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改善产前筛查和产前诊断服务的衔接 

--如何落实产前筛查和诊断的签约机制 

复旦大学公共卫生学院 HESVIC 课题组 

 

一、概述 

随着社会经济的快速发展，我国孕产妇死亡率、婴儿死亡率不断下降[1]，出

生缺陷问题逐渐凸显
[2]
，发生率呈上升趋势

[3]
（图1）。出生缺陷引发了严重健康

损害，并给家庭和社会带来巨大的痛苦和沉重的负担[4]。 

 

图1  1996年-2010年婴儿死亡率和医院监测出生缺陷总发生率 

 

产前诊断是在遗传咨询的基础上，通过遗传学检测和影像学检查等方法，

对高风险胎儿进行明确诊断的技术。与一般的产前保健服务相比，产前诊断技术

服务是一类具有较高技术含量和一定风险的服务，所以其服务质量亟需规范。

2002 年，卫生部颁布了第一部国家层面聚焦于产前诊断的规制——《产前诊断

技术管理办法》（以下简称“管理办法”）。管理办法出台的目的是通过一系列监

管体系的建立、服务过程的监管和结果的评价，规范技术服务行为，改善技术服

务结果。根据管理办法的要求，各省（区、市）也出台了地方性的规制文本。以

A 市为例，自 2003 年起，根据当地的实际情况，出台了一系列地方性的规章制

度来规范产前诊断（含产前筛查）服务，包括该市卫生局关于本市实施《产前诊
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断技术管理办法》的通知、该市母婴保健专项技术及人类辅助生殖技术服务管理

办法和该市母婴保健专项技术服务管理办法等。 

 

产前筛查和产前诊断的关系 

产前筛查是指通过经济、简便和微/无创伤的检测方法，从孕妇群体中发现

疑有某些先天缺陷胎儿的高危孕妇，以便做进一步的明确诊断。产前诊断是指在

胎儿出生之前应用影像学、生物化学、细胞遗传学及分子生物学等技术，对先天

性和遗传性疾病作出诊断。由于胎儿的先天性和遗传性疾病发生率相对较低，产

前诊断存在安全性风险并成本较高，因此先行产前筛查，有利于提高产前诊断的

效率。 

 

二、现状与问题 

（一）产前筛查与产前诊断的衔接现状 

国家和地方相关规制的出台对规范产前筛查和诊断服务的质量起到积极作

用，但产前筛查和诊断的衔接与联系却一直摆脱不了制度与机构壁垒的影响。 

从规制本身分析，管理办法及地方相关规制虽然提及“开展产前筛查的医疗

保健机构要与经许可开展产前诊断技术的医疗保健机构建立工作联系，保证筛查

病例能落实后续诊断”，但没有对“工作联系”的具体表现形式进行明确的规定，

造成各地卫生行政部门在执行方面松紧不一。 

依据机构是否承担采血、筛查检测（出具检测报告）、提供医学建议、筛查

－诊断服务衔接等服务，可将国内产前筛查和诊断服务提供大致分为以下几类模

式（表 1）： 
 

1、产前诊断中心模式。即由经省级卫生行政部门批准认证的产前诊断中心

提供产前筛查和诊断服务，在机构内部进行服务衔接。 

2、筛查－诊断机构合作型。其典型特征是经筛查的孕妇能获得与其检测结

果相关的医学建议，且筛查高危的孕妇，能通过院际转诊渠道，便捷地获得诊断

服务。依据筛查检测实施的机构不同，可再细分为依赖型和独立型。这是相对理

想的模式。 

3、筛查－诊断机构分离型。与筛查－诊断机构合作型相对应，其典型特征

是筛查高危的孕妇，不能通过院际转诊渠道，便捷地获得诊断服务，而必须自行

寻求诊断服务。依据筛查检测实施的机构不同，可再细分为纯筛查型和采血型。

由于后续诊断缺乏保障，孕妇是否可以获得全面的医学建议也存有质疑，这种模

式不够理想。 
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表1 产前筛查－诊断服务提供模式 

模式分类 采血 自行检测 外送检测 医学建议 产前诊断 

产前诊断中心模式 + + - + + 

依赖型合作模式 + - + + + 

独立型合作模式 + + - + + 

纯筛查型分离模式 + + - +/- ？ 

纯采血型分离模式 + - + +/- ？ 

 

（二）产前筛查与产前诊断的衔接不畅的后果 

产前诊断作为出生缺陷二级预防的手段，其作用发挥的关键在于筛查覆盖率

高、筛查技术质量水平高（具有较高的灵敏度和特异度），筛查阳性孕妇的诊断

接受率高；即通过高质量、高覆盖率的无创性筛查识别高风险人群，通过无缝衔

接服务保证高风险人群接受具有较高准确性的诊断服务。 

现实中，多数筛查机构与诊断中心虽有合作关系，但在筛查服务质控、诊断

服务确保方面的权利义务不十分明晰，筛查机构没有获得外部（来自对应产前诊

断中心）的质量控制和指导监督，筛查机构筛查发现的高危孕妇也通过这类合作

关系直接获得后续的诊断服务也有较大难度。 

1、筛查服务质量缺乏保证。产前筛查一般是估算先天缺陷胎儿危险系数，

结果是一个概率估计，存在假阳性和假阴性的情况，且筛查的标准（“截断值”）

会因试剂、操作等原因发生变化。由于筛查和诊断服务衔接不畅，诊断机构对筛

查机构的质控作用无法充分发挥，筛查机构的服务质量存在隐患。更有个别筛查

机构，为规避“假阴性”的风险，人为地降低“截断值”，导致筛查服务“假阳

性”率偏高。 

2、诊断服务的公平性、可及性面临巨大挑战。服务衔接不畅削弱了筛查高

危的孕妇接受诊断服务的保障，很多筛查高危孕妇只能自行联系前往产前诊断中

心。由于资源的有限性，需方的社会经济状况或成为影响服务利用的主要因素，

对服务公平性造成了损害。此外，由于筛查服务的质量缺陷，大量原本低危的孕

妇筛查结果呈现高危，加剧了诊断服务的需求，激化了供需矛盾，对诊断服务的

可及性造成很大影响。 

 

三、政策建议 

1、卫生体系规制的制定应围绕某个健康问题展开。以开展产前诊断技术服

务预防出生缺陷发生为例，规制不应该仅仅以“技术”为出发点和归宿，形成内
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容较为单一的规制；而是应该根据技术、服务本身的特点，从宏观的角度出发，

协调服务供需之间的关系，协调筛查和诊断服务提供方之间的关系，通过政府规

划或者市场协调等综合手段使目标人群获得高质量、公平、可及的产前诊断服务。

既然产前筛查是产前诊断服务的有机组成部分和必要前提，政府的规制就应为实

现筛查和诊断的有效衔接制定规则。 

2、卫生体系规制的制定应注重调动资源，协同治理。就现阶段而言，首先

是政府的责任落实，要形成一定的问责机制。应以建立服务体系、明确各方权责、

加强监督执法为核心，完善产前筛查和产前诊断服务之间的衔接机制。比如，政

府运用区域卫生规划引导各筛查机构与产前诊断中心建立衔接关系，或者政府鼓

励自下而上地建立筛查和诊断机构的业务联系，形成机构间对责任、义务和利益

承担与分担的共识；明确产前诊断中心有为产前筛查机构提供技术支持的义务，

比如人员培训等；产前诊断中心有监督产前筛查机构服务的责任，如仪器使用规

范、试剂选择等；产前诊断中心接收由衔接关系的筛查机构转诊的高危孕妇接受

产前诊断。同时，政府对各种形式的衔接机制要定期监督考察；卫生监督所、妇

幼保健所、专业协会、孕妇/产妇群体有权监督产前筛查机构与产前诊断中心服

务的衔接情况，对服务衔接情况和服务质量进行评价、监督、甚至执法，并运用

相应的激励与约束手段，形成社会参与治理的氛围。 

3、规制应随着社会经济的发展、技术的进步、人群需求的变化而不断完善、

落实与创新。 
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