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	（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
	（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
	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
	（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
	   （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、
	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
	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：
	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
	（三）附录内容 
	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。
	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
	（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：
	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
	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
	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
	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
	（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
	2.符合强制性标准： 本标准将引用或遵循相关强制性国家标准（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。
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