贵州省_________医院/妇幼保健院

孕妇外周血胎儿游离DNA产前检测知情同意书

一、检测需知
	【检测病种】
	胎儿21号染色体三体型综合征、18号染色体三体型综合征、13号染色体三体型综合征

	【样本类型】
	孕妇外周血

	【检测孕周】
	本检测适宜检测孕周为12+0～22+6周。

	【局限性和风险】
	


本检测仅针对胎儿21号染色体三体型综合征、18号染色体三体型综合征、13号染色体三体型综合征的产前检测。
本检测不能排除其他情况所致的智力障碍、畸形等疾患：如胎儿患21号、18号、13号染色体部分单体、部分三体、部分四体型综合征；胎儿患嵌合型染色体疾病；胎儿染色体易位、倒位携带者，微缺失、微重复综合征；胎儿存在其它“染色体异常”、“基因组异常”、“基因突变”；感染、药物、辐射等环境因素。
有下列情形的孕妇为慎用人群，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；或按有关规定应建议其进行产前诊断的情形。包括：（1）早、中孕期产前筛查高风险。(2）预产期年龄≥35岁。(3）重度肥胖（体重指数＞40）。(4）通过体外受精—胚胎移植方式受孕。(5）有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）医师认为可能影响结果准确性的其他情形。
有下列情形的孕妇进行检测时，可能严重影响结果准确性，不建议进行本检测。 包括：（1）孕周<12+0周。(2）夫妇一方有明确染色体异常。(3) 1年内接受过异体输血、移植手术、干细胞治疗等。（4）胎儿超声检查提示有结构异常须进行产前诊断。（5）有基因遗传病家族史或提示胎儿罹患基因病高风险。（6）孕期合并恶性肿瘤。（7）医师认为有明显影响结果准确性的其他情形。
鉴于当前医学检测技术水平的限制和孕妇个体差异（胎盘局限性嵌合、 孕妇自身为染色体异常患者）等原因，本检测有可能出现假阳性或假阴性的结果。
如出现不可抗拒因素导致样品损耗或其他特殊情形（如因个体差异血浆中胎儿游离DNA含量过低），有可能需重新抽血取样。
本检测结果为筛查结果，不作为最终诊断结果。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，但不排除假阴性及其他异常可能性，应当进行胎儿系统超声等其他检查。
本检测适用于孕12周以上的所有单胎孕妇，但鉴于个别孕妇因特殊原因需要重新采集标本，检测报告需向后顺延等情况。因此，孕周达26周及以上的孕妇，可能出现：在得到检测报告之前分娩，或得到阳性检测结果需进一步产前诊断确诊，产前诊断报告出具时孕周较大，对确诊为目标疾病者带来引产困难。
根据《中华人民共和国母婴保健法实施办法》中第二十条，孕妇有下列情形之一的，医师应当对其进行产前诊断：①羊水过多或者过少的；②胎儿发育异常或者胎儿有可疑畸形的；③孕早期接触过可能导致胎儿先天缺陷的物质的；④有遗传病家族史或者曾经分娩过先天性严重缺陷婴儿的；⑤初产妇年龄超过35周岁的。若孕妇有上述情况，孕妇夫妇应优先选择有创产前诊断技术，直接进行产前诊断。
二、遗传咨询
医师根据“孕妇外周血胎儿游离DNA检测结果”，结合孕妇主诉、病史、生育史、家族史及临床相关诊断提出咨询意见和医嘱。
对未检测出胎儿患21号染色体三体型综合征、18号染色体三体型综合征、13号染色体三体型综合征者提供以下主要的遗传咨询意见：说明检测技术的局限性、风险和继续妊娠中应注意的问题。
按照《中华人民共和国母婴保健法》“第十七条，经产前检查，医师发现或者怀疑胎儿异常的，应当对孕妇进行产前诊断”的规定。对孕妇外周血胎儿游离DNA检测结果阳性和可疑阳性者，应提供建议孕妇行有创产前诊断的咨询意见，若拒绝接受行有创产前诊断的遗传咨询意见，一切后果由孕妇本人承担。
三、其它约定
本检测结果将以书面报告的形式告知受检者。涉及伦理问题的，应交伦理委员会讨论。
本检测结果仅供参考，不能作为最终临床诊断依据，请接到报告后，接受医师面对面专业的遗传咨询。
本检测不进行非医学指征的性别鉴定。
检测结果保密，未经孕妇本人同意，不得向第三方提供。
孕妇外周血胎儿游离DNA产前检测申请单
	孕妇基本信息                                                               检测编号：______________
姓    名：________________      拼    音（大写）：_____________________________
证件名称：□身份证    □其他 _______________     证 件 号：_ _ _ _ _ _ _ _ _ _ _ _ _ _ _ _ _ _
住院号/门诊号：_____________________  孕妇年龄：________（周岁）      胎儿父亲年龄：________（周岁）
孕    周：____周 +____天  末次月经：________  月经周期：____天  身高：______cm  采血时体重：_____kg
手 机 号：_____________________ 紧急联系电话：_________________________
邮寄地址：__________ 省__________ 市（县）_________________________________________邮编：________

	孕产史和家族史

           孕____次     产____次 
不良孕产史：                 □无       □有   ____________________________________________
家族遗传病：                 □无       □有   ____________________________________________
胎儿父母染色体核型： 孕妇    □未做     □正常   □异常   ______________________________ __

                     胎儿父亲□未做     □正常   □异常____________________________________

	产前检查   妊娠情况：           □单胎      □双胎      □其他：_________________________________
试管婴儿：           □否        □是
超声检查：           □未见异常  
□胎儿结构异常：_________________________________________________

□软指标高风险：_________________________________________________

□介入性手术治疗：_______________________________________________

□其他：_________________________________________________________

血清筛查：           □未做      □已做，风险值：21-三体：1/___ 18-三体：1/____ NTD___
预约介入性穿刺手术： □无        □已预约：________年_____月_____日
临床诊断：_______________________

	其他信息   细胞治疗：           □否        □是    _____________________________________________
肿瘤患者：           □否        □是    _____________________________________________
一年内异体输血：     □否        □是    _____________________________________________
特殊情况备注：

	送检医院：                      申请医生：       联系电话：        邮箱：       通讯地址：       
申请日期：     年   月   日     采样时间：   年   月  日   时   分      送样时间：   年   月  日   时    分 


本人己阅读本申请单背面知情同意书相关内容， 承诺以下事项：
1.己阅读《孕妇外周血胎儿游离DNA产前检测知情同意书》相关内容，充分了解本检测的性质、适用范围、目标疾病和局限性，其中的疑问己得到医生的解答，经本人及家属慎重考虑，自愿进行孕妇外周血胎儿游离DNA产前检测。
2.本人承诺提供的相关信息真实可靠，并承担因信息填写不完整或不准确造成的后果。
3.本人知晓并同意对妊娠结局进行随访。
4.同意去掉所有个人信息后，检测数据可供研究参考并授予院方及检测机构处理本次检测涉及的血液、血浆和医疗废弃物。
孕妇（签字）：                                      孕妇证件类型：                                           

医师（签字）：                                      孕妇证件号码：                                           
————————————————————————————————————————————————————
孕妇签字日期：      年     月     日        医生签字日期：      年     月     日
知情同意书补充条款（孕周超过22+6周的孕妇需同时签署）
本人现孕周已超过22+6周，已知晓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。
孕妇（签字）：                                        日期：      年     月     日

