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一、编制的目的和意义

（一）研制背景

儿童遗传代谢病是由基因变异引起机体生化代谢紊乱

的一类先天性疾病，具有高致残率、高致死率的特点，是影

响出生人口素质和儿童健康的重大公共卫生问题。随着串联

质谱技术、基因测序技术等的应用与发展，对这类疾病进行

早期筛查、诊断与干预已成为可能，并成为出生缺陷三级预

防体系的关键环节。

当前，我国儿童遗传代谢病防治工作在筛查覆盖、技术

同质化、诊疗路径规范、长期随访管理及区域协作等方面仍

面临一系列挑战。为应对这些挑战，系统整合现有政策、技

术及管理资源，构建覆盖全生命周期、连续服务的防治体系，

具有重要的现实意义,也是落实《“健康中国 2030”规划纲

要》、加强出生缺陷综合防治的关键举措。基于浙江大学医

学院附属儿童医院在新生儿遗传代谢病筛查、诊断与干预领

域创立的“浙江模式”和积累的全国领先经验，特研制本规

范。

（二）研制目的

本文件的制定，遵循国家法规政策为根本依据，包括《中

华人民共和国母婴保健法》《母婴保健法实施办法（2023 年

修订）》《关于优化生育政策促进人口长期均衡发展的决定》

等顶层文件，同时结合《新生儿疾病筛查管理办法》《产前

筛查和产前诊断质量控制指标》等专项技术规范，依托申请

起草单位优势，融合并推广标准项目起草人科研项目创新成
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果转化，旨在总结并推广儿童遗传代谢病防治领域的有效实

践与管理经验，构建一个覆盖“孕前-产前-新生儿-儿童期”

全生命周期，整合“预防、筛查、诊断、治疗、康复、管理”

全链条中的关键技术要求与服务流程，形成儿童遗传代谢病

防治体系的规范性文本。本文件可为各级医疗卫生及相关机

构开展防治体系建设与管理工作提供技术参考，以期推动服

务同质化，提升防治整体效能，从而降低疾病负担，提高患

儿生存质量，促进健康中国建设，为以标准化促进人口高质

量发展实现中国式现代做出贡献。

二、任务来源及编制原则和依据

（一）任务来源

本标准编制任务来源于浙江省数理医学学会于 2025 年

11 月 7 日下发的浙数医[2025]35 号《关于批准儿童遗传代

谢病防治体系建设规范团体标准立项的通知》，申请单位为

浙江大学医学院附属儿童医院，归口单位为浙江省数理医学

学会，标准名称为《儿童遗传代谢病防治体系建设规范》，

项目编号:ZSMM-2025-015。

（二）编制原则

本文件按照 GB/T 1.1—2020《标准化工作导则 第 1

部分：标准化文件的结构和起草规则》给出的规则起草。

（三）编制依据

本文件的编制主要参考与依据以下文件：

1. 法律法规及政策文件：《中华人民共和国母婴保健法》

《母婴保健法实施办法（2023 年修订）》《“健康中国 2030”
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规划纲要》《关于优化生育政策促进人口长期均衡发展的决

定》《国家卫生健康委办公厅出生缺陷防治健康教育核心信

息》《国家人口计生委国家免费孕前优生健康检查项目试点

工作技术服务规范（试行）》《国家卫生健康委民政部、国

务院妇儿工委办公室、共青团中央、全国妇联关于加强婚前

保健工作》(国卫妇幼函〔2020〕205 号)、《国家卫生健康

委办公厅关于进一步加强产前筛查服务管理》（国卫办妇幼

发〔2025〕6 号）、《 国家卫生健康委办公厅关于产前筛查

和产前诊断质量控制指标》（国卫办妇幼函〔2023〕466 号）、

《中华人民共和国卫生部. 新生儿疾病筛查管理办法》（卫

生部令第 64 号）、《中华人民共和国卫生部新生儿疾病筛

查技术规范（2010 年版）》（卫妇社发〔2010〕9 号）、《国

家卫生健康委妇幼司新生儿疾病筛查有关质量控制指标》

（国卫妇幼出防便雨（2025)51 号）等。

2. 国家标准及行业技术规范：GB/T 1.1-2020《标准化

工作导则 第 1 部分：标准化文件的结构和起草规则》以及

《出生缺陷综合预防规范》（浙江省地方标准、“浙江标准”）

等。

3. 实践经验及科研成果：浙江大学医学院附属儿童医院

“浙江新筛模式”实践经验、国内最大儿童遗传代谢病队列

数据成果、标准起草团队承担的国家、省科研项目创新成果

转化，以及全国儿童遗传代谢病防治领域临床诊疗成熟经验。
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三、编制单位与核心起草人

（一）编制单位

1. 主编单位：浙江大学医学院附属儿童医院。作为浙江

省成立最早、规模最大的三级甲等综合性儿童医院，拥有儿

科领域全部国家临床重点专科，获批国家儿童健康与疾病临

床医学研究中心、国家儿童区域医疗中心等多项国家级平台，

国家三级公立医院绩效监测持续位居儿童医院 A 级行列；其

遗传代谢科/浙江省新生儿疾病筛查中心为新生儿遗传代谢

病筛查学组组长单位，具备国家级学术地位、雄厚技术实力

及丰富临床实践经验，为标准编制提供核心专业支撑。

2. 参编单位：

（1）浙江省数理医学学会：省一级法人学会，汇聚数

学、物理学、医学等多领域 8000 余名个人会员及 70 个专业

委员会，设立标准化工作委员会及专家库，自 2023 年开展

团体标准工作以来，立项 50 余项、发布 10 余项，多项成果

获国家部委肯定，具备成熟的标准化编制流程管理及跨领域

专家资源整合能力，保障标准编制规范性。

（2）浙江省妇幼健康协会：由浙江省卫生健康委员会

主管的全省性非营利社会组织，汇聚各级妇幼健康服务机构

及相关单位，具备协助政府制定行业规范的成熟经验，业务

覆盖继续教育、技术推广等全领域，为标准内容完善及后续

宣贯落地提供有力支撑。
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（二）核心起草人及职责分工

1. 章伟芳（负责人、第一起草人）：浙江大学研究员、

博士生导师，美国罗马琳达大学访问学者，浙大儿院党委书

记，分管儿童保健相关学科，兼任浙江省数理医学学会副理

事长等多项行业职务。具备宏观卫生政策管理视野与强大资

源整合能力，主持 12 项国家、省级科研项目，发表论文 28

篇，核心负责标准整体规划、跨部门资源协调、政策衔接对

接、保障措施制定及科研成果标准转化，确保标准符合国家

政策导向及行业发展需求。

2. 黄新文（第二起草人）：主任医师、教授、博士生导

师，浙大儿院遗传与代谢科主任，兼任中华医学会医学遗传

分会委员等多项学术职务。为全国儿童遗传代谢病领域顶级

临床科研专家，主持国家重点研发计划课题 1 项、国家自然

科学基金 2 项，牵头多项行业共识与指南编制，核心负责标

准技术内容把控、诊疗规范制定、技术实施要求细化，保障

标准技术先进性与临床适配性。

3. 陈婉珍（第三起草人）：公共管理硕士，浙江省数理

医学学会标准化工作委员会主任委员，获浙江省首届标准创

新重大贡献奖。主导多项省级地方标准、团体标准编制，精

通标准化工作流程与文本规范，核心负责标准框架设计、文

本规范化编写、编制流程管控及质量审核，确保标准结构严

谨、表述精准、符合编制规范。
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4. 周朵（第四起草人）：主治医师，兼任多项行业学会

秘书职务，长期深耕儿童遗传代谢病筛查与诊疗研究，发表

10 篇 SCI 及核心期刊论文，核心协助开展技术条款梳理、行

业调研、意见汇总分析及标准推广落地相关内容编制，保障

标准贴合基层实践需求。

四、 编制过程

（一）前期准备阶段（2025 年 9 月-10 月）

组建由卫生管理、临床诊疗、标准化编制、公共卫生等

多领域专业人员构成的核心编制团队，明确各成员职责分工，

制定详细编制工作计划；开展全国范围内儿童遗传代谢病防

治现状专项调研，覆盖 31 个省份各级医疗机构、疾病预防

控制中心、相关行政部门及社会组织，通过实地走访、座谈

研讨、问卷调研等方式，全面梳理行业防治工作痛点、难点

及标准化需求；系统研读国家相关法律法规、政策文件及现

有行业规范，整合浙江大学医学院附属儿童医院“浙江新筛

模式”实践经验与编制团队科研成果，搭建标准初步框架，

分工完成标准草案初稿撰写，经内部多次专题研讨及修改完

善，同步编制形成标准研制方案、查新报告及立项申请材料。

（二）立项论证阶段（2025 年 10 月 30 日）

向浙江省数理医学学会提交标准立项申请表、标准草案、

研制方案、查新报告等全套论证材料，组织国内儿童遗传代

谢病防治、标准化建设等领域权威专家召开立项论证会，围
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绕标准研制必要性、框架合理性、内容科学性、实施可行性

等核心内容开展评审，专家一致认可标准研制价值及框架内

容，同意立项推进。

（三）正式立项阶段（2025 年 11 月 7 日）

浙江省数理医学学会对标准立项论证结论进行公示，公

示期内无任何异议，正式发布标准立项通知，明确标准研制

任务及推进要求，标准进入全面起草完善阶段。

（四）起草完善阶段（2025 年 11 月）

团队对照国家、省、学会规定，对本标准文件内容各章

节开展多轮专项研讨，结合前期调研收集的行业需求及立项

论证专家意见，细化条款内容，经内部反复修改打磨，形成

标准征求意见稿；后续将按计划开展广泛意见征求、技术审

查、报批发布等工作，确保标准质量达标。

五、 主要内容的确定

本标准整体结构包含前言、引言、10 个核心章节、5 个

附录及参考文献，全面覆盖儿童遗传代谢病防治体系建设全

要素、全流程，具体内容如下：

（一）前言与引言

前言明确标准编制任务来源、编制依据、核心覆盖内容

及适用范围核心信息；引言阐述儿童遗传代谢病的疾病特征、

危害及防治工作重要性，梳理当前行业防治现状及存在的核

心问题，说明标准编制的核心目的与实践价值。



浙江省数理医学学会团体标准

8

（二）核心章节内容

1. 范围（第 1 章）：明确标准核心规定内容为儿童遗传

代谢病防治体系建设的总则、三级防控体系、技术实施要求、

人员培训与能力建设、组织实施与保障、数据库构建与数据

管理、质量管理与持续改进等；界定适用主体包括各级综合

医院、儿童专科医院、妇幼保健机构等医疗机构，疾病预防

控制中心、第三方医学检验机构，以及卫生健康、医保、民

政、残联、教育、财政等相关部门和社会组织；明确适用场

景为儿童遗传代谢病“婚前-孕前-产前-新生儿-儿童期”全

周期预防、筛查、诊断、治疗、康复、随访及健康管理等体

系建设与日常管理工作；确定重点覆盖苯丙酮尿症（PKU）、

甲基丙二酸血症（MMA）、原发性肉碱缺乏症（PCD）、葡萄

糖-6-磷酸脱氢酶缺乏症（G6PD）等高发、可防可治的氨基

酸、有机酸及脂肪酸代谢性疾病，其他类型儿童遗传代谢病

可参照本标准核心原则与技术规范执行。

2. 规范性引用文件（第 2 章）：系统列出标准编制过程

中规范性引用的各类文件，包括相关法律法规、政策文件、

行业技术规范及基础标准化规范，明确各引用文件的完整名

称及对应编号，为标准条款内容提供明确依据支撑，保障标

准合规性。

3. 术语和定义（第 3 章）：共界定 10 项核心术语，精

准明确各术语内涵，统一行业认知标准：
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3.1 儿童遗传代谢病：指发生于儿童群体，因基因突变

导致酶、转运蛋白或细胞膜功能缺陷，引发机体生化代谢紊

乱的先天性疾患，涵盖氨基酸、有机酸、脂肪酸代谢异常等

类型；

3.2 儿童遗传代谢病防治体系：指整合预防、筛查、诊

断、治疗、康复、随访及健康管理等全流程服务，联动多部

门、多机构协同参与的系统化防治工作体系；

3.3 三级预防体系：指覆盖婚前至儿童期的分阶段预防

架构，含一级婚前孕前预防、二级孕期产前预防、三级新生

儿及儿童期预防；

3.4 串联质谱技术：指用于儿童遗传代谢病筛查与诊断

的精准检测技术，可同时检测多种代谢指标；

3.5 高危家系：指有儿童遗传代谢病患病史、家族遗传

史等高危因素的家庭群体；

3.6 截断值：指判断儿童遗传代谢病筛查结果阳性与否

的临界数值标准；

3.7 阳性召回管理：指对筛查结果阳性儿童进行召回、

复查及后续诊疗对接的规范化管理流程；

3.8 规范治疗率：指确诊儿童遗传代谢病患儿中，按照

标准治疗方案接受规范治疗的人数占比；

3.9 随访率：指确诊患儿及高危人群中，按要求完成定

期随访的人数占比。
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4. 总则（第 4 章）：分为基本原则与体系建设的核心导

向两部分：

4.1 基本原则：明确防治体系建设需遵循“预防为主、

全程管控、精准规范、协同联动、持续改进”五大核心原则，

突出早防早治理念，强化全流程闭环管理，注重多主体协同

配合；

4.2 体系建设的核心导向：本防治体系的建设应以实现

以下核心价值为导向，为各项工作的规划、实施与评价提供

方向。

5. 三级防控体系（第 5 章）：按疾病防控关键阶段划分，

明确各阶段防控重点与实施要求：

5.1 一级预防（婚前、孕前及孕早期）：聚焦疾病源头

防控，明确优生健康宣教、婚前医学检查、孕前风险评估、

高危人群遗传咨询等核心防控措施，降低疾病发生风险；

5.2 二级预防（孕期产前）：强化孕期干预，规范产前

筛查项目开展、高风险人群产前诊断流程、确诊病例医学干

预及指导等内容，减少患病胎儿出生；

5.3 三级预防（新生儿及儿童期）：覆盖新生儿至儿童

全阶段，明确新生儿遗传代谢病筛查范围、筛查流程、阳性

病例召回复查机制，以及儿童期患病患儿诊疗、康复干预、

长期随访管理等要求，提升患病儿童生存质量。

6. 技术实施要求（第 6 章）：明确各核心环节技术操作
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标准，保障防治技术规范化实施：

6.1 实验室检测要求：规定儿童遗传代谢病筛查、诊断

相关实验室的资质条件、设备配置标准、检测试剂选用要求、

检测操作流程、结果判定规范及质量控制要点；

6.2 诊断路径要求：梳理儿童遗传代谢病疑似病例排查、

专项检查项目、确诊判定标准、鉴别诊断流程等全链条诊断

路径，明确各环节技术规范；

6.3 信息管理系统技术要求：明确防治工作相关信息管

理系统的架构要求、核心功能模块、数据采集与质量控制。

7. 人员培训与能力建设（第 7 章）：构建专业化人员队

伍保障体系：

7.1 分级培训体系：建立针对管理类、临床诊疗类、检

验技术类、防控服务类等不同岗位人员的分级分类培训机制，

明确培训内容、培训周期、培训方式及考核要求，实现从业

人员全覆盖培训；

7.2 关键岗位能力要求：细化遗传咨询、临床诊疗、实

验室检测、随访管理等关键岗位人员的专业资质、知识储备、

操作技能及职业素养要求，确保岗位人员胜任工作需求。

8. 组织实施与运行机制（第 8 章）：

8.1 体系内各机构职责：本文件所构建的防治体系，依

赖于各级、各类机构在统一的框架下，基于其法定职责和专

业定位，发挥相应的功能与作用；
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8.2 体系运行保障：为确保防治体系的可持续、高效运

行，应建立相应的支撑条件。

9. 数据资源管理与安全隐私保护（第 9 章）：为确保儿

童遗传代谢病防治信息的完整性、一致性、可用性及安全性，

防治体系建立统一的数据资源管理体系，并对数据全生命周

期实施严格的安全与隐私保护。

9.1 数据管理框架：防治数据管理应遵循标准先行的原

则，建立涵盖数据模型、核心元数据、标准化编码的统一框

架。数据资源管理框架包括数据架构设计、核心实体与数据

元定义、标准化编码规范等。（给出了附录 H 技术模型）。

9.2 数据存储、容灾与生命周期管理

9.2.1 存储与容灾策略：分级存储：应根据数据的访问

频率和业务重要性，制定分级存储策略，对在线生产数据、

近线历史数据及离线归档数据进行分类管理与优化。备份与

容灾：必须建立同城/异地数据备份及灾难恢复机制，定期

演练，确保极端情况下业务连续性与核心数据的完整性、可

恢复性。

9.2.2 数据生命周期管理：应依据国家档案管理与医疗

数据管理相关要求，明确各类数据（如筛查记录、诊断报告、

随访信息、基因数据等）的保留期限。超出保存期限的数据，

应进行安全、合规的归档或销毁。

9.3 数据安全技术保护：系统与数据库必须满足或高于
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《GB/T 22239 信息安全技术 网络安全等级保护基本要求》

中第三级安全保护能力的要求，并实施分层的安全技术措施。

10. 质量管理与持续改进（第 10 章）：建立全流程质量

管控体系：

10.1 质量目标与指标体系：设定筛查覆盖率、筛查阳

性预测值、确诊及时率、规范治疗率、随访率等核心质量指

标，明确各指标管控标准；

10.2 质量监测与数据采集：规范质量监测流程，明确

监测数据采集渠道、频次及规范，确保监测数据真实准确；

10.3 质量评估与分析：确定质量评估周期、评估主体

及评估方式，细化数据统计分析要求，精准识别质量短板；

10.4 改进措施与实施：针对质量评估发现的问题，制

定针对性改进措施，明确实施责任主体及完成时限；

10.5 持续改进机制：建立“监测-评估-改进-再监测”

的长效闭环改进机制，结合技术发展、政策调整及实践需求

动态优化质量管控体系。

（三）附录内容

附录 A（规范性）儿童遗传代谢病防治体系建设流程图

附录 B（资料性）出生缺陷防治健康教育核心信息索引

附录 C（资料性）产前筛查和产前诊断质量控制指标索引

附录 D（资料性）新生儿遗传代谢病筛查操作流程

附录 E（资料性）新生儿疾病筛查质量控制指标体系表
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附录 F（资料性）省（自治区、直辖市）新生儿遗传代谢病

筛查知情同意书

附录 G（规范性）串联质谱技术筛查阳性病例诊断路径图

附录 H（规范性）儿童遗传代谢病防治数据资源技术参考模

型

（四）参考文献

收录标准编制过程中参考的法律法规、政策文件、行业

规范、学术文献等相关资料，明确文献来源信息。

六、采标情况

无

七、重大分歧意见的处理

本标准制定过程中无重大分歧。

八、与国家法律法规和强制性标准的关系

本标准符合国家有关法律、法规和相关强制性标准的要

求，没有侵犯他人合法权益。经查新：截止至 2025 年 9 月 8

日，经权威机构标准查新，国家标准、行业标准、地方标准、

国际标准化组织标准、国外标准等标准信息库查询，查新对

象《儿童遗传代谢病防治体系建设规范》要求相符的规范标

准未见述及。

（一）现有相关标准情况

现有相关标准情况

1.国内与遗传代谢病相关的标准主要包括：
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国家标准/部门规章：原卫生部《新生儿疾病筛查管理

办法》（卫生部令第 64 号）是管理框架。《新生儿疾病筛

查技术规范（2010 年版）》是核心技术依据。

2.行业规范与专家共识：中华预防医学会等学术组织发

布了一系列关于新生儿遗传代谢病筛查、诊断、治疗的专家

共识（如《新生儿筛查遗传代谢病诊治规范专家共识》），

虽不具标准强制力，但实际指导着行业实践。

3.地方标准（浙江标准）：申请单位第三起草人曾主导

制定 DB33/T 997—2015《出生缺陷综合预防规范》浙江省地

方标准、“浙江标准”，为本标准提供了重要基础和参考，

但其范围更广，未对遗传代谢病防治体系进行深度细化。

DB34/T 4241-2022《第三方新生儿遗传代谢疾病筛查检测机

构服务规范》安徽省地方标准，查新对象《儿童遗传代谢病

防治体系建设规范》要求相符的规范标准未见述及。

4.团体标准：近年来，中国优生科学协会等团体已立项

如《串联质谱法新生儿遗传代谢病筛查实验室检测技术规范》

等系列团体标准，主要聚焦技术操作层面。

（二）与法律法规和强制性标准的关系

1.严格遵守法律法规： 本标准的内容将严格遵循《中

华人民共和国基本医疗卫生与健康促进法》、《中华人民共

和国母婴保健法》及其实施办法等国家法律法规的要求。

2.符合强制性标准： 本标准将引用或遵循相关强制性

https://std.samr.gov.cn/db/search/stdDBDetailed?id=E5B5898D26EB51C3E05397BE0A0A6C18
https://std.samr.gov.cn/db/search/stdDBDetailed?id=E5B5898D26EB51C3E05397BE0A0A6C18
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国家标准（如有）的要求，确保内容的安全性和合规性。

3.与现有标准协调互补： 本标准并非重复或替代现有

技术规范，而是在其基础上进行整合、提升和系统化。

本标准将与现有国家标准、行业规范、地方标准共同构

成更加完善、协同的儿童遗传代谢病防治标准体系。

九、标准研制保障措施

（一）组织保障

1.成立核心工作组，明确职责分工；

2.建立定期例会制度，每月汇报进展；

3.设立项目管理台账，跟踪任务落实；

（二）技术保障

1.依托国家级技术平台和重大科研项目成果；

2.充分利用已建立的国内最大遗传代谢病队列数据；

3.借鉴国际先进经验，结合国情省情优化。

（三）经费保障

1.按财经、医院规定获得相关经费支持；

2.争取科研项目经费支持；

3.履行协议规定，标准研制经费按照预算执行，保障调

研、会议、评审等必要支出。
标准研制经费预算情况

序号 工作内容 经费（元） 来源
1 会务费 2000 主编自筹
2 专家评审咨询费 17500 主编自筹
3 管理服务费 15000 主编自筹
4 出版费 9000 主编自筹
5 其他费用 6000 主编自筹

合计（单位：元） 49500 主编自筹
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十、预期成果与核心创新点

（一）预期成果

1.《儿童遗传代谢病防治体系建设规范》团体标准文本；

2.标准编制说明；

3.标准实施方案及宣贯材料。

（二）核心创新点

1.体系创新：首次建立覆盖全周期、全流程的儿童遗传

代谢病防治体系标准；

2.技术创新：整合串联质谱、基因测序等新技术应用规

范；

3.机制创新：建立多部门协作和社会干预的标准化模式；

4.模式创新：将“浙江模式”的经验转化为可推广的标

准化方案。

十一、标准实施的建议与持续改进计划

（一）标准实施推广

1.试点应用：选择有代表性的地区先行试点；

2.培训宣贯：通过学术会议、专题培训推广标准内容；

3.全国推广：依托起草单位的全国影响力，向全国推广；

（二）持续改进机制

建立标准实施动态反馈机制，依托各级实施单位设立反

馈渠道，常态化收集标准实施过程中的意见建议及存在问题；

定期组织行业专家、实施单位代表开展一次标准实施效果全

面评估，结合评估结论、医学技术发展新成果、国家政策调
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整新要求及行业防治新需求，适时启动标准修订工作，形成

“编制-实施-评估-优化”的长效闭环机制，确保标准持续

适配行业发展需求，始终保持科学性与实用性。

十二、 其他应予说明的事项

本标准符合国家有关法律、法规和相关强制性标准的要

求，没有侵犯他人合法权益。

《儿童遗传代谢病防治体系建设规范》

浙江省数理医学学会团体标准编制组

2025 年 12 月 29 日
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	3.1 儿童遗传代谢病：指发生于儿童群体，因基因突变导致酶、转运蛋白或细胞膜功能缺陷，引发机体生化代
	3.2 儿童遗传代谢病防治体系：指整合预防、筛查、诊断、治疗、康复、随访及健康管理等全流程服务，联动
	3.3 三级预防体系：指覆盖婚前至儿童期的分阶段预防架构，含一级婚前孕前预防、二级孕期产前预防、三级
	3.4 串联质谱技术：指用于儿童遗传代谢病筛查与诊断的精准检测技术，可同时检测多种代谢指标；
	3.5 高危家系：指有儿童遗传代谢病患病史、家族遗传史等高危因素的家庭群体；
	3.6 截断值：指判断儿童遗传代谢病筛查结果阳性与否的临界数值标准；
	3.7 阳性召回管理：指对筛查结果阳性儿童进行召回、复查及后续诊疗对接的规范化管理流程；
	3.8 规范治疗率：指确诊儿童遗传代谢病患儿中，按照标准治疗方案接受规范治疗的人数占比；
	3.9 随访率：指确诊患儿及高危人群中，按要求完成定期随访的人数占比。
	4. 总则（第4章）：分为基本原则与体系建设的核心导向两部分：
	4.1 基本原则：明确防治体系建设需遵循“预防为主、全程管控、精准规范、协同联动、持续改进”五大核心
	4.2 体系建设的核心导向：本防治体系的建设应以实现以下核心价值为导向，为各项工作的规划、实施与评价
	5. 三级防控体系（第5章）：按疾病防控关键阶段划分，明确各阶段防控重点与实施要求：
	5.1 一级预防（婚前、孕前及孕早期）：聚焦疾病源头防控，明确优生健康宣教、婚前医学检查、孕前风险评
	5.2 二级预防（孕期产前）：强化孕期干预，规范产前筛查项目开展、高风险人群产前诊断流程、确诊病例医
	5.3 三级预防（新生儿及儿童期）：覆盖新生儿至儿童全阶段，明确新生儿遗传代谢病筛查范围、筛查流程、
	6. 技术实施要求（第6章）：明确各核心环节技术操作标准，保障防治技术规范化实施：
	6.1 实验室检测要求：规定儿童遗传代谢病筛查、诊断相关实验室的资质条件、设备配置标准、检测试剂选用
	6.2 诊断路径要求：梳理儿童遗传代谢病疑似病例排查、专项检查项目、确诊判定标准、鉴别诊断流程等全链
	6.3 信息管理系统技术要求：明确防治工作相关信息管理系统的架构要求、核心功能模块、数据采集与质量控
	7. 人员培训与能力建设（第7章）：构建专业化人员队伍保障体系：
	7.1 分级培训体系：建立针对管理类、临床诊疗类、检验技术类、防控服务类等不同岗位人员的分级分类培训
	7.2 关键岗位能力要求：细化遗传咨询、临床诊疗、实验室检测、随访管理等关键岗位人员的专业资质、知识
	8. 组织实施与运行机制（第8章）：
	8.1 体系内各机构职责：本文件所构建的防治体系，依赖于各级、各类机构在统一的框架下，基于其法定职责
	8.2 体系运行保障：为确保防治体系的可持续、高效运行，应建立相应的支撑条件。 
	9. 数据资源管理与安全隐私保护（第9章）：为确保儿童遗传代谢病防治信息的完整性、一致性、可用性及安
	9.1 数据管理框架：防治数据管理应遵循标准先行的原则，建立涵盖数据模型、核心元数据、标准化编码的统
	9.2 数据存储、容灾与生命周期管理
	9.2.1 存储与容灾策略：分级存储：应根据数据的访问频率和业务重要性，制定分级存储策略，对在线生产
	9.2.2 数据生命周期管理：应依据国家档案管理与医疗数据管理相关要求，明确各类数据（如筛查记录、诊
	9.3 数据安全技术保护：系统与数据库必须满足或高于《GB/T 22239 信息安全技术 网络安全等
	10. 质量管理与持续改进（第10章）：建立全流程质量管控体系：
	10.1 质量目标与指标体系：设定筛查覆盖率、筛查阳性预测值、确诊及时率、规范治疗率、随访率等核心质
	10.2 质量监测与数据采集：规范质量监测流程，明确监测数据采集渠道、频次及规范，确保监测数据真实准
	10.3 质量评估与分析：确定质量评估周期、评估主体及评估方式，细化数据统计分析要求，精准识别质量短
	10.4 改进措施与实施：针对质量评估发现的问题，制定针对性改进措施，明确实施责任主体及完成时限；
	10.5 持续改进机制：建立“监测-评估-改进-再监测”的长效闭环改进机制，结合技术发展、政策调整及
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