〔二〕加强对本机构血片采集人员的治理和培训。

〔三〕担当本机构生儿遗传代谢病筛查有关信息的收集、



统计、分析和上报工作。

〔四〕血片采集人员在实施血片采集前，应当将生儿遗传

代谢病筛查的目的、意义、筛查疾病病种、条件、方式、灵敏

度和费用等状况照实告知生儿的监护人，并取得书面同意。

〔五〕认真填写采血卡片，做到字迹清楚、登记完整。卡 

片内容包括：采血单位、母亲姓名、住院号、居住地址、联系    

、生儿性别、孕周、诞生体重、诞生日期、采血日期和 采血者

等。

〔六〕严格依据生儿遗传代谢病筛查血片采集步骤采集 足

跟血，制成滤纸干血片，并在规定时间内递送至生儿遗传 代谢

病筛查试验室检验。

〔七〕因特别状况未按期采血或不合格标本退回需要重 采

血者，应当准时预约或追踪采集血片。

〔八〕对可疑阳性病例应当帮助生儿遗传代谢病筛查中 心

，准时通知复查，以便确诊或实行干预措施。

〔九〕做好资料登记和存档保管工作，包括把握活产数、 

筛查数、生儿采血登记信息、反响的检测结果及确诊病例等 资

料，保存时间至少 10 年。

三、血片采集步骤

〔一〕血片采集人员清洗双手并佩戴无菌、无滑石粉的手

套。

〔二〕按摩或热敷生儿足跟，并用 75%乙醇消毒皮肤。



〔三〕待乙醇完全挥发后，使用一次性采血针刺足跟内侧

或外侧，深度小于 3 毫米，用干棉球拭去第 1 滴血，从第 2 滴

血开头取样。

〔四〕将滤纸片接触血滴，切勿触及足跟皮肤，使血液自 

然渗透至滤纸反面，避开重复滴血，至少采集 3 个血斑。

〔五〕手持消毒干棉球轻压采血部位止血。

〔六〕将血片悬空平置，自然晾干呈深褐色。避开阳光及 

紫外线照耀、烘烤、挥发性化学物质等污染。

〔七〕准时将检查合格的滤纸干血片置于密封袋内，密闭 

保存在 2～8℃冰箱中，有条件者可 0℃以下保存。

〔八〕全部血片应当依据血源性传染病标本对待，对特别 

传染病标本，如艾滋病等应当作标识并单独包装。

四、采血工作质量把握

〔一〕血片采集的滤纸应当与试剂盒标准品、质控品血片 

所用滤纸全都。

〔二〕采血针必需一人一针。

〔三〕正常采血时间为诞生 72 小时后，7 天之内，并充分

哺乳；对于各种缘由〔早产儿、低体重儿、正在治疗疾病的生

儿、提前出院者等〕未采血者，采血时间一般不超过诞生后20 

天。

〔四〕合格滤纸干血片应当为：

1.至少 3 个血斑，且每个血斑直径大于 8 毫米。



2.血滴自然渗透，滤纸正反面血斑全都。

3.血斑无污染。

4.血斑无渗血环。

〔五〕滤纸干血片应当在采集后准时递送，最迟不宜超过 5

个工作日。

〔六〕有完整的血片采集信息记录。



生儿遗传代谢病筛查试

验室检测技术标准

本标准适用于担当生儿苯丙酮尿症和先天性甲状腺功能 减

低症等生儿遗传代谢病筛查试验室检测的医疗机构。

一、根本要求

〔一〕机构设置。省、自治区、直辖市人民政府卫生行政 

部门依据本区域规划指定具有力气的医疗机构为生儿遗传代谢

病筛查中心,其试验室年筛查检测量应当达 3 万人次以上。

〔二〕人员要求。

1.试验室负责人：与医学相关的本科以上学历，高级职称， 

具有儿科或临床检验工作阅历，从事生儿遗传代谢病筛查工作 5 

年以上，把握生儿遗传代谢病筛查网络运作和治理。

2.试验室技术人员：中专以上学历，从事检验工作 2 年以

上，具有技师以上职称，承受过省级以上卫生行政部门组织的

生儿遗传代谢病筛查相关学问和技能培训并取得技术合格 证

，包括：

（1）生儿遗传代谢病筛查的目的、原则、方法及网络运

行；

（2）所筛查病种的相关学问；

（3）滤纸干血片采集、保存、处理的相关学问；

（4）检测技术的根本学问和技能操作；



（5）生儿遗传代谢病筛查结果的定量和定性推断；

（6）试验室质量把握的根本技能；

（7）生物安全等相关学问。

3.文案人员：娴熟把握计算机操作〔文字处理及统计〕技 

术且有档案治理的工作阅历。

〔三〕设备要求。

种类 数目 用途

酶标仪或荧光 1 台 试验检测

洗板仪 1 台 试验板的冲洗

振荡器 1 台 试验试剂的混匀

计算机〔包括打印机〕 1 台 数据处理

温箱或水浴箱 1 台 试验恒温处理

2～8℃冷藏柜 2 台 试剂存放

多通道加样器 2 支 试验加样

单通道加样器 2 支 试验加样

打孔器 5 把 滤纸干血片打孔

超净工作台 1 台 细菌抑制法试验操作

微波炉或加热搅拌器 1 台 细菌抑制法培育基制备

试验室通用低值用品 适量 各类试验用

注：以上设备可依据筛查量、试验方法及筛查病种适当调整。

〔四〕房屋要求。

1.试验室用房 2 间，使用面积至少 40 平方米以上。



2.综合用房 2 间，至少20 平方米以上，用于滤纸干血片的

验收、计算机录入和资料登记保存。

3.血片贮存室或冷库 1 间，用于滤纸干血片的长期保存。

4.房屋面积应当依据筛查量及筛查病种适当增加。

二、实施原则与职责

〔一〕必需符合《生儿疾病筛查治理方法》及《医疗机 构

临床试验室治理方法》。

〔二〕收到标本应当在24 小时内登记，不符合要求的标本

应当马上退回重采集。

〔三〕承受国家规定的试验方法，且具有国家批准文号的 

试剂和设备进展检测。

〔四〕必需承受卫生部临床检验中心的质量监测和检查。

〔五〕检测结果准时反响，觉察漏检病例，须查找缘由。

〔六〕必需建立以下试验室规章制度：

1.人员分工责任制度。

2.各种技术操作程序。

3.质量把握治理制度。

4.仪器治理及校准制度。

5.试剂材料治理制度。

6.标本登记保存制度。

7.安全制度。

8.应急预案。



〔七〕试验室检测结果和资料保存完整，内容包括：

1.不符合要求退回的血片标本信息，应当注明缘由及日期。

2.每次检测结果的原始资料，包括标准曲线、质控结果、筛 

查结果等。

3.有关质量把握资料，包括室内质控图、试验室间质量评 

价结果反响、失控缘由、订正方法等。

假设资料为电子版本，则需备份。

三、检测方法

对于 2 次试验结果均大于阳性切值的，须追踪确诊。

〔一〕苯丙酮尿症。

1.以苯丙氨酸〔Phe〕作为筛查指标。

2.Phe 浓度阳性切值依据试验室及试剂盒而定，一般大于

120μmol/L〔2mg/dl〕为筛查阳性。

3.筛查方法为荧光分析法、定量酶法、细菌抑制法和串联 

质谱法。

〔二〕先天性甲状腺功能减低症。

1.以促甲状腺素〔TSH〕作为筛查指标。

2.TSH 浓度的阳性切值依据试验室及试剂盒而定，一般大于

10～20μIU/ml 为筛查阳性。

3.筛查方法为时间区分免疫荧光分析法〔Tr-FIA〕、酶免疫

荧光分析法〔FEIA〕和酶联免疫吸附法〔ELISA〕。

四、质量把握



〔一〕试验室须在接到标本 5 个工作日内进展检测，并出

具可疑阳性报告。

〔二〕每月向开展生儿遗传代谢病筛查的医疗机构反响 试

验室检测结果。

〔三〕每年参与全国生儿疾病筛查试验室间质量评价， 成

绩合格。

〔四〕滤纸干血片标本必需保存在 2～8℃条件下〔有条件

的试验室可 0℃以下保存〕至少 5 年，以备复查。

〔五〕有完整的试验室检测信息资料，存档保存至少 10 年。



苯丙酮尿症和先天性甲状腺功能

减低症诊治技术标准

一、根本要求

〔一〕机构设置。省、自治区、直辖市人民政府卫生行政 

部门依据本行政区域规划的实际状况，指定生儿遗传代谢病筛

查中心或具有力气的医疗机构担当生儿遗传代谢病诊治工作。

〔二〕人员要求。

1.担当生儿遗传代谢病筛查可疑阳性或阳性患儿召回的 卫

生专业人员，应当具有与医学相关的中专以上学历，从事医 疗

保健工作 2 年以上。

2.从事生儿遗传代谢病筛查诊治的人员必需取得执业医 师

资格，并具有中级以上儿科临床专业技术职称。

3.从事生儿遗传代谢病筛查诊治的相关人员应当通过遗传

代谢病、内分泌等专业及生儿遗传代谢性疾病筛查相关学问和

技能培训，培训主要内容包括：生儿遗传代谢性疾病筛查目的

、方法、阳性病例追访及网络治理技术等；生儿遗传代谢性疾

病筛查、确诊的检测方法和临床意义；常见遗传代谢性疾病及内

分泌疾病的发病机理、临床表现、诊断和鉴别诊断、 治疗、随访

、预后评估等。

〔三〕机构与人员职责。



1.生儿遗传代谢病筛查中心或诊治机构应当建立健全各 项

工作制度、诊疗常规和业务操作标准。严格依据《生儿疾 病筛

查治理方法》要求的职责、诊治技术规程操作。应当建立 专科

档案与治理制度、召回制度、转诊制度、随访评估制度， 准时

做好统计、分析、上报和反响确诊数、治疗数及治疗评估 结果

。

2.对可疑阳性或阳性患儿应当马上进展召回，供给进一步 

确实诊或鉴别诊断效劳。当确诊患儿接到告知后，应当要求患 

儿马上承受治疗。

二、召回制度

省、自治区、直辖市人民政府卫生行政部门负责组织本行 

政区域医疗机构开展生儿遗传代谢病筛查工作，制定本行政 区

域生儿遗传代谢病筛查阳性者召回工作制度。

〔一〕生儿疾病筛查阳性者依托妇幼保健网络进展召回、 追

踪随访。

〔二〕负责召回的人员接到筛查中心出具的可疑阳性报告， 

可承受各种方式〔   、短信或书面等〕马上通知生儿监护人到

筛查中心准时进展复查，尽早赐予治疗。

〔三〕因地址不详或拒绝随访等缘由而失访者，须注明缘由， 

做好备案工作。

〔四〕每次通知均须具体记录，相关资料至少保存 10 年。

三、诊断
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