附件4：

遗传咨询技术规范

    本技术规范主要指与产前诊断有关的遗传咨询，是指取得了《母婴保健技术考核合格证书》从事产前诊断的临床医师，对咨询对象就所询问的先天性缺陷和遗传性疾病等情况的咨询。

      一、基本要求

     （一）遗传咨询机构的设置

     凡经卫生行政部门许可的开展产前诊断技术的医疗保健机构可以开展遗传咨询。

      （二）遗传咨询人员的要求

    1．遗传咨询人员应为从事产前诊断的临床医师，必须符合《从事产前诊断卫生专业技术人员的基本条件》中有关要求。

    2．具备系统、扎实的医学遗传学基础理论知识，能正确推荐辅助诊断手段，对实验室检测结果能正确判断，并对各种遗传的风险与再现风险做出估计。

    （三）场所要求

    遗传咨询门诊至少具备诊室1间，独立候诊室1间，检查室1间。

    二、遗传咨询应遵循的原则

    1．遗传咨询人员应态度亲和，密切注意咨询对象的心理状态，并给予必要疏导。

    2．遗传咨询人员应尊重咨询对象的隐私权，对咨询对象提供的病史和家族史给予保密。

    3．遵循知情同意的原则，尽可能让咨询对象了解疾病可能的发生风险、建议采用的产前诊断技术的目的、必要性、风险等，是否采用某项诊断技术由受检者本人或其家属决定。

    三、遗传咨询的对象

    1．夫妇双方或家系成员患有某些遗传病或先天畸形者。

    2．曾生育过遗传病患儿的夫妇。

    3．不明原因智力低下或先天畸形儿的父母。

    4．不明原因的反复流产或有死胎死产等情况的夫妇。

    5. 婚后多年不育的夫妇。

    6．35岁以上的高龄孕妇。

    7. 长期接触不良环境因素的育龄青年男女。

    8. 孕期接触不良环境因素以及患有某些慢性病的孕妇。

    9．常规检查或常见遗传病筛查发现异常者。

    10．其他需要咨询的情况。

    四、技术程序

    （一）遗传咨询技术要求

    1．采集信息：遗传咨询人员要全面了解咨询对象的情况，详细询问咨询对象的家族遗传病史、医疗史、生育史（流产史、死胎史、早产史）、婚姻史（婚龄、配偶健康状况）、环境因素和特殊化学物接触及特殊反应情况、年龄、居住地区、民族。收集先证者的家系发病情况，绘制出家系谱。

    2．遗传病诊断及遗传方式的确定：遗传咨询人员根据确切的家系分析及医学资料、各种检查化验结果，诊断咨询对象是哪种遗传病或与哪种遗传病有关，单基因遗传病还须确定是何种遗传方式。

   3．遗传病再现风险的估计：染色体病和多基因遗传病以其群体发病率为经验风险，而单基因遗传病根据遗传方式进行家系分析，进一步进行发病风险估计并预测其子代患病风险。

    4．提供产前诊断方法的有关信息：遗传咨询应根据子代可能的再现风险度，建议采取适当的产前诊断方法，充分考虑诊断方法对孕妇和胎儿的风险等。临床应用的主要采集标本方法有绒毛膜穿刺、羊膜腔穿刺、脐静脉穿刺等。产前诊断方法有超声诊断、生化免疫、细胞遗传诊断、分子遗传诊断等。

    5．提供建议：遗传咨询人员应向咨询对象提供结婚、生育或其他建议。

    （二）遗传咨询需注意的问题

    1．阐明各种产前诊断技术应用的有效性、局限性，所进行筛查或诊断的时限性、风险和可能结局。

    2．说明使用的遗传学原理，用科学的语言解释风险。

    3．解释疾病性质，提供病情、疾病发展趋势和预防的信息。

    4在咨询过程中尽可能提供客观、依据充分的信息，在遗传咨询过程中尽可能避免医生本人的导向性意见。

