附件4-1
                   医院
 孕妇外周血胎儿游离DNA产前检测申请单
标本编号：                 送检单位：                  送检医师：             
标本采集时间：        年    月    日    时   分        标本采集者：                       
孕妇姓名：         （拼音：                 ）  体重：     kg  身高：      cm     
孕妇出生日期：        年   月   日        年龄：     岁           民族：     
身份证号码：□□□□□□□□□□□□□□□□□□
联系电话：  1.                                 2.                             

末次月经：       年    月    日    月经周期：              孕产史： 孕   产     
异常妊娠史：□无   □21-三体  □18-三体  □13-三体 □其他                    
家族遗传病史：□无    □有                                                     
本次妊娠性质：□自然    □促排卵    □供精      □IUI    □IVF  □其他         
              □单胎    □同卵双胎  □双卵双胎  □三胎及以上                   
夫妻双方染色体核型分析：□未做 □未见异常 □异常：                             
检测单位：                编号：                       
是否存在以下情况：□异体细胞治疗  □异体输血（一年内） □干细胞治疗  □移植手术    
□肿瘤患者      □无
介入性产前诊断手术禁忌症： □先兆流产 □发热   □出血倾向   □感染未愈
□无       □其他        
确定孕周方式：□末次月经        
□Bus CRL    mm，检查时间     年   月   日，孕     周。
□Bus BPD    mm，检查时间     年   月   日，孕     周。
□Bus HC     mm，检查时间     年   月   日，孕     周。
□ART                                    推算本次采血孕周为       周   
母血清学筛查：□未做  
□早孕期筛查 □高风险  □低风险  检测单位：             编号：          
                       21三体风险值：                18三体风险值：              
                       PAPP-A mom值:       HCG mom值：      NT mom值：          
□中孕期筛查 □高风险  □低风险  检测单位：             编号：          
               21三体风险值：                18三体风险值：              
AFP mom值：      HCG mom值：         μE3 mom值：        
超声胎儿筛查/诊断：  □未做    
                     □未见异常     □异常：                                      
检查孕周      周 检测单位：              编号：              
其他情况：
附件4-2-1
     医院
孕妇外周血胎儿游离DNA产前检测临床报告单
样本编号：                          采样日期：                         
姓名：                              年龄：                             
末次月经：                          采血孕周：                         
受孕方式：                          胎儿数：                           
标本类型：                          标本状态：                         
检测项目：胎儿染色体非整倍体(T21,T18,T13)检测
检测方法：孕妇外周血游离DNA测序
送检单位：                          送检医师：                         
检测结果                  
	项目
	检测值
	参考范围
	高风险/低风险

	21三体综合征
	
	-3.0~3.0
	

	18三体综合征
	
	-3.0~3.0
	

	13三体综合征
	
	-3.0~3.0
	


建议:
说明：
1. 本报告仅针对21三体综合征、18三体综合征和13三体综合征三种胎儿染色体异常。
2. 该技术不适用的检测孕妇人群为:孕周<12周;夫妇一方有明确染色体异常；一年内接受过异体输血、移植手术、异体细胞治疗等;胎儿超声检查提示有结构异常须进行产前诊断；有基因遗传病家族史或提示胎儿罹患基因病高风险；孕期合并恶性肿瘤;医师认为有明显影响结果准确性的其他情形。
3. 孕妇重度肥胖（体重指数>40）、通过体外受精-胚胎移植方式受孕、双胎妊娠等筛查效果可能有一定程度下降，本检测结果仅供参考。
4. 鉴于当前医学技术发展水平和孕妇个体差异等因素,本检测可能出现假阳性或假阴性结果。
5. 本检测结果不作为产前诊断结果,如检测结果为高风险,建议受检者接受遗传咨询及相应产前诊断；如检测结果为低风险,说明胎儿罹患本检测目标疾病的风险很低,但不排除异常可能性。
6. 医疗机构不承担因孕妇提供信息资料不实而导致检测结果不准确的责任。
7. 本报告的检测检测结果只对本次送检的样本负责。

检测者：              实验室审核：              医师审核：
检测机构:             检测日期：                报告日期：
附件4-2-2
            医 院
孕妇外周血胎儿游离DNA产前检测报告的补充说明

样品编号：                       孕妇姓名：                

补充说明项目：1. 胎儿除21号、18号、13号染色体外的非整倍体异常
              2. 胎儿染色体片段微重复/微缺失

结果描述：



建议与解释：
1. 孕妇外周血胎儿游离DNA产前检测只对胎儿21号、18号、13号染色体非整倍体异常进行临床检测，并具有较高的准确性。虽然孕妇外周血胎儿游离DNA产前检测可同时评估胎儿其他染色体异常患病风险，但受临床数据所限，存在假阳性或假阴性可能，本结果仅供参考。
2. 本结果为孕妇外周血胎儿游离DNA产前检测报告的补充说明，不能作为最终诊断结果。
3. 建议孕妇进行优生遗传咨询，并决定是否接受进一步产前诊断。






附件4-2-3
       医院
孕妇外周血胎儿游离DNA产前检测失败报告单

样本编号：                          采样日期：                      
姓名：                              年龄：                          
末次月经：                          采血孕周：                      
受孕方式：                          胎儿数：                        
标本状态：                      
检测项目：胎儿染色体非整倍体（T21, T18, T13）检测
检测方法：孕妇外周血游离DNA测序
送检单位：                          送检医师：                      

检测结果：检测失败。
检测失败原因：



建议：

 
检测者：              实验室审核：              医师审核：
检测机构:             检测日期：                报告日期：
附件4-3
                      医院
孕妇外周血胎儿游离DNA产前检测随访记录
检测结果：      □ 阴性  □ 阳性                                              
妊娠结局：      □ 胎死宫内                周       □ 自发流产                 周
□ 人工终止妊娠            周   原因：                          
                □ 分娩（分娩方式：□ 自然分娩    □ 剖宫产）
分娩孕周：              
新生儿性别：□男  □女 □性别不明    新生儿体重：             g
新生儿体检：□未见异常      □异常                             
介入性产前诊断：□ 未做
□ 羊水细胞染色体分析    检测单位：          编号：                         
                         □未见异常     □异常                       
□ 脐带血细胞染色体分析   检测单位：          编号：                            
                         □未见异常     □异常                      
□ 基因芯片检测           检测单位：          编号：                         
                         □未见异常     □异常                           
□ CNV-seq检测           检测单位：           编号：                              
                         □未见异常     □异常                              
□ 其他                  检测单位：            编号：                                
                         □未见异常     □异常                      
超声胎儿结构筛查：□  未做
□  未见异常       
□  异常                                                           
	检查孕周      周   检测单位：              编号：              
妊娠期其他异常情况：□ 无
□ 有                                                           
随访方式：          □ 查体或访视   □ 电话   □ 短信（微信）  □ 查看记录
随访状态：          □ 随访成功  
□ 随访失败（拒绝） □随访失败（无效号码）  □随访失败（多次未接）


随访人：                           随访日期：
附件4-4

           医院孕妇外周血胎儿游离DNA产前检测知情同意书
（第一联——检测机构留存）

本检测是应用高通量基因测序等分子遗传技术检测孕期母体外周血中胎儿游离DNA片段，以评估胎儿常见染色体非整倍体异常风险。现将检测相关情况告知如下：
1. 本检测适宜孕周为12+0-22+6周。
2. 本检测是一种筛查技术，仅针对胎儿21三体综合征、18三体综合征、13三体综合征三种常见胎儿染色体非整倍体异常，该检测结果不能视为产前诊断结果。
3. 有下列情形的孕妇进行检测时，检测准确性有一定程度下降，检出效果尚不明确，为慎用人群：①早、中孕产前筛查高风险。②预产期年龄≥35岁。③重度肥胖（体重指数﹥40）。④通过体外授精-胚胎移植方式受孕。⑤染色体异常胎儿分娩史，但除外夫妇染色体异常的情形。⑥双胎及多胎妊娠。⑦医师认为可能影响检测结果的其他情形。
4. 有下列情形的孕妇进行检测时，可能严重影响结果准确性，为不适用人群：①夫妇一方有明确的染色体异常。②孕妇1年内接受过异体输血、移植手术、细胞治疗等，或者孕妇本人为肿瘤患者时。③胎儿超声检查提示有结构异常须进行产前诊断。④有基因遗传病家族史或提示胎儿罹患基因病高风险。⑤因为孕周计算不准导致实际孕周小于12周时。⑥医师认为可能影响检测结果的其他情形。
5. 关于检测结果：①由于本检测存在限制性胎盘嵌合体等导致的假阳性，不得作为临床终止妊娠依据，检测阳性的孕妇需进行产前遗传咨询及介入性产前诊断，若拒绝接受遗传咨询意见和进一步诊断，一切后果由孕妇本人承担。②本检测阴性的孕妇也应完成胎儿系统超声检查，如果系统超声检查发现胎儿异常，建议遗传咨询和进一步行相关检查。若拒绝接受遗传咨询意见和进一步诊断，一切后果由孕妇本人承担。
6. 如出现血浆中游离DNA含量过低等情况导致的检测失败，发放检测失败报告，为保证检测的准确性，会要求重新采血或延迟发放报告。
就诊方已充分知晓上述情况，并承诺以下事项：
1. 本人对孕妇外周血胎儿游离DNA产前检测及相关事项已经了解清楚，咨询医师已向本人详尽说明并解答本人相关问题，要求进行“孕妇外周血胎儿游离DNA产前检测”的医疗服务，愿意承担因该检查带来的各种风险并保证所提供的信息资料属实（若信息有误，一切后果由本人承担）。
2. 本检测在少数情况下，可能发现除以上三种类型综合征以外的异常，包括胎儿和母亲的染色体异常，但检测的敏感性及特异性尚不确定，您需要 告知  不告知 该意外发现的结果。
3. 本人同意捐献检测剩余样本和数据，用于机构伦理委员会批准的科学研究、技术创新和临床应用。不勾选表示本人不同意捐献，在有关规定保存期结束后按医疗废弃物进行处理。                                                          
孕妇（签字）：_____________  联系方式： _________________________
医师：________________              _________年______月______日


补充条款

   本人现孕周已超过22+6周，已知存在错过最佳产前诊断时间的风险，本人自愿要求进行孕妇外周血胎儿游离DNA产前检测，并承担检测风险及因错过最佳产前诊断时间所致无足够时间进行后续临床处理等后果。
   本人为双胎妊娠，已知属于孕妇外周血胎儿游离DNA产前检测慎用人群，本人自愿要求进行孕妇外周血胎儿游离DNA产前检测，并承担检测准确下降，检出效果尚不明确等后果。
孕妇（签字）：__________     ______年 ______月______日







            医院孕妇外周血胎儿游离DNA产前检测知情同意书
（第二联——采血单位留存）

本检测是应用高通量基因测序等分子遗传技术检测孕期母体外周血中胎儿游离DNA片段，以评估胎儿常见染色体非整倍体异常风险。现将检测相关情况告知如下：
1. 本检测适宜孕周为12+0-22+6周。
2. 本检测是一种筛查技术，仅针对胎儿21三体综合征、18三体综合征、13三体综合征三种常见胎儿染色体非整倍体异常，该检测结果不能视为产前诊断结果。
3. 有下列情形的孕妇进行检测时，检测准确性有一定程度下降，检出效果尚不明确，为慎用人群：①早、中孕产前筛查高风险。②预产期年龄≥35岁。③重度肥胖（体重指数﹥40）。④通过体外授精-胚胎移植方式受孕。⑤染色体异常胎儿分娩史，但除外夫妇染色体异常的情形。⑥双胎及多胎妊娠。⑦医师认为可能影响检测结果的其他情形。
4. 有下列情形的孕妇进行检测时，可能严重影响结果准确性，为不适用人群：①夫妇一方有明确的染色体异常。②孕妇1年内接受过异体输血、移植手术、细胞治疗等，或者孕妇本人为肿瘤患者时。③胎儿超声检查提示有结构异常须进行产前诊断。④有基因遗传病家族史或提示胎儿罹患基因病高风险。⑤因为孕周计算不准导致实际孕周小于12周时。⑥医师认为可能影响检测结果的其他情形。
5. 关于检测结果：①由于本检测存在限制性胎盘嵌合体等导致的假阳性，不得作为临床终止妊娠依据，检测阳性的孕妇需进行产前遗传咨询及介入性产前诊断，若拒绝接受遗传咨询意见和进一步诊断，一切后果由孕妇本人承担。②本检测阴性的孕妇也应完成胎儿系统超声检查，如果系统超声检查发现胎儿异常，建议遗传咨询和进一步行相关检查。若拒绝接受遗传咨询意见和进一步诊断，一切后果由孕妇本人承担。
6. 如出现血浆中游离DNA含量过低等情况导致的检测失败，发放检测失败报告，为保证检测的准确性，会要求重新采血或延迟发放报告。
就诊方已充分知晓上述情况，并承诺以下事项：
1. 本人对孕妇外周血胎儿游离DNA产前检测及相关事项已经了解清楚，咨询医师已向本人详尽说明并解答本人相关问题，要求进行“孕妇外周血胎儿游离DNA产前检测”的医疗服务，愿意承担因该检查带来的各种风险并保证所提供的信息资料属实（若信息有误，一切后果由本人承担）。
2. 本检测在少数情况下，可能发现除以上三种类型综合征以外的异常，包括胎儿和母亲的染色体异常，但检测的敏感性及特异性尚不确定，您需要 告知  不告知 该意外发现的结果。
3. 本人同意捐献检测剩余样本和数据，用于机构伦理委员会批准的科学研究、技术创新和临床应用。不勾选表示本人不同意捐献，在有关规定保存期结束后按医疗废弃物进行处理。                                                          
孕妇（签字）：_____________  联系方式： _________________________
医师：________________                 _________年______月______日


补充条款

   本人现孕周已超过22+6周，已知存在错过最佳产前诊断时间的风险，本人自愿要求进行孕妇外周血胎儿游离DNA产前检测，并承担检测风险及因错过最佳产前诊断时间所致无足够时间进行后续临床处理等后果。
   本人为双胎妊娠，已知属于孕妇外周血胎儿游离DNA产前检测慎用人群，本人自愿要求进行孕妇外周血胎儿游离DNA产前检测，并承担检测准确下降，检出效果尚不明确等后果。
孕妇（签字）：__________     ______年 ______月______日









           医院孕妇外周血胎儿游离DNA产前检测知情同意书
（第三联——检测者留存）

本检测是应用高通量基因测序等分子遗传技术检测孕期母体外周血中胎儿游离DNA片段，以评估胎儿常见染色体非整倍体异常风险。现将检测相关情况告知如下：
1. 本检测适宜孕周为12+0-22+6周。
2. 本检测是一种筛查技术，仅针对胎儿21三体综合征、18三体综合征、13三体综合征三种常见胎儿染色体非整倍体异常，该检测结果不能视为产前诊断结果。
3. 有下列情形的孕妇进行检测时，检测准确性有一定程度下降，检出效果尚不明确，为慎用人群：①早、中孕产前筛查高风险。②预产期年龄≥35岁。③重度肥胖（体重指数﹥40）。④通过体外授精-胚胎移植方式受孕。⑤染色体异常胎儿分娩史，但除外夫妇染色体异常的情形。⑥双胎及多胎妊娠。⑦医师认为可能影响检测结果的其他情形。
4. 有下列情形的孕妇进行检测时，可能严重影响结果准确性，为不适用人群：①夫妇一方有明确的染色体异常。②孕妇1年内接受过异体输血、移植手术、细胞治疗等，或者孕妇本人为肿瘤患者时。③胎儿超声检查提示有结构异常须进行产前诊断。④有基因遗传病家族史或提示胎儿罹患基因病高风险。⑤因为孕周计算不准导致实际孕周小于12周时。⑥医师认为可能影响检测结果的其他情形。
5. 关于检测结果：①由于本检测存在限制性胎盘嵌合体等导致的假阳性，不得作为临床终止妊娠依据，检测阳性的孕妇需进行产前遗传咨询及介入性产前诊断，若拒绝接受遗传咨询意见和进一步诊断，一切后果由孕妇本人承担。②本检测阴性的孕妇也应完成胎儿系统超声检查，如果系统超声检查发现胎儿异常，建议遗传咨询和进一步行相关检查。若拒绝接受遗传咨询意见和进一步诊断，一切后果由孕妇本人承担。
6. 如出现血浆中游离DNA含量过低等情况导致的检测失败，发放检测失败报告，为保证检测的准确性，会要求重新采血或延迟发放报告。
就诊方已充分知晓上述情况，并承诺以下事项：
1. 本人对孕妇外周血胎儿游离DNA产前检测及相关事项已经了解清楚，咨询医师已向本人详尽说明并解答本人相关问题，要求进行“孕妇外周血胎儿游离DNA产前检测”的医疗服务，愿意承担因该检查带来的各种风险并保证所提供的信息资料属实（若信息有误，一切后果由本人承担）。
2. 本检测在少数情况下，可能发现除以上三种类型综合征以外的异常，包括胎儿和母亲的染色体异常，但检测的敏感性及特异性尚不确定，您需要 告知  不告知 该意外发现的结果。
3. 本人同意捐献检测剩余样本和数据，用于机构伦理委员会批准的科学研究、技术创新和临床应用。不勾选表示本人不同意捐献，在有关规定保存期结束后按医疗废弃物进行处理。                                                          

孕妇（签字）：_____________  联系方式： _________________________
医师：________________                _________年______月______日


补充条款

  本人现孕周已超过22+6周，已知存在错过最佳产前诊断时间的风险，本人自愿要求进行孕妇外周血胎儿游离DNA产前检测，并承担检测风险及因错过最佳产前诊断时间所致无足够时间进行后续临床处理等后果。
  本人为双胎妊娠，已知属于孕妇外周血胎儿游离DNA产前检测慎用人群，本人自愿要求进行孕妇外周血胎儿游离DNA产前检测，并承担检测准确下降，检出效果尚不明确等后果。
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