团体标准《地中海贫血胚胎植入前遗传学诊断规范》（征求意见稿）
编制说明
一、任务来源、起草单位、主要起草人
根据《广西标准化协会关于下达2024年第三十六批团体标准制修订项目计划的通知》（桂标协〔2024〕250号）文件精神，由广西医学会提出，广西壮族自治区生殖医院、山东大学附属生殖医院、广西壮族自治区妇幼保健院、柳州市妇幼保健院、南宁市第二人民医院、广西壮族自治区人民医院、广西医科大学第一附属医院、玉林市妇幼保健院、广州医科大学附属妇女儿童医疗中心、贵阳市妇幼保健院、陆军军医大学第一附属医院、珠海市妇幼保健院、梧州市工人医院等单位共同起草的团体标准《地中海贫血胚胎植入前遗传学诊断规范》（项目编号：2024-3603）已获批立项。主要起草人姓名及分工情况如下： 
	序号
	姓  名
	单位
	职务/职称
	参与编制标准分工情况

	1. 
	林忠
	广西壮族自治区生殖医院
	党委书记、院长长/
主任医师
	统筹规范编制工作，组织人员进行规范发布后的宣贯培训

	1. 
	覃爱平
	广西壮族自治区生殖医院
	二级教授
	指导规范文本及编制说明编写，质量控制

	1. 
	莫似恩
	广西壮族自治区生殖医院
	生殖医学
一科副主任
（主持工
作）/主任医师
	对规范实施情况进行总结分析，不断对规范提出修正意见

	1. 
	罗世强
	广西壮族自治区生殖医院
	优生遗传科副主任（主持工作）/主任技师
	负责起草规范草案，征求意见稿和规范编制说明，送审稿及编制说明的编写工作

	1. 
	潘建延
	广西壮族自治区生殖医院
	主管技师
	协助起草规范草案，征求意见稿和规范编制说明，送审稿及编制说明的编写工作

	1. 
	韦慧
	广西壮族自治区生殖医院
	副研究员
	协助起草规范草案，征求意见稿和规范编制说明，送审稿及编制说明的编写工作

	1. 
	莫毅
	广西壮族自治区生殖医院
	生物样本库主任/研究员
	协助起草规范草案，征求意见稿和规范编制说明，送审稿及编制说明的编写工作

	1. 
	高媛
	山东大学附属生殖医院
	生殖医学研究中心分子遗传室主任/研究员
	协助起草规范草案，征求意见稿和规范编制说明，送审稿及编制说明的编写工作

	1. 
	周红
	广西壮族自治区妇幼保健院
	主任医师
	协助起草规范草案，征求意见稿和规范编制说明，送审稿及编制说明的编写工作

	1. 
	舒金辉
	广西壮族自治区妇幼保健院
	生殖医学中心主任/副研究员
	协助起草规范草案，征求意见稿和规范编制说明，送审稿及编制说明的编写工作

	1. 
	李娇
	广西壮族自治区妇幼保健院
	遗传门诊主任/副主任医师
	协助起草规范草案，征求意见稿和规范编制说明，送审稿及编制说明的编写工作

	1. 
	范莉
	柳州市妇幼保健院
	生殖健康助孕中心主任/主任医师
	协助起草规范草案，征求意见稿和规范编制说明，送审稿及编制说明的编写工作

	1. 
	李荣
	南宁市第二人民医院
	生殖中心主任/主任医师
	协助起草规范草案，征求意见稿和规范编制说明，送审稿及编制说明的编写工作

	1. 
	唐宁
	柳州市妇幼保健院
	医学遗传科主任/主任技师
	协助起草规范草案，征求意见稿和规范编制说明，送审稿及编制说明的编写工作

	1. 
	李伍高
	柳州市妇幼保健院
	副主任技师
	协助起草规范草案，征求意见稿和规范编制说明，送审稿及编制说明的编写工作

	1. 
	刘俐伶
	广西壮族自治区人民医院
	生殖医学
与遗传中心副主任/主任医师
	协助起草规范草案，征求意见稿和规范编制说明，送审稿及编制说明的编写工作

	1. 
	何升
	广西壮族自治区妇幼保健院
	研究员
	协助起草规范草案，征求意见稿和规范编制说明，送审稿及编制说明的编写工作

	1. 
	黄朋
	广西壮族自治区妇幼保健院
	副主任技师
	协助起草规范草案，征求意见稿和规范编制说明，送审稿及编制说明的编写工作

	1. 
	江莉
	广西医科大学第一附属医院
	科室副主任/主任医师、教授
	协助起草规范草案，征求意见稿和规范编制说明，送审稿及编制说明的编写工作

	1. 
	罗宇迪
	玉林市妇幼保健院
	副院长兼生殖医学中心主任/主任医师
	协助起草规范草案，征求意见稿和规范编制说明，送审稿及编制说明的编写工作

	1. 
	Donald Leigh
	广西壮族自治区生殖医院
	特聘专家
/PGDIS委员会主席
	协助起草规范草案，征求意见稿和规范编制说明，送审稿及编制说明的编写工作

	1. 
	孙玲
	广州医科大学附属妇女儿童医疗中心生殖医学中心
	主任/主任医师
	协助起草规范草案，征求意见稿和规范编制说明，送审稿及编制说明的编写工作

	1. 
	余蕾
	贵阳市妇幼保健院
	副院长/主任技师
	协助起草规范草案，征求意见稿和规范编制说明，送审稿及编制说明的编写工作

	1. 
	何畏
	陆军军医大学第一附属医院
	教授
	协助起草规范草案，征求意见稿和规范编制说明，送审稿及编制说明的编写工作

	1. 
	蔡桂丰
	珠海市妇幼保健院
	生殖医学中心主任/主任技师
	协助起草规范草案，征求意见稿和规范编制说明，送审稿及编制说明的编写工作

	1. 
	王莉
	广西壮族自治区生殖医院
	特聘专家
	协助起草规范草案，征求意见稿和规范编制说明，送审稿及编制说明的编写工作

	1. 
	苏胜红
	梧州市工人医院
	生殖中心主任/主任医师
	协助起草规范草案，征求意见稿和规范编制说明，送审稿及编制说明的编写工作


二、制定标准的必要性和意义
地中海贫血（thalassemia，简称地贫）又称海洋性贫血，是一种常染色体隐性遗传性溶血性贫血，由珠蛋白基因缺陷导致血红蛋白中的珠蛋白链合成减少或完全缺失，引发红细胞破坏（溶血）和贫血。
全球地贫携带者超3.45亿人，每年出生重型地贫患儿30万以上。在我国，该病主要分布在长江以南的地区，特别是广西、广东和海南。据统计，广东地贫携带率约为16.8％，广西地贫携带率约为21％。广东每年约有11万新生儿为地贫基因携带者，广西每年约有17万新生儿为地贫基因携带者。近年来，两省每年均有重型地贫患儿出生。一直以来，地贫都是导致出生缺陷高发以及围产儿和婴儿死亡的主要原因之一。当夫妇双方均为同一类型（地贫主要分为α-地贫或β-地贫）地贫基因携带者时，其后代有四分之一的机会罹患中、重型（α-或β-）地贫。重症α-和β-地贫为严重疾病，前者多在出生前或出生后半小时死亡，而后者贫血严重，常需反复输血，多数在未成年夭折。地贫已成为广西等高发地区社会性公共卫生问题。
2022年，《国务院办公厅关于印发“十四五”国民健康规划的通知》（国办发〔2022〕11号）明确要强化先天性心脏病、听力障碍、苯丙酮尿症、地中海贫血等重点疾病防治，推动围孕期、产前产后一体化管理服务和多学科诊疗协作。2023年，为进一步加大地贫防控力度，国家卫生健康委办公厅印发通知，在10个省份遴选101家医疗机构组建全国协作网，旨在进一步发挥优质医疗资源辐射带动作用，推进落实防控、诊疗、协作、保障、病例登记和科学研究6项任务，在协作网单位之间，及协作网单位与妇幼保健机构、基层医疗卫生机构间建立畅通的地贫防控和临床诊疗协作机制，促进资源共享，提高防治能力，推动建立预防、筛查、诊断、治疗、患者健康管理全流程服务模式。2024年，《国家卫生健康委办公厅关于开展2024年出生缺陷相关宣传日活动的通知》（国卫办妇幼函〔2024〕90号）明确地贫活动主题旨在倡导科学防控地中海贫血，引导新婚和准备怀孕夫妇注重地贫筛查、产前诊断和遗传咨询，促进地贫患者早诊早治和规范健康管理。
地贫和缺铁性贫血发病机制不同，缺铁性贫血是饮食中缺乏铁质，导致红细胞数量过少，红细胞输送氧气不足，而地贫是因为红细胞本身有缺陷，而非红细胞数量不足。地贫按照临床表现严重程度分类，可分为轻、中间型、重型、极重型。按致病基因类型分类，可分为‌α-地中海贫血、β-地中海贫血、其他罕见类型等。‌α-地中海贫血由α珠蛋白基因缺失或突变引起，1个α基因异常，无症状，表型为静止型；2个α基因异常，轻度贫血或无症状，表型为轻型；3个α基因异常，中度贫血、肝脾肿大、黄疸，表型为中间型（HbH病）；4个α基因完全缺失，胎儿期水肿或出生后死亡，表型为重型（Hb Bart综合征）。β-地中海贫血由β珠蛋白基因突变导致，轻型‌一般无症状或轻度贫血，无需治疗；中间型‌表现为中度贫血，需间断输血；重型一般出生后3-6个月出现严重溶血性贫血，需终身输血或造血干细胞移植。
地贫患者免疫功能低下，容易感染、发热，发生各种并发症，重症患者多于青少年时期死亡，给家庭和社会带来沉重的负担。地贫作为我国高发的、严重的出生缺陷病种之一，对携带有同型地贫基因有可能生育中、重型地贫胎儿的夫妇进行产前诊断尤为重要。过去，产前诊断是对携带地贫基因的夫妇诊断子代是否患病的唯一方法。产前诊断为侵入性取样技术，包括在早孕期绒毛穿刺，中孕期羊水穿刺，晚孕前脐带血穿刺等，获得胎儿的细胞进行基因诊断。在产前诊断过程中，这些夫妇要面临诸如：妊娠丢失的风险、等待诊断的时间、以及如诊断出中、重型地贫胎儿终止妊娠的艰难抉择等问题带来的巨大的压力和不安。更不幸的是，每一次的妊娠，他们都必须要面对这种两难的境地。产前诊断技术在明确诊断的同时也给患者带来了巨大的心理和生理上影响。
胚胎植入前遗传学诊断（Preimplantation Genetic Test，PGT）是辅助生殖技术中的一类遗传学分析方法，通过对体外受精形成的胚胎进行基因或染色体检测，筛选出遗传学正常的胚胎进行植入，以降低妊娠失败或遗传病传递的风险。
广西是地贫的高发区，该疾病已成为广西危害最大的遗传性疾病，给家庭和社会都带来了沉重的负担。根据广西卫生健康委统计数据显示，2023年广西婚育人群地贫筛查人数70.05万人，地贫筛查阳性18.31万人，地贫筛查阳性率26.15%，双方阳性2.7万对，孕检人群地贫基因同型夫妇7080对。目前广西可进行地贫胚胎植入前遗传学诊断的医疗机构有6家，近3年广西对3146对夫妇开展植入前遗传学诊断技术服务，取卵周期4235，总诊断周期2967，远远不能满足广西地贫及出生缺陷防控的需求。
通过PGT技术，地贫携带者可以在胚胎植入前选择健康的胚胎，从而减少中、重型地贫患儿的出生，这是一种有效的预防策略，对于提高孕育健康新生儿的几率具有重要意义。通过制定团体标准《地中海贫血胚胎植入前遗传学诊断规范》，以标准为抓手，统一规范地贫PGT要求，对提高地贫PGT水平，降低地贫发生率，改善携带者及其家属生活质量，推动人口健康发展具有积极意义。
三、项目编制过程
（一）成立标准编制组
团体标准《地中海贫血胚胎植入前遗传学诊断规范》项目任务下达后，由广西壮族自治区生殖医院牵头组织成立了标准编制组，制定了标准编写方案，明确任务职责，确定工作技术路线，开展标准研制工作。具体编制工作由广西壮族自治区生殖医院、山东大学附属生殖医院、广西壮族自治区妇幼保健院、柳州市妇幼保健院、南宁市第二人民医院、广西壮族自治区人民医院、广西医科大学第一附属医院、玉林市妇幼保健院、广州医科大学附属妇女儿童医疗中心、贵阳市妇幼保健院、陆军军医大学第一附属医院、珠海市妇幼保健院、梧州市工人医院组成的标准编制组负责。编制组下设三个小组，分别是资料收集组、草案编写组、标准实施组。
资料收集组：负责国内外关于地贫PGT相关文献资料的查询、收集和整理工作，查阅现存关于相关研究以及国内相关标准的制定。
草案编写组：负责标准立项、征求意见、审定、报批等阶段的标准文本及编制说明的起草工作，包括标准制定过程各阶段标准文本及相关材料的修改和完善。
标准实施组：负责团体标准《地中海贫血胚胎植入前遗传学诊断规范》标准发布后，组织相关部门、医疗机构等，开展标准宣贯培训会，对标准进行研讨和详细解读，使相关人员了解标准，熟悉标准，并能熟练运用标准；为确保标准的实施效果和综合运用率，对标准实施情况进行总结分析，对标准提出持续改进意见。
（2） 收集整理文献资料
通过资料收集组对文献资料的收集和整理，草案编写组主要参考了以下国内外相关的标准和期刊书籍：
[1]  中华人民共和国母婴保健法
[2]  产前诊断技术管理办法（国家卫生健康委员会令第2号修订）
[3]  关于印发医疗机构临床基因扩增检验实验室管理办法的通知（卫办医政发〔2010〕194号）
[4]  临床基因扩增检验实验室工作规范(卫医发〔2002〕10号)
[5]  医疗机构临床基因扩增检验实验室工作导则（卫办医政发〔2010〕194号）
[6]  医疗废物管理条例（中华人民共和国国务院令第588号修订）
[7]  徐艳文,黄国宁,孙海翔,等.高通量基因测序植入前胚胎遗传学诊断和筛查技术规范(试行)[J].生殖医学杂志,2017,26(5):391-8.
[8]  胚胎植入前遗传学诊断/筛查专家共识编写组.胚胎植入前遗传学诊断/筛查技术专家共识[J].中华医学遗传学杂志,2018,35(2):151-5.
[9]  黄锦,加加林,王云,等.植入前遗传学诊断及筛查技术的实验室质量控制体系[J].生殖与避孕,2018,38(8):643-6.
[10]  刘心蕊,黄色新,高明,等.胚胎植入前遗传学检测技术质量控制[J].中华生殖与避孕杂志,2024,44(7):696-9.
[11]  中国遗传学会遗传咨询分会,中国医师协会医学遗传医师分会生殖遗传学组,出生缺陷防控协同创新共同体,等.胚胎植入前遗传学检测的遗传咨询专家共识[J].中华妇产科杂志,2024,59(12):899-909.
[12]  张宁媛,黄国宁,范立青,等.胚胎植入前遗传学诊断与筛查实验室技术指南[J].生殖医学杂志,2018,27(9):819-27.
[13]  胡晓坤,徐艳文.胚胎植入前遗传学检测技术临床风险防范指标[J].中华生殖与避孕杂志,2024,44(7):691-695.
（三）研讨确定标准特色、创新点和主体内容
标准编制组在对收集的资料进行整理研究之后，标准编制组召开了标准编制会议，对标准的整体框架结构进行了研究，并对标准的特色、创新点及关键性内容进行了初步探讨。
经研究，本标准的特色、创新点确定为：1.当前国内并无针对地中海贫血的PGT指导文件或是共识指南标准等，制定本标准有利于填补行业及标准空白，推动技术普及。2.地中海贫血不仅是两广地区，甚至是全国、全世界高发的、严重的出生缺陷病种之一，制定本标准有利于减少中、重型地贫患儿出生，提高孕育健康新生儿的几率，降低出生缺陷，减轻社会负担，尤其对于两广等高发地区具有针对性应用价值。3.地中海贫血PGT相比产前诊断避免了夫妇双方要面临的诸如：妊娠丢失的风险、等待诊断的时间，以及终止妊娠的艰难抉择等问题带来的巨大的压力和不安。4．本标准具体针对地贫，明确其PGT的一整套流程及其要求，给出了针对专项疾病的PGT指导。本标准的核心内容体现在：（1）紧紧围绕地贫的遗传学特征，明确了医疗机构、场所、设施设备、人员的基本要求，并给出了适宜及禁忌人群的指导。（2）针对诊断流程中最核心及关键的步骤：样本储存和运输、实验室检测以及报告的出具、审核和质量控制等给出了经验要求，明确了活检细胞运输及保存时，运输时间2 h内在2 ℃～8 ℃冷藏条件下运输，长时间转运应干冰保存，运输过程中不应剧烈震荡。如不能及时检测，宜放置在-80 ℃暂存。2 h内在2 ℃～8 ℃冷藏条件下，可显著降低细胞代谢速率，减少缺氧、酶解或微生物污染导致的降解；对于大多数活检细胞，冷藏通常可维持细胞完整性和生物分子（如DNA/RNA）的稳定性；-80℃可降低细胞代谢活动，避免离体后自溶、核酸/蛋白降解（如RNA酶失活）。明确已进行全基因组扩增的样本运输：-20 ℃以下的冷冻运输不超过72 h，-20℃以下能有效抑制酶活性和物理化学降解，适合长距离运输（如跨地区）；72 h的时间限制是基于干冰或冷冻包装的保温能力，同时可平衡物流成本与样本稳定性。此外，根据地中海贫血基因的特征采用PCR扩增和/或测序等检测技术进行检测，同时对突变位点附近寻找分子标记做连锁分析，两种检测技术相互验证，保证检测结果的准确性，降低误诊率。明确实验室检测中行相关基因检测及单体型分析，明确致病位点与多态性位点的连锁关系，可避免因等位基因脱扣（ADO）造成误诊或诊断不明。由于当前行业内无针对地贫PGT的指导，检测报告、遗传咨询意见书、知情同意书等书面材料格式、质量参差不齐，未规范统一，本标准围绕地贫特征，给出了相应的模板指导。
标准的主体内容确定为术语和定义、基本要求、诊断流程和要求、质量控制以及实验室生物安全。
（4） 调研，形成草案、征求意见稿
2024年10月～11月，标准编制组通过查阅了大量的国内外文献资料，对地贫PGT的相关文件进行系统总结。形成了标准的基本构架，对主要内容进行了讨论并对项目的工作进行了部署和安排。
[bookmark: _Hlk132042443]2024年12月～2025年1月，在前期工作的基础之上，通过理清逻辑脉络，整合已有参考资料中有关地贫PGT的内容，并结合地贫PGT实际要求的基础上，按照简化、统一等原则编制完成团体标准《地中海贫血胚胎植入前遗传学诊断规范》（草案）。
[bookmark: _Hlk137230187]2025年2月～4月，标准编制组组织山东大学附属生殖医院、广西壮族自治区妇幼保健院、柳州市妇幼保健院、南宁市第二人民医院、广西壮族自治区人民医院、广西医科大学第一附属医院、玉林市妇幼保健院、广州医科大学附属妇女儿童医疗中心、贵阳市妇幼保健院、陆军军医大学第一附属医院、珠海市妇幼保健院、梧州市工人医院等单位召开标准研讨会，收集反馈了大量意见，掌握地贫PGT的基本要求。标准编制组对标准草案进行了反复修改和研究讨论。最终形成了团体标准《地中海贫血胚胎植入前遗传学诊断规范》（征求意见稿）及其编制说明。
[bookmark: _Toc526940083]四、制定标准的原则和依据，与现行法律、法规的关系，与有关国家标准、行业标准的协调情况
（一）编制原则
1.实用性原则
本文件是在充分收集相关资料，分析当前现状、调研的实际情况，在现有文献中参考与地贫PGT相关内容的基础上，结合多年经验而总结起草的。符合当前地贫PGT的需要，有利于行业的长远发展，具有较强的实用性和可操作性。
2.协调性原则
本文件编写过程中注意了与地贫PGT相关法律法规的协调问题，在内容上与现行法律法规、标准协调一致。
3.规范性原则
本文件严格按照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》的要求和规定编写本标准的内容，保证标准的编写质量。
4.前瞻性原则
本文件在兼顾当前地贫PGT现实情况的同时，还考虑到了地贫PGT快速发展的趋势和需要，在标准中体现了个别特色性、前瞻性和先进性条款，作为对开展地贫PGT的指导。
（二）与现行法律、法规的关系，与有关国家标准、行业标准的协调情况
本标准的内容与现行的法律、法规及强制性标准无冲突，标准的编写符合GB/T 1.1—2020的要求。
经查询，国内与地贫PGT相关的国家、行业、地方以及团体标准有：DB45/T 2829—2023《地中海贫血筛查与诊断技术规范》。
二者对比：1.适用对象不同。DB45/T 2829—2023《地中海贫血筛查与诊断技术规范》，适用于所有可进行地中海贫血筛查与诊断的人群，全人群均可筛查，重点筛查人群包括:婚前、孕前、产前的夫妇及新生儿、疾病查因人群等。本标准适用于存在以下条件之一者：夫妇双方为同型地中海贫血携带者，有生育重型地中海贫血患儿风险者；重型地中海贫血患儿生育史的夫妇；有生育中间型地中海贫血患儿风险者（可做），遵从自愿原则和伦理委员会批准原则。检测对象为胚胎活检样本。2.诊断目的及技术范围不同。DB45/T 2829—2023《地中海贫血筛查与诊断技术规范》通过相应手段筛查和检测夫妇双方是否患有地贫，携带什么类型地贫。本标准的适用人群可以通过DB45/T 2829—2023《地中海贫血筛查与诊断技术规范》进行筛查明确诊断，目的是通过PGT技术，在胚胎植入前选择健康的胚胎，从而减少中、重型地贫患儿的出生，提高孕育健康新生儿几率。
五、主要条款的说明，主要技术指标、参数、试验验证的论述
本标准主要章节内容包括术语和定义、基本要求、诊断流程和要求、质量控制以及实验室生物安全。
牵头起草单位广西壮族自治区生殖医院针对地贫PGT开展了相关的临床研究和实践，为团体标准的制定，奠定良好基础。自建院以来，共进行地贫蛋白质电泳筛查近15万例，地贫基因检测7000多例。2022年，医院获得广西重点研发计划项目《罕见型地中海贫血的携带者筛查及PGT阻断》立项，目前共完成1500例地贫三代测序携带者筛查，以及30对地贫携带者夫妇进行PGT，在地贫全链条筛查、诊断、出生缺陷防控等方面积累大量的经验。2025年，医院获批PGT正式运行。当前，医院共计接收因地贫而进行PGT的夫妇36对，所有检测指标均属于国内领先水平。
标准编制组前期丰富的临床实践及研究情况，为本标准条款要求的确定奠定了坚实基础。本标准具体依据来源说明如下：
（一）术语和定义
参照美国生殖医学会（ASRM）和欧洲人类生殖与胚胎学会（ESHRE）对“PGT”的定义，明确了本标准“胚胎植入前遗传学诊断（PGT）”的定义为：辅助生殖技术中的一类遗传学分析方法，通过对体外受精形成的胚胎进行基因或染色体检测，筛选出遗传学正常的胚胎进行植入，以降低妊娠失败或遗传病传递的风险。
（注：2017年1月，多个行业机构和国际组织联合发布了一份标准化术语表，其中一个主要的术语变化是建议用“植入前基因检测（PGT）”这一涵盖性术语替代植入前基因诊断（PGD）和植入前基因筛查（PGS）。从此以后，PGT成为所有类型的胚胎基因检测的统称。）
（二）基本要求
根据《产前诊断技术管理办法》《关于印发医疗机构临床基因扩增检验实验室管理办法的通知》等文件要求，对可以开展PGT的医疗机构、场所及设施设备要求进行了明确。
地贫PGT依赖体外受精技术，地贫PGT需在胚胎体外培养的基础上进行遗传学检测，因此机构必须先具备成熟的体外受精-胚胎移植（IVF-ET）、卵胞浆内单精子注射（ICSI）技术能力，确保对胚胎操作的熟练度和安全性。地贫PGT涉及胚胎活检、遗传学分析及移植等环节，需与IVF-ET等技术无缝衔接，未经规范运行这些基础技术的机构可能因操作失误导致胚胎损伤或检测错误。因而明确了机构应经卫生部门批准正式并规范运行体外受精－胚胎移植技术、卵胞浆内单精子注射技术和胚胎植入前遗传学诊断技术等医疗机构要求。
地贫PGT涉及胚胎活检、PCR扩增、测序分析、连锁分析等多环节，明确胚胎活检场地布局应合理、应具备符合基因扩增（PCR）诊断实验室标准的胚胎植入前遗传学诊断专用的实验场所、应具备分子遗传学实验室诊断设备，并满足《医疗机构临床基因扩增检验实验室工作导则》中对工作区域仪器设备配置的要求等场所及设施设备要求，确保检测结果的可靠性，降低医疗风险，并符合国家层面对辅助生殖技术的严格准入要求。
地贫PGT检测工作包括对样本检测的“湿实验”和利用生物信息学分析检测结果的“干实验”两部分，对检测结果的判读和解释有较高的要求，因此地贫PGT检测实验室需建立可满足开展检测要求的专业技术人员团队。此外，由于地贫是PGT-M（单基因病）中的一种，具体的人员要求紧紧围绕此特点并参考中华医学会生殖医学分会第四届委员会制定的《高通量基因测序植技术高通量基因测序植入前胚胎遗传学诊断和筛查技术规范（试行）》以及《胚胎植入前遗传学检测技术质量控制》等行业内相关研究资料及实际工作开展的需求明确了地贫PGT所需人员的职称、数量及其专业要求。
为保障地贫PGT技术安全、有效及伦理合规，平衡技术风险与获益，优化医疗资源，根据地贫的遗传学特征，对适宜及禁忌人群的要求进行了明确。其中，胚胎活检可能损伤胚胎发育潜力，明确对高风险人群（如夫妇双方为同型地中海贫血携带者，有生育中、重型地中海贫血患儿风险者等）实施，可平衡技术风险与获益，减少操作对胚胎的影响。明确如患有《中华人民共和国母婴保健法》规定的不宜生育的遗传性疾病等，符合法律法规并避免伦理争议。
（三）诊断流程和要求
根据标准编制组前期数千例地贫基因检测等地贫PGT相关临床实践及研究，标准编制组总结归纳了地贫PGT的流程及其要求。包括:知情同意、资料收集、胚胎活检、样本储存和运输、实验室检测、报告的出具和审核、检测后临床咨询、移植后妊娠结局追踪随访以及资料与标本保存。
明确告知患者及其家属胚胎植入前遗传学诊断的性质、目的、意义、方法及其局限性和可能的风险，现存可行的替代方法及各自的优势和局限，对患者进行遗传咨询并解释知情同意书的要点等知情同意要求，确保技术仅用于医学指征，保障患者知情权，规避伦理争议。
为规范地贫PGT诊断流程，确保流程完整，明确询问患者遗传病的家族史、先证者的情况、致病基因的检测方法和结果以及孕产史等，必要的原始资料或其复印件保存留档等资料收集要求，通过信息整合，保障诊断准确性。
囊胚活检对胚胎发育的潜力影响较小,已成为目前PGT的主要活检方式，明确宜采用囊胚滋养外胚层细胞的活检等胚胎活检要求，并给出了囊胚活检操作流程示例。
标准编制组基于实际工作并参考中华医学会生殖医学分会第四届委员会制定的《高通量基因测序植技术高通量基因测序植入前胚胎遗传学诊断和筛查技术规范（试行）》对包含活检细胞运输及保存、已进行全基因组扩增的样本运输及检测后样本的保存和处理在内的样本储存和运输要求进行了具体的明确。其中，明确了活检细胞运输及保存时，运输时间2 h内在2 ℃～8 ℃冷藏条件下运输，长时间转运应干冰保存，运输过程中不应剧烈震荡。如不能及时检测，宜放置在-80 ℃暂存。2 h内在2 ℃～8 ℃冷藏条件下，可显著降低细胞代谢速率，减少缺氧、酶解或微生物污染导致的降解；对于大多数活检细胞，冷藏通常可维持细胞完整性和生物分子（如DNA/RNA）的稳定性；-80℃可降低细胞代谢活动，避免离体后自溶、核酸/蛋白降解（如RNA酶失活）。明确已进行全基因组扩增的样本运输：-20 ℃以下的冷冻运输不超过72 h，-20℃以下能有效抑制酶活性和物理化学降解，适合长距离运输（如跨地区）；72 h的时间限制是基于干冰或冷冻包装的保温能力，同时可平衡物流成本与样本稳定性。此外，根据地贫基因的特征采用PCR扩增和/或测序等检测技术进行检测，同时对突变位点附近寻找分子标记做连锁分析，两种检测技术相互验证，保证检测结果的准确性，降低误诊率。明确实验室检测中行相关基因检测及单体型分析，明确致病位点与多态性位点的连锁关系，可避免因等位基因脱扣（ADO）造成误诊或诊断不明。截止目前，标准编制组均是按照上述要求进行样本储存、运输及检测，无质量问题出现。
基于实际工作并参考中华医学会生殖医学分会第四届委员会制定的《高通量基因测序植技术高通量基因测序植入前胚胎遗传学诊断和筛查技术规范（试行）》，首先明确了宜在接收到待检物的30个工作日内完成检测并出具报告，其中发出因检测失败需再次采样的通知应不长于15个工作日的报告的出具和审核要求。地贫PGT检测报告是帮助临床诊断、精准治疗、指导生育的重要依据，因此报告内容应做到全面、准确、规范。为保障检测报告的完整性，统一规范检测报告内容，根据标准编制组经验，围绕地贫特征，对检测报告具体的内容要求进行了明确。
检测结果的复杂性需专业解读，为更好地指导个体化生育决策，明确具有副高以上职称的临床生殖医师、胚胎实验室技师及遗传咨询师根据遗传学检测结果和胚胎评分建议胚胎的可移植性及移植顺序。临床医师应向患者解释各胚胎的检测结果，根据检测结果明确胚胎的处置方式并根据具体情况为患者提供专业建议等检测后临床咨询要求，确保技术应用既符合医学规范，又满足患者家庭的实际需求。
因科学技术的局限性，不能保证100%的准确性。如存在胚胎嵌合体、胚胎同源重组较复杂、新发的染色体变异等。因此，妊娠后必须进行产前诊断及新生儿随访，否则不排除生育异常子代可能。为了更好的评估胎儿遗传状况，明确对胚胎植入前遗传学诊断受术者及其子代的随访率应达100％。此外，加之胚胎活检、地贫PGT及产前诊断可能不在同一部门或机构完成检测，明确随访内容包括：胚胎移植后妊娠的情况、产前诊断（包括羊膜腔穿刺等）进一步评估胎儿的遗传状况、地中海贫血胚胎植入前遗传学诊断和产前诊断结果的重要性等。
基于实际工作，明确地中海贫血胚胎植入前遗传学诊断全过程相关的原始资料，包括患者的病案、知情同意书、检测申请单、原始实验数据记录、相关的电子信息文档、检测报告单等，通过参考中华医学会生殖医学分会第四届委员会制定的《高通量基因测序植技术高通量基因测序植入前胚胎遗传学诊断和筛查技术规范（试行）》，明确以上均应在医疗机构保存30年以上，相关的电子信息文档及剩余胚胎生物扩增样本应保存至产后2年以上的资料与标本保存要求。
（四）质量控制
根据标准编制组实际经验并参考《胚胎植入前遗传学诊断/筛查技术专家共识》《胚胎植入前遗传学检测的遗传咨询专家共识》《高通量基因测序植入前胚胎遗传学诊断和筛查技术规范(试行)》《植入前遗传学诊断及筛查技术的实验室质量控制体系》《胚胎植入前遗传学检测技术质量控制》《胚胎植入前遗传学诊断与筛查实验室技术指南》等相关资料，明确了质量控制的要求，主要包含样本与标识管理、流程与质控方法、数据分析与验证、实验操作、性能指标要求、伦理与数据安全等方面内容。其中，明确所有实验操作应在B2级或以上生物安全柜或百级或以上超净工作台内进行，且做好避免交叉污染措施。规避操作者导致的外源性DNA污染，如扩增前处理标本时操作者应穿隔离衣、戴口罩、帽子，以避免污染检测标本，所有耗材，包括吸头、试剂等应无DNA及DNA酶。吸头宜带有滤膜，从而避免标本污染和气溶胶污染。明确地中海贫血胚胎植入前遗传学检测的夫妇应行ICSI助孕，从而避免精子DNA污染。明确若条件允许，宜建立单独的生物样本库保存家系成员样本及胚胎全基因扩增产物，以备在结果有疑问或与随访结果不符合时的结果复查。
（五）实验室生物安全
地贫PGT涉及实验室生物安全，明确实验室生物安全应符合GB 19489的规定。
六、重大意见分歧的处理依据和结果
本标准研制过程中无重大分歧意见。
七、实施标准的措施
团体标准《地中海贫血胚胎植入前遗传学诊断规范》发布后，积极向各级相关行政部门、医疗机构宣传，向所有医疗机构推荐执行本标准。
八、其他应当说明的事项
无。
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