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［摘要］2019年底出现的新型冠状病毒( 2019-nCoV)感染在全国多地及世界各国陆续发生，至今尚未完全控制，已有儿童甚至新
生儿感染的报道，中国每年约 1 500万新生儿出生，需要进行遗传代谢性疾病新生儿筛查，存在潜在风险。结合现状，重庆医科
大学附属儿童医院新生儿疾病筛查中心联合国家卫生健康委员会临床检验中心新生儿疾病筛查室间质评专业委员会的部分专

家，经过讨论，提出新型冠状病毒肺炎( COVID-19)疫情期间新生儿遗传代谢性疾病的筛查、诊治及随访的系统建议。
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［Abstract］The 2019 novel coronavirus ( 2019-nCoV) infection that emerged at the end of 2019 has been occurring in many places and
countries all over the world，and has not yet been fully controlled，with infections in children and even newborns having been reported．
Approximately 15 million newborns are born each year in China，and there is a potential risk of newborn screening for inherited metabolic
disorders． Based on the current status，some experts from the newborn screening center of Children’s Hospital of Chongqing Medical
University and Clinical Laboratory Center of National Health Commission formulate the contingency suggestion for screening，diagnosis，
treatment and follow-up of newborn screening of inherited metabolic disorders during the coronavirus disease 2019 ( COVID-2019 )
epidemic.
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2019 年 底，一 种 新 型 冠 状 病 毒 ( 2019 novel
coronavirus，2019-nCoV) 导致急性呼吸系统疾病在湖北
武汉出现，陆续蔓延至其他地区［1］。新型冠状病毒肺炎
( COVID-19) 已被纳入《中华人民共和国传染病防治法》
规定的乙类传染病，并按甲类传染病预防与管理［2］。随
着全国抗击新型冠状病毒肺炎的推进，最新信息表明人

与人之间可持续传播［3］，目前疫情形势仍较严峻。早期
报道新型冠状病毒感染主要集中于成人，但全国多个地

区均有儿童甚至新生儿感染新型冠状病毒的报道，新生

儿免疫系统发育不完善，功能较弱，是传染病的易感人

群和高危易发人群［4］，值得关注。
遗传代谢性疾病筛查是我国新生儿疾病筛查 ( 新

筛) 的重要组成部分，是预防出生缺陷的主要措施之一，

可有效地早筛查、早诊断、早治疗，避免或减轻致残，提
高患儿的生活质量，减少家庭及社会负担，最终提高人

口质量［5］。根据《新生儿疾病筛查管理办法》及其技术
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规范与要求，我国每年约 1 500万新生儿出生，均需开展
新筛。目前各省市根据本地区情况，开展新筛遗传代谢
性疾病的病种主要包括高苯丙氨酸血症( HPA) 、先天性
甲状腺功能低下症 ( CH) 、葡萄糖-6-磷酸脱氢酶 ( G-6-
PD) 缺乏症、先天性肾上腺皮质增生症 ( CAH) 、枫糖尿
症( MU) 、甲基丙二酸血症 ( MMA) 、原发性肉碱缺乏症
( PCD) 等［6-7］。遗传代谢性疾病患儿体内代谢平衡能力
较弱，即使轻微的感染都可能诱发代谢紊乱，加重病情。
因此，在新型冠状病毒肺炎疫情期间，针对我国现

有的遗传代谢性疾病新筛工作流程，国家卫生健康委员

会临床检验中心新生儿疾病筛查室间质评专业委员会

分布全国各地的部分专家，综合各地新筛中心规范，就

如何安全、有效地开展新生儿疾病筛查、诊治、随访全过
程，几经网络讨论，提出以下系统建议，为疫情期间全国

新筛与儿科工作者及家长提供参考。

1 新生儿遗传代谢性疾病筛查

1. 1 健康教育与知情同意
新型冠状病毒肺炎疫情期间，除了常规的遗传代谢

性疾病新筛健康教育外，还应充分宣教新型冠状病毒肺

炎的危害，并详细询问新型冠状病毒肺炎流行病学史

( 疫区旅游、居住史，疑似或确诊新冠肺炎者接触史) 与
疾病症状史( 发热、呼吸道症状等) ，做好记录。

1. 2 标本处理
1. 2. 1 疑似或确诊新型冠状病毒肺炎产妇 /新生儿的
样本检测前处理 疑似或确诊新型冠状病毒肺炎的产

妇或新生儿，新生儿立即隔离观察 14 天( 或治疗) ，连续
2次新型冠状病毒核酸检测阴性，解除隔离后，按照常规
流程进行筛查。若有明确遗传代谢性疾病家族史、新生
儿早期出现疑似遗传代谢性疾病表现、且危及生命必须
筛查时，立即转至有条件的医院，按照《中华人民共和国
传染病防治法》启动管理流程［2］，在充分做好个人安全
防护( 穿戴防护服、护目镜等) ［8］的前提下，采集足跟血
( 或静脉血滴注成干血片) ，将采集的血片放在专门的密

闭隔离区( 如生物安全柜内) ，自然晾干，采用“一样本一
保存袋”方式密封保存，并做好相应的生物安全危险标
识，通知有条件的新筛中心进行单一样本独立检测，后

期对工作环境、操作台等进行彻底消毒。
1. 2. 2 疑似或确诊新型冠状病毒肺炎的新生儿样本检
测 等到排除新型冠状病毒肺炎感染的新生儿，才能按

照常规新筛流程进行;对疑似或确诊新型冠状病毒肺炎

新生儿，确需检查者，应在充分做好个人安全防护的前

提下，按照标准操作程序 ( SOP ) 参照《关于医疗机构开
展新型冠状病毒核酸检测有关要求的通知》( 国卫办医
函〔2020〕53号) 执行［9］。
1. 2. 3 疑似或确诊新型冠状病毒肺炎新生儿的标本后

处理 检测后标本按照“一样本一保存袋”方式密封保
存，或直接参照《新型冠状病毒实验室生物安全指南》
( 试行第一版) ［10］当作医疗废弃物处理，告知家属标本

不能常规保存并做好记录。实验结束后对工作区域彻
底消毒。

1. 3 初筛阳性者复查
疫情期间，G-6-PD 缺乏症筛查阳性者，建议按照确

诊患者严格饮食与药物等预防，待疫情结束后再行复查

及确诊;若患儿因黄疸、酱油色尿等表现时及时就诊，并
提前告知医师 G-6-PD 筛查异常的情况; 其他遗传代谢
性疾病筛查阳性者，及时通知家属 ( 电话、微信、网络
等) ，做好个人防护前提下，于当地采血医院复查。

2 新生儿遗传代谢性疾病的诊断与治疗

根据不同遗传代谢性疾病病种，疫情期间有所不

同，提出常见遗传代谢性疾病具体方案建议 ( 见表 1) 。
当地无确诊条件者，做好个人防护、尽量选择非人群聚
集的交通方式到新筛中心确诊检查;筛查阳性但未及时

确诊者，若出现异常表现，可随时与新筛中心专科医师

联系;确诊者立即开始治疗 ( 当地确诊患儿可给予网络

或远程治疗指导) 。

表 1 新型冠状病毒肺炎疫情期间常见遗传代谢性疾病诊治建议

疾病名称 检测指标 处理建议

CH TSH ＞9 mU /L，当地医院确诊，远程咨询新筛中心医

师处理意见，疫情缓解后来新筛中心确诊

HPA Phe 2～ 6 mg /dL，每月采血监测 Phe 值变化，疫情缓

解后来新筛中心确诊; ＞6 mg /dL，立即到新筛中

心确诊，尽早开始治疗

CAH 17-OHP ＜100 nmol /L，无异常症状体征者，可适当推迟来

院确诊;有明显的异常体征、症状者或反应差、喂

养困难等，立即到新筛中心确诊; ≥100 nmol /L，

立即确诊检查，尽早治疗

多种遗传

代谢病

串联质谱检

查多指标

轻度升高，无家族史及任何异常表现者，可适当

推迟到新筛中心确诊;明显升高或有明确家族史

或明显异常表现，立即到新筛中心确诊

注: TSH为促甲状腺激素; Phe为苯丙氨酸; 17-OHP 为 17-羟孕酮

3 新生儿遗传代谢性疾病的随访与管理

疫情期间，确诊的 CH或其他遗传代谢病等，及需长
期特殊食物控制的氨基酸代谢病如 HPA 等，多为慢性
病，此类患儿不能停药及停特殊食品。对已确诊患儿，
在保证用药情况下，短期内可推迟复查，通过网络与新

筛中心专科医师沟通。
若在疫情期间，确诊的遗传代谢性疾病患儿出现发

热、应激或暴饮暴食等情况，易诱发疾病急性加重，可远
程咨询医师，指导药物或饮食调整; 若出现精神食欲欠
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佳、面色差、频繁吐泻等情况下，可在做好个人防护的同
时，及时就诊。COVID-19 疫期间新生儿遗传代谢性疾
病筛查的建议流程如图 1。

图 1 新生儿遗传代谢性疾病筛查的建议流程

因此，医护人员及家属需充分权衡利弊、理性评估、
做好防护。需强调的是，尽管多数短期延迟复查可能不
会对患儿的健康产生明显影响，但并不代表不用复查，

而应在疫情结束后立即复查，提高患儿的疾病控制水

平，减少遗传代谢性疾病致残、致畸风险。
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