关于对《我国新生儿遗传代谢病筛查质量指标（征求意见稿）》
征求意见的通知
各新筛中心和实验室：
新生儿疾病筛查（NBS）是由多学科组成的公共卫生项目，包括检测、诊断、随访、治疗、教育和评价。在我国，2015年有一千多万的新生儿接受新生儿遗传代谢病筛查（苯丙酮尿症和先天性甲状腺功能低下症）。根据ISO15189：2012 医学实验室质量和能力要求，质量指标是对一组内在特征满足要求的程度的度量。
《新生儿疾病筛查管理办法》（中华人民共和国卫生部令第64号）于2009年2月26日正式颁布。《全国新生儿疾病筛查工作规划》的通知（卫办妇社发〔2009〕200号）于2009年11月16日发布。新生儿疾病筛查技术规范（2010年版）于2010年11月发布（其包括：新生儿遗传代谢病筛查血片采集技术规范，新生儿遗传代谢病筛查实验室检测技术规范，苯丙酮尿症和先天性甲状腺功能减低症诊治技术规范，新生儿遗传代谢病筛查操作流程，新生儿遗传代谢病筛查知情同意书，新生儿听力筛查技术规范，新生儿听力筛查技术流程，新生儿听力筛查知情同意书）。
根据《新生儿疾病筛查管理办法》，省、自治区、直辖市人民政府卫生行政部门负责本行政区域新生儿疾病筛查的监督管理工作，建立新生儿疾病筛查管理网络，组织医疗机构开展新生儿疾病筛查工作。卫生部临床检验中心是负责新生儿遗传代谢病筛查实验室质量监测和检查的管理机构。目前已组织有关专家并参照美国新生儿疾病筛查技术支持和评估计划（The Newborn Screening Technical assistance and Evaluation Program，NewSTEPs）建立新生儿疾病筛查系统的质量指标，初步建立我国新生儿疾病筛查的质量指标。所制定的新生儿疾病筛查质量指标，可以省为单位进行相关指标的调查，同时这些质量指标也可作为卫生部临床检验中心室间质量评价计划，开展全国范围内新生儿遗传代谢病筛查质量指标的室间质量评价活动，以规范我国新生儿疾病筛查流程，改进服务质量。
    请各筛查中心和实验室仔细审核附件中的质量指标，并将意见或建议于2016年2月28日之前返回。
    联系人： 王治国 

    电子邮箱：EQA@nccl.org.cn

      卫生部临床检验中心 

                                    二O一六年一月八日

附件： 我国新生儿遗传代谢病筛查质量指标（征求意见稿）
       我国新生儿遗传代谢病筛查质量指标（征求意见稿）
1  新生儿疾病筛查质量指标
由卫生部临床检验中心组织有关专家并参考美国新生儿疾病筛查质量指标制定了8项新生儿疾病筛查质量指标，并对这些质量指标进行了评估以保证定义的一致。这些指标可用于提供纵向比较，同时也能与总体资料进行横向比较。具体质量指标如下：
质量指标 1  由于不适当的采集和/或运输造成的不合格血片的百分比
质量指标 2  重要信息遗漏的血片的百分比
质量指标 3  符合条件但未接受有效新生儿疾病筛查婴儿的百分比
质量指标 4  失访的百分比
质量指标 5  新生儿疾病筛查活动的及时性（例如，从出生到筛查、随访检测、确诊）
质量指标 6  结果超出范围的百分比
质量指标 7  通过新生儿疾病筛查检出每种疾病的发生率
质量指标 8  按照病种来报告漏诊病例（假阴性）的百分比
2  筛查统计量
质量指标中需要用到的每个省份的数据或每个筛查中心覆盖的有接产单位的数据
2.1 整体出生统计量
（1）某个省份或筛查中心覆盖的接产单位出生婴儿数量（年出生）
（2）某个省份或筛查中心覆盖的接产单位出生的婴儿中符合筛查条件的婴儿数量
（3）某个省份或筛查中心覆盖的接产单位的数量
2.2 通过新生儿疾病筛查（NBS）计划已接受筛查的婴儿数量：
（1）血片或干血斑（dried blood spots, DBS）NBS（血片送到筛查中心实验室检测就认为是执行了筛查）
2.3 血片或干血斑（DBS）标本统计量
（1）某个省份或筛查中心覆盖的接产单位采集的DBS标本数量（应该包括首次，第二次/随后的标本）
（2）首次筛查中接收到的DBS标本数量
（3）后续筛查中接收到的DBS标本数量
（4）采集无效样品/标本的婴儿数量
（5）检测结果超出范围并且需要评估的婴儿数量
目的：在质量指标中用作分母数据
解释：①不同省份或筛查中心覆盖的接产单位符合筛查的婴儿数量是不同的。这些度量指标的分母需要反映符合某个省份或筛查中心覆盖的接产单位的新生儿疾病筛查政策要求的婴儿。②在别处进行筛查的婴儿，包括转移到其他省份或筛查中心的医院和由其它NBS项目筛查的婴儿。③你省份或筛查中心覆盖的接产单位NBS计划外检查的婴儿，指的是来自其它省份或其他筛查中心覆盖的接产单位的婴儿，接受了筛查并且由你省或筛查中心专家进行医疗处理。
3  质量指标的定义与解释
3.1 质量指标1：由于不适当的采集和/或运输造成的不合格血片的百分比
（1）由于不适当采集造成的不合格血片的百分比
（2）由于不适当运输造成的不合格血片的百分比
定义：（1）由于采集血片差错[出现检验前]导致实验室不能报告完整的新生儿疾病筛查谱的血片数量除以提交的血片总数量，乘以100。
（2）由于运输差错[出现检验前]导致实验室不能报告完整的新生儿疾病筛查谱的血片数量除以提交的血片总数量，乘以100。
目的：识别出不适当地采集血片的数量，因此需要向实验室提交额外的血片。
解释：①不合格血片不包括24h以内采集的标本（例如新生儿重症监护室（NICU）婴儿）。②不合格血片实例包括不适当采集标本的情况。这类标本即为血量不足；凝集；涂抹或污染；圆环内填充不充分；血液过饱和；毛细管点样磨损或刮伤；邮寄前不完全干燥；或者是不能用于检测。③新生儿遗传代谢病筛查血片采集技术规范和美国临床和实验室标准化研究院（CLIS）LA4-A5指南中定义了不适当的标本采集。
3.2 质量指标2：重要信息遗漏的血片的百分比
定义：最初提交的缺少全部明确规定基本信息的所有血片数量除以接收到的全部血片，乘以100。
目的：识别提交的缺少完整信息的血片数量，要求实验室人员额外工作收集信息。
解释：重要信息是对执行试验和随访活动至关重要的人口统计信息。缺少基本信息时可能需要实验室人员额外工作来获取。
3.3 质量指标3：符合新生儿疾病筛查条件，但是未接受有效新生儿疾病筛查的婴儿百分比，按照血片检测报告。
无有效新生儿疾病筛查试验所有婴儿的百分比：
（1）由于监护人绝导致没有有效新生儿疾病筛查试验的婴儿百分比
（2）由于差错导致没有有效新生儿疾病筛查试验的婴儿百分比
目的：确定由于各种原因导致未进行血片疾病筛查的婴儿。
定义：符合筛查条件、没有进行满意和有效的新生儿疾病筛查的婴儿总数。
①符合筛查条件，但是没有进行满意和有效的血片新生儿疾病筛查结果的婴儿总数除以同期符合筛查条件的婴儿数，乘以100
②符合筛查条件，但是没有进行满意和有效的新生儿听力测试的婴儿总数除以同期符合筛查条件的婴儿数，乘以100
（1）由于监护人反对，符合筛查条件但是没有满意和有效的新生儿疾病筛查结果的婴儿数量。
①由于监护人反对，符合筛查条件但是没有满意和有效干血斑新生儿疾病筛查结果的婴儿数量除以同期符合筛查条件的婴儿数，乘以100。
②由于监护人反对，符合筛查条件但是没有满意和有效的新生儿听力测试的婴儿数量除以同期符合筛查条件的婴儿数，乘以100.
（2）由于检验前差错（在运输中标本遗失，护士遗忘或者婴儿转院），符合筛查条件但是最初没有获得满意和有效的新生儿疾病筛查结果的婴儿数量。
①由于检验前差错（在运输中标本遗失，护士遗忘或者婴儿转院），符合筛查条件但是最初没有获取满意和有效的血片新生儿疾病筛查结果的婴儿数量除以同期出生的符合筛查条件的婴儿数量，乘以100。
②由于检验前差错（由于护士遗忘或者婴儿转院），符合筛查条件但是最初没有获取满意和有效的新生儿听力测试的婴儿数量除以同期出生的符合筛查条件的婴儿数量，乘以100。
（3）报告已经筛查的婴儿（NBS结果与电子出生证明/重要记录）数量除以符合筛查条件的婴儿数量，乘以100。
3.4 质量指标4：失访的百分比
（1）接收到无效标本后失访的百分比
（2）试验结果超出范围后失访的百分比
 ①申请重复血片试验的标本
 ②需要评估/诊断检查的婴儿
（3）在获取了超出新生儿听力筛查结果范围后没有接受后续检查的婴儿失访百分比
目的：量化失访和有风险发生新生儿疾病筛查谱中疾病，但是没有接受到适当检测、评估和治疗的婴儿数量。
解释：①失访不包括仍然在评估以确定诊断的婴儿。②在诊断或排除诊断的时候，短期随访终止。③评估定义为除了重复新生儿疾病筛查外的医疗随访。
3.5 质量指标5：新生儿疾病筛查活动的及时性
在以下的时间间隔中获得的标本/筛查的数量：
（1）从出生到血片采集
（2）从血片采集到实验室接收
（3）从血片接收到报告完整结果
（4）从出生到报告完整结果
（5）从发布超出范围结果到适当医疗专家采取干预措施[按照疾病]
（6）从出生到确定诊断[按照疾病]
（7）从出生到排除诊断[按照疾病]
目的：确定新生儿疾病筛查系统的时间组成部分，此时间可以缩短以改进识别出具有新生儿疾病筛查疾病患病风险婴儿的时间。
定义：在以下时间间隔中获得的标本/筛查的数量：
（1）从出生到血片采集，数据由各省份或筛查中心集中收集，在以下的时间段内的筛查数量百分比：大于24h到48h，大于48h到72h，大于72h（3天）。
1 初次血片筛查
2 对后续血篇筛查：小于7天，7(10天，大于10天到14天，大于14天。
（2）从血片采集到实验室接收[反映了标本在实验室外的时间]，数据由省份或筛查中心集中收集，在以下时间段内的筛查数量百分比：
与血片采集同天，采集后一天，采集后2天，采集后3天，采集后4天，采集后5天，采集后6天，采集后等于或大于7天。
1 初次血片筛查
2 后续的血片筛查
（3）从血片接收到报告完整结果[反映了标本在实验室内的时间]，数据由各省份或筛查中心集中收集，在以下时间段内的筛查数量百分比：
小于12h，12到24h，大于24到48h，大于48h到72h，大于72h到96h（4天），大于96h（4天）到120h（5天），大于120h（5天）到144h（6天），大于144h（6天）。
1 推断的阳性时间关键结果（与提供者交流）
2 推断的其它情况中的阳性结果（与提供者交流）
3 全部结果（标准报告给提供者）
（4）从出生到报告完整结果：数据由各省份或筛查中心集中收集，在以下时间段内的筛查数量百分比：
大于48到72h，大于72到96h（4天），大于96h（4天）到120h（5天），大于120h（5天）到144h（6天），大于144h（6天）到168h（7天），大于168h（7天）到192h（8天），大于192h（8天）到216h（9天），大于216h（9天）到240h（10天），大于240h（10天）。
（5）从发布超出范围结果到适当医学专家采取干预措施（在诊断疾病的情况中）：
[按照疾病报告]：
天[按天报告，系统会计算出中位值，范围]
（6）从出生到确认诊断[按疾病报告]:
天[按天报告，系统会计算出中位值，范围]
（7）从出生到确定新生儿疾病筛查疾病超出范围结果为假阳性结果[按照疾病报告]：
天：小于7天，7(4天，15天(1月，大于1月(2月，大于2月(6月，大于6月。
3.6 质量指标6：按照疾病报告结果超出范围的百分比
定义：按照疾病报告结果超出范围并需要转诊评估的婴儿数量除以筛查的婴儿数量，乘以100。
目的：了解对于每种疾病有多少婴儿需要诊断评估
3.7 质量指标 7  通过新生儿疾病筛查检出每种疾病的发生率
（1）通过新生儿疾病筛查检出每种疾病的总体发生率
（2）通过初次新生儿疾病筛查检出每种疾病的发生率
定义：①依据超出新生儿疾病筛查标本/床旁检测范围的结果–与该疾病一致（初次和随后的筛查），按照疾病报告确认受到影响的婴儿数量，除以筛查的婴儿数量。②根据初次有效干血斑标本结果超出范围按照疾病报告确认受影响的婴儿数量，除以筛查婴儿数量。
目的：确定在某个省份或筛查中心通过新生儿疾病筛查检出的每种疾病的发生率。
3.8 质量指标 8 ：按照病种报告漏诊病例（假阴性）的百分比 
（1）按照疾病报告有有效新生儿疾病筛查但新生儿疾病筛查没有识别出疾病的婴儿的百分比。
（2）按照疾病报告由于没有有效的筛查，新生儿疾病筛查没有识别出疾病的婴儿的百分比。
定义：①对于给定疾病，新生儿疾病筛查没有识别出疾病（但有有效的新生儿疾病筛查）的婴儿数量除以筛查并诊断为患有疾病的所有婴儿（真阳性和假阴性的结合），乘以100。②由于没有有效筛查因此新生儿疾病筛查没有识别出疾病的婴儿数量除以同期符合筛查条件的婴儿数量，乘以100。
目的：描述新生儿疾病项目如何很好地确定每种疾病中患病婴儿。
