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关于批准团体标准《携带者筛查基因检测的

高通量测序技术规程》立项的通知

各有关单位：

携带者筛查作为预防出生缺陷的重要手段，可以有效识

别生育遗传性疾病患儿风险较高的夫妻为降低子代生育风

险提供决策支持；筛查能让夫妻双方了解到携带遗传病致病

突变的普遍性，给予他们更多自主决策的机会，包括孕前筛

查可为后续临床干预措施提供充足时间。随着针对生育人群

的《携带者筛查实验室和临床实践专家共识》的发布，专家

共识及社会对单基因遗传病的关注，携带者筛查基因检测的

应用越来越广泛，市场上携带者筛查基因检测系列产品大量

出现，标志着携带者筛查的临床应用探索进入新的发展阶段。

目前携带者筛查基因检测系列产品质量参差不齐，携带

者筛查基因检测的全流程临床规范应用细节没有统一的质

量规范，且暂无相关国家标准及行业标准。为规范行业发展，

提升检测质量，武汉华大医学检验所有限公司于 2024 年 9

月 20 日向深圳市标准化协会秘书处提出立项申请。根据《深

圳市标准化协会团体标准管理办法》规定，经专家评估审核，

同意《携带者筛查基因检测的高通量测序技术规程》审核通



过，现予以批准立项。请有关单位尽快开展工作，征集参编

单位，广泛征求意见，确保标准质量，按时完成团体标准制

修订任务。
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