
无“陷”孕育一件事
讲解专场

主办单位：深圳市龙华区政务服务和数据管理局
  协办单位：龙华区卫生健康局、深圳市妇幼保健院、

龙华区妇幼保健院



无“陷”孕育一件事
            --政务精算师、医政通

深圳市龙华区政务服务和数据管理局



政务精算师
    深圳市龙华区政务服务和数据管理局携手区卫生健康
局，创新政务服务模式，通过数据共享、智能匹配等手段，
创新推出数字化改革模式——在全市首推“政务精算师”
服务，以AI赋能“出生一件事”改革，推动组合型办事需
求“靶向推送”，提升集约办事效率，实现全生育周期事
项智能办、精准办、网上办。



政务精算师

（一）孕期“一人一账户”，用户需求“精准画像”



政务精算师

（二）产期“一对一匹配”，政务精算“靶向服务”



政务精算师

（三）育期“一事一组合”，流程精简“集成联办”

出生

入户 参保



政务精算师

 精心设计并制作政务服务
事项办理指引“事项推送
函”。梳理和清晰指引办事
步骤并附上二维码，群众一
扫便可轻松知晓办事流程。

 前期以区妇幼保健院为试
点，通过5G多媒体短信为孕
产妇推送“事项推送函”。

 现已实现龙华区妇幼保健
院、龙华区人民医院、龙华
区中心医院三家区属公立医
院全覆盖。



政务精算师
  “政务精算师”将高频生育事项串联为集成式并联办理，业务承

诺办结时限从27个工作日压缩至3个工作日，最大限度简化群众办事流
程，时限压缩率达88.89%。

  截至目前共为辖区近3000名孕产妇建立数字档案并发送超6000条
“事项推送函”。回访数据显示，95%以上的孕产妇对“政务精算师”
服务高度赞许。
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政务精算师

l 政务服务事项
l 社会服务资源
l 其它服务资源

服务盘点、资源整合 流程优化、模式转变

受众拓展、精准服务 主动服务、全面周到

l 全生命周期服务
l    被动转主动

l 感知用户
l 挖掘用户
l 智能服务

l 算法赋能
l 数据赋能
l 全面主动



医政通
    “医政通”服务是龙华区政务服务和数据管理
局联合区卫生健康局等相关部门，在龙华区妇
幼保健院、龙华区中心医院及龙华区人民医院
打造的“医政合作”项目。以解决群众办事痛
难点为导向，通过共同调研群众服务需求、整
合政务服务及医疗服务资源、事项梳理、资料
流转对接，将政务服务窗口下沉至公立医院，
形成一体化集中便民办事“网格”，实现75项
政务事项“一站式服务”。

实施主体：区政务服务和数据管理局、区卫生健康局、龙华公安分局、
龙华社保分局、市医疗保障局龙华分局、街道办
实施地点：辖区区属公立医院
服务方式：开设服务专窗，提供一站式服务
服务对象：孕产妇、医患者等特定人群



医政通

事项清单

孕 产 妇 医 患 者

· 区卫生健康局
  如：生育登记

· 龙华公安分局
  如：无犯罪记录证明

· 市医疗保障局龙华分局
  如：门诊大病参保人外出备案

· 社会保险基金管理局龙华分局
  如：个人参保信息变更

社保卡挂失

·银行
少儿金融社保卡

生育登记证明
深圳市母子保健手册

出生医学证明
预防接种证

少儿金融社保卡

生育登记
出生登记

出生证办理
少儿金融社保卡办理

职工生育保险医疗费用核准预审核
一次性定额报销办理（职工本人）

一次性定额报销办理（未就业配偶）
生育医疗费用实报实销受理

可出6本证/结果

可办9件事 可办70件事



生育登记
户籍地或居住地社区便民服务站办理

1
出生证
出生医院办理

2

入户登记
公安户政办理

3

4

少儿金融社保卡
现场需到合作银行网点办理

5

医 政 通 窗 口 一 站 式 服 务

以前

现在
少儿医保参保
现场需到区社保分局及各管理站或
区、街道政务服务场所办理

就医后报销类/查询类相关事项
就医后到社保局/政务服务场所办理

医政通



“医政通”业务量分析

2024上半年业务办理约 5000余单

高频办理事项：生育登记、住院费

用报销、生育费用报销、少儿参保

登记

咨询解答约 6000余单

高频咨询事项：生育登记、新

生儿住院报销

“医政通”业务总量 （数据截至2023年）

医政通

龙华区中心医院
自2021年5月10日

启动

区妇幼保健院
自2020年12月10日

启动

龙华区人民医院
自2021年6月30日

启动



项目成效

• 根据业务办理台账，梳理专窗办理高频事项，2022年开始着手编制并印刷15000余册“为民服务一本通”手

册，实现生育周期事项办理“一本通”。

• 在医院咨询台、妇产科大楼、各级政务服务场所等场所摆放、派发，并定期由妇产科医护人员向产检孕妈及

家属进行医政业务宣讲，进一步提高群众知晓率。



所获荣誉
荣获“第四届（2023）政务服务软
实力·‘小切口’改革”流程优化优
秀案例

雷卫华区长批示:非常好的以‘小切口’
推进‘促发展、惠民生’的改革案例

获权威媒体新华社重点推介



“医政通”事项清单
聚焦“医政通”所辐射特定人群及场景需求，

按照“先行先试、稳妥推进”原则，目前共梳

理75个事项进驻“医政通”。





无“陷”孕育一件事

讲解专场
龙华区卫生健康局        

   2024年7月25日
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出生缺陷三级预防体系
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        根据《全国出生缺陷综合防治方案》（国卫办妇幼发〔2018〕19号）文件介绍，出生缺陷

是指婴儿出生前发生的身体结构、功能或代谢异常，是导致早期流产、死胎、婴幼儿死亡和先

天残疾的主要原因。我区最常见的出生缺陷有先天性心脏病，多指(趾)，并指(趾)，外耳畸形，

染色体异常等。

        出生缺陷病种多，病因复杂，目前已知的出生缺陷超过8000种，基因突变等遗传因素和环

境因素均可导致出生缺陷发生。据估算，我国出生缺陷总发生率约5.6%。

什么是出生缺陷三级预防？



        世界卫生组织提出出生缺陷“三级预防”的策略

u  一级预防：减少出生缺陷的发生，指孕前及孕早期（又称为围孕期）阶段综合干预，通过健

康教育、选择最佳生育年龄、遗传咨询、孕前保健、孕期合理营养、避免接触放射性和有毒

有害物质、预防感染、谨慎用药、戒烟、戒酒等，减少出生缺陷的发生。

u 二级预防：减少出生缺陷儿出生，通过孕期筛查和产前诊断识别胎儿的严重先天缺陷，早期

发现、早期干预，减少出生缺陷儿的出生。

u 三级预防：改善出生缺陷患儿的功能，对新生儿疾病进行早期筛查、早期诊断、及时治疗，

避免或减轻致残，提高患儿生活质量。

什么是出生缺陷三级预防？



《中共中央国务院关于优化生育政策促进人口长期均衡发展的决定》

《广东省卫生健康委  广东省财政厅关于印发〈广东省出生缺陷综合防
控项目管理方案（2024-2026）〉的通知》

《国家卫生健康委办公厅关于印发〈出生缺陷防治能力提升计划
（2023-2027年）〉的通知》

《中国妇女发展纲要（2021-2030 年）》

《 中国儿童发展纲要（2021-2030 年）》

u  国家、省、市及区出台各类文件，高度重视出生缺陷防控工作



深圳市出生缺陷防治惠民体系

近年来，深圳建立了从涵盖市、区、街道到社康中心的出生缺陷综合防
控服务体系，从2007年起，开展出生缺陷的“婚(孕)前，产前，新生儿”
三级预防。
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在”三级预防“体系中，深圳陆续推出了十大出生缺陷惠民项目，这些
项目以政府财政补助或生育保险基金支付的形式为市民带来实惠。

02

目前，深圳市政府为市民提供的十大出生缺陷惠民项目包括：免费婚前
及孕前优生健康检查，免费增补叶酸预防神经管缺陷，免费唐氏综合征
产前筛查，免费地中海贫血筛查，免费严重致死致残性结构畸形筛查，
定额补助的产前诊断项目，免费新生儿遗传代谢病筛查，免费新生儿听
力筛查项目，免费早产儿视网膜筛查，出生缺陷救助。

03



三级预防体系服务保障
机构 数量 机构名称

区级出生缺陷综合干预中心 1 龙华区妇幼保健院

免费婚前优生健康检查机构（包括“一站式”

婚育健康医学检查场所）
1 龙华区妇幼保健院（“一站式”位于龙华区婚姻登记处旁）

免费孕前优生健康检查机构 3 龙华区妇幼保健院、龙华区人民医院、龙华区中心医院

产前筛查机构 8
龙华区妇幼保健院、龙华区人民医院、龙华区中心医院、市人民医院龙
华院区、深圳仁合医院、深圳首康医院、深圳伟光医院、深圳健安医院

产前诊断机构 1 龙华区妇幼保健院

新生儿先天性心脏病筛查机构 7
龙华区妇幼保健院、龙华区人民医院、龙华区中心医院、

市人民医院龙华院区、深圳仁合医院、深圳首康医院、深圳伟光医院

新生儿代谢性疾病筛查采血机构 7
龙华区妇幼保健院、龙华区人民医院、龙华区中心医院、

市人民医院龙华院区、深圳仁合医院、深圳首康医院、深圳伟光医院

新生儿听力筛查机构 7
龙华区妇幼保健院、龙华区人民医院、龙华区中心医院、

市人民医院龙华院区、深圳仁合医院、深圳首康医院、深圳伟光医院

早产儿视网膜病变筛查机构 4
龙华区妇幼保健院、龙华区人民医院、
龙华区中心医院、市人民医院龙华院区



辖区出生缺陷防控工作获得国家、省级肯定

u 国家卫健委妇幼司现场调研并予以肯定
     （广东省两家之一）

u 广东省卫健委专题调研并获得赞扬
               （深圳市两家之一）



出生缺陷三级预防详细介绍
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一级预防：把好出生缺陷“种子土壤关”



ü第一级预防就像我们准备培育一颗小苗，要准备好适宜的种子和
土壤。
ü怀孕前，准妈妈要养成健康生活方式，有计划的妊娠，提倡适龄
生育，有生育二孩、三孩意愿的妇女，特别需要注意生育年龄和生
育间隔，孕妇年龄超过35岁，出生缺陷发生风险会上升。
ü主动接受婚前医学检查，科学备孕，提前3至6个月接受孕前优生
健康检查，评估高危因素，接受   优生咨询指导，针对自身存在
的风险因素采取防控措施。
ü要戒烟戒酒，适量运动，改变不良的生活习惯。
ü孕前3个月开始补充叶酸，合理营养，均衡膳食，预防病毒感染，
控制慢性疾病，谨慎用药，避免接触高温、放射线以及毒害物质，
保持良好卫生习惯。
ü有不良孕产史的孕妇尤其要做好再生育咨询。做好这些准备，我
们就可以开始孕育宝宝了。        



《中共中央国务院关于实施
全面两孩政策改革完善计划
生育服务管理的决定》要求

03
《国民经济和社会发展第十
三个五年规划纲要》明确

02

《“健康中国2030”
规划纲要》明确

01

推进优生优育全程服务，落实婚前及孕前优生健康检查，加强出生缺陷综合防治。

一、免费婚前及孕前优生健康检查



一、免费婚前及孕前优生健康检查

   一、服务对象

一方或双方为广东省常住人口，
准备登记结婚的男女双方。

一方或双方为广东省常住
人口，且一年内未接受免费婚前检查服务的计划怀孕夫妇，每孩
次享受一次免费孕前优生健康检查。

        



一、免费婚前及孕前优生健康检查

“一站式”地址：深圳市龙华区民法公园内（长湖地铁站B出口）



一、“一站式”婚育检查点建成



一、婚前孕前优生健康检查流程

u 区妇幼保健院检查流程 u 区人民医院检查流程 u 区中心医院检查流程



增补叶酸预防神经管缺陷

u 申请条件：在我区居住的计划怀孕和孕13周前的妇女。

u  领取地点：龙华区各具有助产资质的医院及全区各社

康服务中心。

u 收费情况：免费。

u 项目内容：为准备怀孕的妇女和孕早期孕

妇免费增补叶酸。如果叶酸代谢能力基因

检测未发现风险，在孕前3个月至早期妊娠

3个月内，每天口服0.4mg叶酸，降低神

经管缺陷、严重先心病等出生缺陷的发生

率，从而提高出生人口质量。

二、增补叶酸预防神经管缺陷



 一、线上直播及孕妇学校：

二、线下讲座及义诊：

出生缺陷防治知识健康教育

三、传统媒体与新媒体宣传：



二级预防：把好出生缺陷“胚胎苗芽关”



ü二级预防就好比种下的小苗，在出土之前要对它进行定期的观察，施肥浇水助其发育，并帮

助改善生长环境。

ü在孕早期，准妈妈要及时就诊，接受孕期保健指导，筛查危险因素。

ü孕中期监测胎儿发育情况。准妈妈接受产前筛查和产前诊断，比如唐氏综合症筛查或者B超体

表畸形筛查，发现胎儿异常及时干预。

ü孕晚期继续保健，严密监测胎儿生长发育情况。

ü做好了这些工作，我们就耐心的等待宝宝的出生吧。        



u 持有效《广东省居住证》的流动人口孕妇，请带上居住证，NT、早唐、四维、

产前诊断等可按政策享受减免部分

u 提倡早建册，才能依规享受政策减免服务 u  有保健编号，为建册成功



u 建册成功后，在不同的孕期，按检查孕周及时间，进行相应的检查和产前筛查。



产前筛查与产前诊断介绍

u  产前筛查：通过可行的方法，对一般低风险孕妇

进行一系列的检查，发现子代具有患遗传性疾病

高风险的人群。在妊娠早期和中期采用由超声、

血清学检查和无创产前检测技术组成的各种筛查

策略可以发现非整倍体染色体异常的高风险胎儿。

u 产前诊断：指对可疑出生缺陷的胎儿在出生前应

用各种检测手段，如影像学、生物化学、细胞遗

传学及分子生物学等技术，全面评估胎儿在宫内

的发育状况，对先天性和遗传性疾病作出诊断，

为胎儿宫内治疗（手术、药物、基因治疗等）及

选择性流产提供依据。 《妇产科学》第九版



产前筛查与产前诊断相关的惠民政策

二级预防相关的惠民政策一览表

惠民项目 检查孕周 服务机构
免费地中海贫血预防控制 建册初检 产前筛查机构

高通量基因检测21、13、18-三体综合征产前筛查 建册孕妇（12—22周-6天最佳） 产前筛查机构

早唐或中唐 11-13周+6天或15-20周+6天 产前筛查机构

NIPT减免600（唐氏学清筛筛查结果临界风险/单指标异常，
且NT<3.0mm，预产期年龄<35周岁，无生育险） 建册孕妇（12—22周-6天最佳） 产前诊断机构

NT 11-13周+6天 产前筛查机构

孕中期四维 18-24周 产前筛查机构

严重致死致残性结构畸形：Ⅲ级产前超声诊断、先天性心脏
病的胎儿心脏彩超 产前筛查异常后 产前诊断机构

胎儿地中海贫血产前诊断补助 产前诊断确诊后 产前诊断机构

中重度地中海贫血终止妊娠补助 产前筛查异常后 产前诊断机构

唐氏综合征产前诊断补助 产前筛查异常后 产前诊断机构

超声异常产前基因诊断补助 产前筛查异常后 产前诊断机构

单基因疾病产前诊断补助 产前筛查异常后 产前诊断机构



u 地中海贫血（简称“地贫”），又称珠蛋白生成障碍性贫血，是一种

遗传性疾病。这种疾病是由于红细胞内的血红蛋白数量和质量异常造成红

细胞寿命缩短的一种先天性贫血。

u 地中海贫血患者由于长期贫血，会导致机体缺氧和其他营养成分缺乏，

机体免疫力低下，容易发生各种感染性疾病和并发症。

u 重型地贫的患者如果不及时进行输血或造血干细胞治疗，多数会在未

成年前死亡。 

u 广东省地贫携带率高达16.8%。

u 在产前预防和诊断重型地贫，对于有生育需求的家庭来说是非常重要

的。

一、地中海贫血预防控制项目



一、地中海贫血预防控制项目

u 申请条件：新婚夫妇、计划怀孕夫妇，以及孕前未

接受地贫筛查的、夫妇双方或一方为深圳常住人口

的孕妇夫妇。

u 龙华区筛查机构：龙华区各具有助产资质的医院。

u  惠民项目：血常规检验、血红蛋白电泳复筛、夫

妇双方基因检测。

u  为目标人群免费提供健康教育、地贫筛查、

基因检测咨询指导和高风险夫妇孕期追踪、

产前诊断、遗传咨询、高风险夫妇妊娠结

局随访等服务。

项目内容 惠民项目



u唐氏血清学筛查：是对孕妇血清中的特异性生化指标进行测定，结合孕妇年龄、孕周，体重等信息，

通过筛查软件对21-三体、18-三体和开放性神经管畸形胎儿进行风险评估。

u早唐检查孕周11周-13周+6天；中唐检查孕周：15周-20周+6天。

u  唐氏综合征：又称21三体综合征，是最常见的染色

体非整倍体异常，由人体细胞第21号染色体多一条所致。

u 临床表现：眼距宽、鼻根低平、眼裂小，眼外侧上斜、

外耳小，身材矮小、头围小于正常，头前、后径短，枕部

平呈扁头等等。

二、出生缺陷综合防控项目——产前筛查（唐氏血清学筛查）



u NT：指的是“颈项透明层”，胎儿颈项背部皮肤层与筋膜层之

间软组织的最大厚度，反映皮下组织内淋巴液体的积聚。常用的判

断标准为妊娠11-14周≥3.0mm视为异常。NT检查也是早期唐氏筛查

的诊断依据之一，检查目的是为了在妊娠较早阶段诊断染色体疾病

和发现多种原因造成的胎儿异常。

u 检查孕周：11-13周+6天。

u四维：可以在检查胎儿时实现多方位和多角度观察，能够比较准确地反映出胎儿真实的生长和发育情况。可以

对胎儿畸形，如唇裂、腭裂、骨骼发育异常、心血管畸形等进行早期诊断。

u 检查孕周：18-24周。

三、出生缺陷综合防控项目——产前筛查（超声筛查）



       出生缺陷综合防控项目——产前筛查项目

u  早期唐氏血清学筛查

u  中期唐氏血清学筛查

u  产前筛查NT检查（超声）

u  四维检查（超声）

u 广东省户籍孕妇（含配偶为广东省户籍）

或持有效《广东省居住证》的流动人口孕

妇。

减免对象 惠民项目

二选一



四、高通量基因检测21、13、18三体综合征产前筛查项目

u 申请条件：在深圳市各具有助产资质的医院建册的

常住孕妇。

u 龙华区筛查机构：龙华区各具有助产资质的医院。

u  实施孕妇外周血高通量基因检测筛查，提

高胎儿21、13、18-三体综合征等染色体

疾病检出率，降低新生儿出生缺陷发生率。

项目内容 惠民项目条件



高通量基因检测21、13、18三体综合征产前筛查项目

u  21三体：内眦赘皮 、低位耳、 短颈皮肤

褶皱、 裂纹舌头 、面部扁平贯通掌 、先天性

指侧弯 、虹膜边缘白斑、1-2趾头分离。

u 检出率：≥95%



高通量基因检测21、13、18三体综合征产前筛查项目

u  13三体：小头、头部皮肤缺损、前脑无裂

畸形（特征）、小眼、唇裂、多指（特征 ）

心脏缺损 、脐膨出、摇椅足。

u 检出率：≥70%



高通量基因检测21、13、18三体综合征产前筛查项目

u 18三体：下巴后缩、枕部膨出、低位耳、 

手指握拳（特征） 心肾损害、 髋关节外翻、 

摇椅足。

u 检出率：≥85%



u 产前诊断：也称宫内诊断，对出生前的胎儿全面的评估和诊断，

为宫内治疗或妊娠去留提供依据。

u 主要操作方法：B超、绒毛穿刺、羊水穿刺、脐带血穿刺。

u 主要诊断方法：细胞遗传学，分子遗传学 。

u 产前诊断条件：预产期年龄达到或超过35岁；筛查发现染色体病或某些基因病的高危人群；孕期影像学检

查提示胎儿发育异常或可疑结构畸形；夫妇一方患有先天性疾病或遗传性疾病，或有遗传病家族史；曾经分娩

过先天性严重缺陷患儿 。

u 由于产前诊断（羊水穿刺）检测样本直接来源于胎儿体表及尿道的脱落细胞，分析结果可基本真实反映胎

儿遗传物质在检测水平下的存在状态，因此是产前诊断的“金标准”。

五、出生缺陷综合防控项目——产前诊断项目



五、出生缺陷综合防控项目——产前诊断项目

u 严重致死致残性结构畸形：Ⅲ级产前超声诊断、先

天性心脏病的胎儿心脏彩超；

u 胎儿地中海贫血产前诊断；

u 中重度地中海贫血终止妊娠；

u 唐氏综合征产前诊断；

u 超声异常产前基因诊断；

u 单基因疾病产前诊断。

u  孕期产检早期唐氏筛查、中期唐氏筛查、孕

妇外周血高通量基因检测21、13、18-三体综

合征产前筛查高风险孕妇、NT检查（超声）异

常、四维检查（超声）提示结构畸形、夫妇同

型地贫，需进行产前诊断者。

定额补助对象 惠民项目



u 胎儿医学／产前诊断中心是龙华区第一个也是唯一一家产前诊断中心；目前，产前诊断与胎儿医学科
以三级医院为支撑，集临床、教学、科研为一体，在胎儿肺疾病诊断及微创手术治疗研究领域居全国
前列。

u 胎儿医学／产前诊断中心引进国内外医疗高层次人才，目前拥有37名工作人员，其中博士4名，硕士
14名，高级职称人员19名，工作人员专业技术领域全面，包括妇产科学、医学遗传学、分子生物学、
新生儿科、小儿外科、医学超声、MRI、护理学、临床检验以及计算机信息与网络等多学科。

u 产前诊断与胎儿医学门诊提供地中海贫血、唐氏综合征和神经管缺陷的筛查；胎儿非整倍体高通量基
因筛查；遗传病及其家系遗传咨询；优生优育遗传咨询；绒毛、羊水、脐血医学分析；遗传性耳聋基
因检测；地中海贫血、先天性心脏病、白化病100余种单基因遗传病诊断；妊娠丢失、不良妊娠结局
检测与评估；细胞遗传学检测与分析。开展部分胎儿疾病宫内治疗，羊膜腔穿刺术、脐静脉穿刺术、
绒毛穿刺等产前诊断介入性手术。胎儿肺部疾病诊断与微创手术治疗成为我院的特色专科。接待来自
省内外疑难病例，开展多学科、远程会诊工作。为特需人群提供高质量一站式服务。

胎儿医学／产前诊断中心介绍



医院迈向高质量发展新征程坚持招才引智

俞 钢

主任医师

教授、硕导

原广东省妇幼保健院

小儿外科主任

    周  袆

中山大学附属第一医院产科

胎儿医学中心

产前诊断中心副主任教授

主任医师、围产医学博士

胎儿医学博士后

硕士及博士研究生导师

裘  娟

医学遗传实验室

副主任技师、遗传咨询师日本

爱媛大学博士

博士 

孕产保健部主任

产前诊断中心主任

原哈尔滨医科大学第一

附属医院专家

吴春凤



深圳市残疾预防重点联系单位

n 区妇幼保健院通过深圳市人民政府残疾人工作委员会审核，成
为龙华区唯一一家深圳市残疾预防重点联系单位，深圳市共
20家。

n 其中，我院“残疾孕产妇的产前诊断与后代遗传风险的防范”
被评为“重点联系单位残疾预防创新项目”。



三级预防：把好出生缺陷“幼苗成长关”



ü三级预防就像培育好的幼苗，破土而出后，要尽早筛查其是否异常，发现存在先天缺陷，就需要

及时进行诊断纠正，并防止其继续发展恶化。

ü在新生儿期，本着早发现、早诊断、早治疗的原则，新生儿出生后应当及时接受苯丙酮尿症、先

天性甲状腺功能减低症和听力障碍等疾病筛查，促进先天性疾病早发现、早诊断、早治疗，预防

和减少儿童残疾，0至6岁儿童应当定期接受儿童保健服务，患病儿童应及时接受治疗康复，改善

生活质量，预防和减少先天残疾，让他们像正常孩子一样健康快乐的生活。        

新生儿遗传代谢性疾病筛查

                            新生儿听力筛查

                            早产儿视网膜筛查

                            新生儿先天性心脏病筛查

                  

                  

                  



一、新生儿遗传代谢性疾病筛查项目

       遗传代谢病是遗传性生化代谢缺陷的总称，是由于基因

突变，引起蛋白质分子在结构和功能上发生改变，导致酶、

受体、载体等的缺陷，使机体的生化反应和代谢出现异常，

反应底物或者中间代谢产物在体内大量蓄积，引起一系列临

床表现的一大类疾病。

       遗 传 代 谢 病 种 类 繁 多 ， 目 前 已 达 数 千 种 ， 常 见 的 有

400-500种，单一病种患病率较低，但是总体发病率较高、

危害严重，是临床的疑难杂症。患者若得不到及时诊治，常

可致残，甚至危及生命，给社会和家庭带来沉重负担。 



一、新生儿遗传代谢性疾病筛查项目

采血机构：

龙华区7家助产机构均开展新生儿遗传代谢性疾病

采血工作。

筛查、诊断、治疗机构：

深圳市妇幼保健院新生儿疾病筛查中心。



一、新生儿遗传代谢性疾病筛查项目：免费四病

1.先天性甲状腺功能减低症（CH）：常见病因：甲状腺缺如或发

育不全，异位甲状腺，甲状腺激素合成障碍，甲状腺激素转运缺

陷 等 。 临 床 表 现 ： 智 力 迟 钝 、 生 长 发 育 迟 缓 及 基 础 代 谢 低 下 ，　

如果在出生2周内开始治疗，大部分患儿的神经系统发育和智力水

平能达到正常水平。　

2.苯丙酮尿症（PKU）：是一种常见的氨基酸代谢病，主要表现

为智力发育迟缓，智商低于同龄正常儿，生后4～9个月即可出现。

重型者智商低于50，语言发育障碍尤为明显，由于有脑萎缩而有

小脑畸形、反复发作的抽搐等。如果及时发现及时治疗，患儿的

神经系统发育和智力水平能达到正常水平。　



一、新生儿遗传代谢性疾病筛查项目：免费四病

3.葡萄糖-6-磷酸脱氢酶 (G-6-PD)缺乏症：是一种常见的遗传性疾

病，不能根治，可以预防。表现为进食蚕豆或蚕豆制品后引起溶血性

贫血（俗称蚕豆病）。另外进食珍珠末，金银花，川莲，牛黄，腊梅

花，熊胆，保婴丹等也可以引起溶血。亦不能使用可能引起溶血的药

物，如抗疟疾药（伯氨喹啉、奎宁）、退热药（氨基比林、非那西丁 

）、痢特灵、磺胺类药物。

该病在我国南方广东、广西、福建等地区多见。

4.先天性肾上腺皮质增生症（CAH）：是一种较常见的常染色体隐

性遗传病，60%的患儿于出生后2个月内发病，40%在1~9岁时出

现肾上腺皮质功能不全，表现为喂养困难、体重不增、呕吐、脱水，

甚至休克等。如未及时治疗，还可出现肌无力、色素沉着、低温不耐

受等表现，常因发热、腹泻、饥饿、疲劳等应激状态诱发急性代谢危

象发作，危及生命。 



一、新生儿遗传代谢性疾病筛查项目：新增自费项目

u 串联质谱、耳聋基因筛查自愿、自费。

u 与“免费四病”筛查一起采足底血。



一、新生儿遗传代谢性疾病筛查项目：新增自费项目

新生儿串联质谱筛查：

遗传代谢性疾病病种多，早期症状不明显，可引起全身多脏器损伤，

严重的会导致智力低下、体格发育落后等等，串联质谱可以筛查36

种，如果筛查出某种遗传代谢疾病，可以早干预，早治疗，促进宝

宝的健康成长。

新生儿耳聋基因筛查：

可一次性筛查4个耳聋基因的23个位点。我国新生儿耳聋的发病率

大约在1%-4%左右，发病率相对较高，其中有一半的耳聋是由遗

传导致的，耳聋基因筛查可以检测出宝宝是否存在耳聋遗传的高危

因素，如果万一检测出有耳聋基因携带，可以早期干预，预防耳聋

发生，比如宝宝日后生病时可以避免使用耳毒性的药物。



二、新生儿听力筛查项目

新生儿听力筛查总体目标：
早期发现有听力障碍的儿童，并给予及时干预，
减少对语言发育和其他神经精神发育的影响，促
进儿童健康发展。
初筛、复筛机构：
龙华区7家助产机构均开展新生儿听力初筛工作，
初 筛 未 通 过 复 筛 机 构 为 区 属 3 家 公 立 医 院 可 开 展
复筛工作，复筛仍阳性者需转诊至深圳市新生儿
听力障碍诊治机构。
新生儿听力障碍诊治机构：
深圳市人民医院
深圳市妇幼保健院
深圳市儿童医院
北京大学深圳医院
深圳大学总医院
罗湖区人民医院
龙岗区耳鼻喉科医院



三、早产儿视网膜筛查项目

     早产儿视网膜病变（ROP）是一种新生儿致

盲性眼病，主要见于早产儿、低出生体重儿，是

一种以视网膜血管异常增殖为特点的眼底疾病 。

早期筛查、定期随访和及时干预可以预防该病导

致严重视功能损害。

     早产儿眼底筛查一般在出生后的4~6周或矫

正胎龄32周是最佳检查时间，此时进行检查，

在发生问题后能及时采取措施，后期的检查时间

根据第1次检查结果来决定。



三、早产儿视网膜筛查项目

筛查、诊断机构：

龙华区四家公立助产机构均开展早产儿视网膜病

变筛查和诊断工作

治疗机构：

龙华区暂无早产儿视网膜病变治疗机构，诊断阳

性早产儿需要转诊至治疗机构

深圳市早产儿视网膜病变治疗机构为：

深圳市眼科医院



四、新生儿先天性心脏病筛查项目(自费项目）

      先 天 性 心 脏 病 是 胚 胎 期 心 脏 及 大 血

管 发 育 异 常 所 致 的 先 天 畸 形 ， 是 儿 童 最

常 见 的 心 脏 病 。 发 病 率 占 全 部 出 生 新 生

儿 0 . 8 % ， 重 症 患 者占 全 部 出 生 新 生 儿

0.1-0.2%。

     新生儿先天性心脏病筛查是早期发现

先 天 性 心 脏 病 ， 开 展 早 期 诊 断 和 早 期 干

预 的 有 效 措 施 ； 是 减 少 先 天 性 心 脏 病 对

儿童健康危害、降低病死率和致残率、提

升生活质量、促进儿童健康发展的有力保

障。

u 筛查方法：双指标法，即心脏听诊+血氧饱和度测定



四、新生儿先天性心脏病筛查项目

筛查机构：

龙华区各助产机构均可进行新生儿先天性心脏病筛查

诊断机构：

龙华区四家公立助产机构可进行先心病超声诊断

治疗机构：

龙华区暂无先心病治疗机构，诊断阳性患儿需要转诊

至先心病治疗机构

深圳市先心病治疗机构为：

香港大学深圳医院、深圳市儿童医院、深圳市人民医

院、中国医学科学院阜外医院深圳医院、深圳市宝安

区妇幼保健院



先天性结构畸形救助

u  仅限在龙华区妇幼保健院住院治疗的患儿

u  具体流程详询龙华区妇幼保健院工作人员

u  孙护士：18475336742

2023年5月，龙华区妇幼保健院通过省卫
健委审核和国家卫生健康委妇幼司审核，
成为龙华区唯一一家先天性结构畸形救助
项目实施机构，深圳市共5家，全省共35
家。



       市级高危儿干预中心

      龙华区妇幼保健院（市级高危儿干预中心）儿童神经康复科可为听力障碍及新生儿遗传代谢性

疾病等引发的发育障碍患儿提供精准康复服务。

      儿童神经康复科开放床位88张，治疗区2000余平米，治疗区分为物理治疗区、水疗区、作业

治疗区、语言治疗区、结构化治疗区、多感官与感统治疗区、中医推拿针灸治疗区、音乐治疗室、

情景小镇等，开展有儿童近红外光谱脑功能成像检测、步态分析、水中运动治疗、高压氧治疗、音

乐治疗、多感官训练、悬吊治疗、减重步态训练、水疗、蜡疗、体适能训练、辅具矫形治疗等多种

先进的治疗技术。




