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说　 　 明

为规范从业者的从业行为, 引导职业教育培训的方向, 为职业

技能鉴定提供依据, 依据 《中华人民共和国劳动法》, 适应经济社会

发展和科技进步的客观需要, 立足培育工匠精神和精益求精的敬业

风气, 人力资源社会保障部组织有关专家, 制定了 《出生缺陷防控

咨询师国家职业技能标准 (2021 年版)》 (以下简称 《标准》)。
一、 本 《标准》 以 《中华人民共和国职业分类大典 (2015 年

版)》 为依据, 严格按照 《国家职业技能标准编制技术规程 (2018
年版)》 有关要求, 以 “职业活动为导向、 职业技能为核心” 为指

导思想, 对出生缺陷防控咨询师从业人员的职业活动内容进行了规

范细致描述, 对各等级从业者的技能水平和理论知识水平进行了明

确规定。
二、 本 《标准》 依据有关规定将本职业分为五级 /初级工、 四级 /

中级工、 三级 /高级工、 二级 /技师、 一级 /高级技师五个等级, 包括

职业概况、 基本要求、 工作要求和权重表四个方面的内容。
三、 本 《标准》 主要起草单位有: 中国出生缺陷干预救助基金

会、 湖南家辉遗传专科医院等。 主要起草人有: 王和、 王洁、 卢彦

平、 朱军、 朱宝生、 朱晗玉、 邬玲仟、 刘玉和、 刘俊涛、 李胜利、
杨茹莱、 杨艳玲、 何玺玉、 余永国、 吴青青、 黃丽辉、 曾凡一、 薛

敬洁、 蒋宇林。 参与起草人有: 王华、 文伟、 刘珊玲、 刘颖迪、 孙

路明、 李军、 李晓璐、 李浩贤、 邹卉、 邹琳、 周文浩、 周红辉、 孟

岩、 赵扬玉、 祝茜、 袁鹰、 韩连书、 游艳琴、 戴朴、 王明丽、 王可

欣、 孙琰琼、 王桉熠、 王静。
四、 本 《标准》 主要审定单位为中国出生缺陷干预救助基金会。

主要审定人员有: 马祎楠、 王静敏、 王艳、 刘凯波、 许争峰、 何怡

华、 封志纯、 赵正言、 顾硕、 徐两蒲、 徐虹、 梁德生、 傅启华、 舒

强、 廖世秀。
五、 本 《标准》 在制定过程中得到了国家卫生健康委员会妇幼
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健康司、 人力资源社会保障部职业技能鉴定中心、 上海交通大学医

学遗传研究所、 中国医学科学院北京协和医院、 北京大学第一医院、
北京大学第三医院、 中国人民解放军总医院、 首都医科大学附属北

京同仁医院、 首都医科大学附属北京妇产医院、 首都医科大学附属

北京儿童医院、 首都儿科研究所、 浙江大学医学院附属儿童医院、
全国妇幼卫生监测办公室 /中国出生缺陷监测中心、 上海交通大学医

学院附属上海儿童医学中心、 上海交通大学医学院附属新华医院、
上海市第一妇婴保健院、 复旦大学附属儿科医院、 中南大学、 四川

大学华西第二医院、 河南省人民医院、 福建省妇幼保健院、 广东省

妇幼保健院、 重庆医科大学附属儿童医院、 湖南省妇幼保健院、 海

南省妇女儿童医学中心、 深圳市妇幼保健院、 南京市妇幼保健院、
云南省第一人民医院、 空军军医大学西京医院、 湖北省妇幼保健院、
济南市妇幼保健院、 三亚市妇幼保健院等单位的指导与支持, 在此

一并感谢。
六、 本 《标准》 业经人力资源社会保障部批准, 自公布之日①

起施行。
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① 2021 年 12 月 2 日, 本 《标准》 以 《人力资源社会保障部办公厅关于颁布网约配

送员等 18 个国家职业技能标准的通知》 (人社厅发 〔2021〕 92 号) 公布。



出生缺陷防控咨询师
国家职业技能标准

(2021 年版)

1. 职业概况

1. 1　 职业名称

出生缺陷防控咨询师①

1. 2　 职业编码

4-14-02-04

1. 3　 职业定义

从事出生缺陷防控宣传、 教育、 咨询、 指导, 以及提供出生缺

陷发生风险的循证信息、 遗传咨询、 解决方案建议、 防控管理服务

及康复咨询的人员。

1. 4　 职业技能等级

本职业共设五个等级, 分别为: 五级 / 初级工、 四级 / 中级工、
三级 / 高级工、 二级 / 技师、 一级 / 高级技师。

其中, 一级 / 高级技师分为医学遗传、 儿童发展、 母胎医学三个

方向。

1. 5　 职业环境条件

室内、 常温、 清洁、 安静。
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① 本职业一级 / 高级技师分为医学遗传、 儿童发展、 母胎医学三个方向。



1. 6　 职业能力特征

语言表达和人际交往能力强, 具有一定的学习、 观察、 分析、
理解、 判断、 组织协调及管理的能力。

1. 7　 普通受教育程度

高中毕业 (或同等学力)。

1. 8　 培训参考学时

五级 / 初级工、 四级 / 中级工 240 标准学时, 三级 / 高级工 320 标

准学时, 二级 / 技师 640 标准学时, 一级 / 高级技师 820 标准学时。

1. 9　 职业技能鉴定要求

1. 9. 1　 申报条件

具备以下条件之一者, 可申报五级 / 初级工:
(1) 累计从事本职业或相关职业①工作 1 年 (含) 以上。
(2) 本职业或相关职业学徒期满。
具备以下条件之一者, 可申报四级 / 中级工:
(1) 取得本职业或相关职业五级 / 初级工职业资格证书 (技能等

级证书) 后, 累计从事本职业或相关职业工作 4 年 (含) 以上。
(2) 累计从事本职业或相关职业工作 6 年 (含) 以上。
(3) 取得技工学校本专业或相关专业②毕业证书 (含尚未取得

毕业证书的在校应届毕业生); 或取得经评估论证、 以中级技能为培

养目标的中等及以上职业学校本专业或相关专业毕业证书 (含尚未
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①

②

相关职业: 临床医师、 中医医师、 中西医结合医师、 医疗卫生技术人员、 护理人

员、 药学技术人员、 公共卫生与健康医师、 医疗临床辅助服务员、 公共营养师、 生殖健康

咨询师、 健康管理师、 社会工作专业人员等, 下同。
相关专业: 基础医学、 临床医学、 公共卫生与预防医学、 中医学、 中西医结合、

药学、 中药学、 医学技术、 护理学、 生物科学、 心理学等, 下同。



取得毕业证书的在校应届毕业生)。
具备以下条件之一者, 可申报三级 / 高级工:
(1) 取得本职业或相关职业四级 / 中级工职业资格证书 (技能等

级证书) 后, 累计从事本职业或相关职业工作 5 年 (含) 以上。
(2) 取得本职业或相关职业四级 / 中级工职业资格证书 (技能等

级证书), 并具有高级技工学校、 技师学院毕业证书 (含尚未取得毕

业证书的在校应届毕业生); 或取得本职业或相关职业四级 / 中级工

职业资格证书, 并具有经评估论证、 以高级技能为培养目标的高等

职业学校本专业或相关专业毕业证书 (含尚未取得毕业证书的在校

应届毕业生)。
(3) 具有大专及以上本专业或相关专业毕业证书, 并取得本职

业或相关职业四级 / 中级工职业资格证书 (技能等级证书) 后, 累计

从事本职业或相关职业工作 2 年 (含) 以上。
具备以下条件之一者, 可申报二级 / 技师:
(1) 取得本职业或相关职业三级 / 高级工职业资格证书 (技能等

级证书) 后, 累计从事本职业或相关职业工作 4 年 (含) 以上。
(2) 取得本职业或相关职业三级 / 高级工职业资格证书 (技能等

级证书) 的高级技工学校、 技师学院毕业生, 累计从事本职业或相

关职业工作 3 年 (含) 以上; 或取得本职业或相关职业预备技师证

书的技师学院毕业生, 累计从事本职业或相关职业工作 2 年 (含)
以上。

具备以下条件者, 可申报一级 / 高级技师:
取得本职业或相关职业二级 / 技师职业资格证书 (技能等级证

书) 后, 累计从事本职业或相关职业工作 4 年 (含) 以上。

1. 9. 2　 鉴定方式

分为理论知识考试、 技能考核以及综合评审。 理论知识考试以

笔试、 机考等方式为主, 主要考核从业人员从事本职业应掌握的基

本要求和相关知识要求; 技能考核主要采用现场操作、 模拟操作等

方式进行, 主要考核从业人员从事本职业应具备的技能水平; 综合
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评审主要针对技师和高级技师, 通常采取审阅申报材料、 答辩等方

式进行全面评议和审查。
理论知识考试、 技能考核和综合评审均实行百分制, 成绩皆达

60 分 (含) 以上者为合格。

1. 9. 3　 监考人员、 考评人员与考生配比

理论知识考试中的监考人员与考生配比不低于 1 ∶ 15, 且每个考

场不少于 2 名监考人员; 技能考核中的考评人员与考生配比不低于

1 ∶ 5, 且考评人员为 3 人 (含) 以上单数; 综合评审委员为 3 人

(含) 以上单数。

1. 9. 4　 鉴定时间

理论知识考试时间不少于 90
 

min; 技能考核时间不少于 60
 

min;
综合评审时间不少于 30

 

min。

1. 9. 5　 鉴定场所设备

理论知识考试在标准教室进行; 技能考核应根据不同等级鉴定

的需要, 备有实操模型、 摄像机、 投影仪等, 在通风条件良好、 光

线充足、 安全措施完善的场所进行。
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2. 基本要求

2. 1　 职业道德

2. 1. 1　 职业道德基本知识

2. 1. 2　 职业守则

(1) 遵守国家法律、 法规, 执行国家政策。
(2) 爱岗敬业, 忠于职守。
(3) 树立终身学习观念, 钻研业务, 增强技能, 提高自身综合

素质。
(4) 尊重当地习俗, 尊重文化多样性。
(5) 与服务对象建立平等友好关系。
(6) 尊重服务对象的隐私权, 遵守医疗保密制度和其他相关伦

理规范、 法规。

2. 2　 基础知识

2. 2. 1　 生命发育基础知识

(1) 胎儿发育及分娩的知识。
(2) 新生儿发育的知识。
(3) 儿童发育的知识。

2. 2. 2　 出生缺陷基础知识

(1) 出生缺陷的定义。
(2) 出生缺陷的影响因素。
(3) 出生缺陷的三级预防。

2. 2. 3　 咨询服务基础知识

(1) 预防出生缺陷、 优生指导等健康宣教的知识。
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(2) 心理学的基本概念、 评估原则, 以及常见心理问题及咨询

干预方法。
(3) 出生缺陷防控咨询服务记录规范、 文书档案的安全保管与

使用规范。
(4) 人际关系与咨询服务沟通技巧的知识。
(5) 医学信息学与智慧健康的知识。
(6) 社会救助信息的知识。

2. 2. 4　 医学伦理学基础知识

医学伦理学遵循的基本原则。

2. 2. 5　 医学遗传学基础知识

(1) 基本的遗传分子细胞知识。
(2) 遗传方式。
(3) 遗传病诊断基本技术。

2. 2. 6　 相关法律、 法规及行业规范知识

(1) 《中华人民共和国劳动法》 相关知识。
(2) 《中华人民共和国母婴保健法》 相关知识。
(3) 《中华人民共和国人口与计划生育法》 相关知识。
(4) 《中华人民共和国母婴保健法实施办法》 相关知识。
(5) 《产前诊断技术管理办法》 相关知识。
(6) 《新生儿疾病筛查管理办法》 相关知识。
(7) 《人类辅助生殖技术管理办法》 相关知识。
(8) 其他相关法律、 法规及行业规范相关知识。
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3. 工作要求

本标准对五级 / 初级工、 四级 / 中级工、 三级 / 高级工、 二级 / 技
师、 一级 / 高级技师的技能要求和相关知识要求依次递进, 高级别涵

盖低级别的要求。

3. 1　 五级 /初级工

职业

功能
工作内容 技能要求 相关知识要求

1.
信
息
采
集
处
理

　 1. 1 信息

采集

　 能采集和记录咨询者的相

关信息, 并建立档案

　 咨询者信息表填写、 档

案整理知识及方法

　 1. 2 信息

处理

　 1. 2. 1 能将咨询者信息进

行归类和汇总

　 1. 2. 2 能将咨询者信息进

行归档和查询

　 1. 2. 1 信息归类方法

　 1. 2. 2 档案信息查询方法

2.
出
生
缺
陷
防
控
宣
教

　 2. 1 知识

宣传

　 2. 1. 1 能 介 绍 环 境、 营

养、 生活方式对出生缺陷的

影响

　 2. 1. 2 能开展出生缺陷防

治宣传活动

　 2. 1. 1 影响出生缺陷的因

素

　 2. 1. 2 出生缺陷常见疾病

概要

　 2. 2 科普

教育

　 2. 2. 1 能介绍出生缺陷三

级预防基础知识

　 2. 2. 2 能介绍相关惠民政

策

　 2. 2. 1 出生缺陷三级预防

基础知识

　 2. 2. 2 我国相关惠民政策

内容
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续表

职业

功能
工作内容 技能要求 相关知识要求

3.
出
生
缺
陷
防
控
咨
询

　 3. 1 优生

咨询

　 3. 1. 1 能讲解孕 / 产前优

生健康检查的意义和内容

　 3. 1. 2 能介绍孕 / 产前保

健的常识

　 3. 1. 3 能介绍儿童健康发

育的常识

　 3. 1. 1 孕 / 产前优生健康

检查相关知识

　 3. 1. 2 孕 / 产前保健相关

知识

　 3. 1. 3 儿童体格生长常用

指标及测量方法

　 3. 2 再生

育遗传咨询

　 3. 2. 1 能介绍常见出生缺

陷疾病

　 3. 2. 2 能介绍出生缺陷常

见病因

　 3. 2. 3 能收集不良孕产史

　 3. 2. 4 能介绍常见遗传疾

病的遗传方式

　 3. 2. 1 常见出生缺陷疾病

分类

　 3. 2. 2 出生缺陷常见病因

　 3. 2. 3 常见不良孕产史知

识

　 3. 2. 4 遗传学基础知识

4.
出
生
缺
陷
防
控
评
估

　 4. 1 新生

儿听力障碍

防控评估

　 4. 1. 1 能解释新生儿听力

障碍

　 4. 1. 2 能描述新生儿听力

障碍主要表现

　 4. 1. 3 能提供新生儿听力

障碍发现途径

　 4. 1. 4 能介绍新生儿听力

筛查流程

　 4. 1. 1 新生儿听力障碍定

义

　 4. 1. 2 新生儿听力障碍主

要表现

　 4. 1. 3 新生儿听力筛查方

法

　 4. 1. 4 新生儿听力筛查流

程

8
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续表

职业

功能
工作内容 技能要求 相关知识要求

4.
出
生
缺
陷
防
控
评
估

　 4. 2 新生

儿遗传代谢

病防控评估

　 4. 2. 1 能解释国家要求新

生儿筛查的遗传代谢病

　 4. 2. 2 能描述国家要求新

生儿筛查的遗传代谢病常见

临床表现

　 4. 2. 3 能介绍国家要求新

生儿筛查的遗传代谢病常用

筛查方法

　 4. 2. 4 能介绍新生儿遗传

代谢病筛查流程

　 4. 2. 1 国家要求新生儿筛

查的遗传代谢病定义

　 4. 2. 2 国家要求新生儿筛

查的遗传代谢病常见临床

表现

　 4. 2. 3 国家要求新生儿筛

查的遗传代谢病常用筛查

方法

　 4. 2. 4 新生儿遗传代谢病

筛查流程

　 4. 3 结构

异常防控评

估

　 4. 3. 1 能介绍儿童行为及

技能等方面的发育标准

　 4. 3. 2 能介绍常见出生缺

陷结构异常类型

　 4. 3. 3 能介绍常见结构异

常筛查流程

　 4. 3. 1 儿童生长发育标准

　 4. 3. 2 常见出生缺陷结构

异常类型

　 4. 3. 3 常见结构异常筛查

流程

　 4. 4 常见

染色体病防

控评估

　 4. 4. 1 能解释国家要求筛

查的染色体病

　 4. 4. 2 能描述国家要求筛

查的染色体病常见临床表现

　 4. 4. 3 能介绍国家要求筛

查的染色体病筛查方法

　 4. 4. 4 能介绍产前筛查流

程

　 4. 4. 1 国家要求筛查的染

色体病定义

　 4. 4. 2 国家要求筛查的染

色体病常见临床表现

　 4. 4. 3 国家要求筛查的染

色体病常用筛查方法

　 4. 4. 4 常见产前筛查流程

9
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3. 2　 四级 /中级工

职业

功能
工作内容 技能要求 相关知识要求

1.
信
息
采
集
处
理

　 1. 1 信息

采集

　 1. 1. 1 能根据专科相关出

生缺陷疾病特征设计信息调

查表

　 1. 1. 2 能应用调查表收集

信息

　 1. 1. 1 调查表制作与合理

性评价

　 1. 1. 2 信息采集原则和方

法

　 1. 2 信息

管理与使用

　 能使用常用数据管理软件

检索、 查询和更新信息

　 1. 2. 1 信息整理和分类检

索知识

　 1. 2. 2 数据处理和统计方

法

2.
出
生
缺
陷
防
控
宣
教

　 2. 1 常见

出生缺陷危

害宣教

　 2. 1. 1 能宣教儿童听力障

碍的危害

　 2. 1. 2 能宣教新生儿遗传

代谢病的危害

　 2. 1. 3 能宣教常见结构异

常的危害

　 2. 1. 4 能宣教常见染色体

病的危害

　 2. 1. 1 儿童听力障碍的危

害

　 2. 1. 2 新生儿遗传代谢病

的危害

　 2. 1. 3 常见结构异常的危

害

　 2. 1. 4 常见染色体病的危

害

　 2. 2 孕 /
产前筛查宣

教

　 能宣教孕 / 产前筛查目的、
意义和原则

　 孕 / 产前筛查目的、 意义

和原则

　 2. 3 新生

儿疾病筛查

宣教

　 能宣教新生儿疾病筛查目

的、 意义和原则

　 新生儿疾病筛查目的、
意义和原则
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续表

职业

功能
工作内容 技能要求 相关知识要求

3.
出
生
缺
陷
防
控
咨
询

　 3. 1 新生

儿听力筛查

　 3. 1. 1 能介绍新生儿听力

障碍防治流程

　 3. 1. 2 能提供新生儿听力

障碍防治基本信息

　 3. 1. 3 能提供新生儿听力

障碍干预及康复信息

　 3. 1. 1 新生儿听力障碍防

治流程

　 3. 1. 2 新生儿听力障碍防

治基本信息

　 3. 1. 3 新生儿听力障碍干

预及康复信息

　 3. 2 新生

儿遗传代谢

病防控咨询

　 3. 2. 1 能介绍遗传代谢病

防治流程

　 3. 2. 2 能提供遗传代谢病

防治基本信息

　 3. 2. 3 能提供遗传代谢病

干预及康复信息

　 3. 2. 1 遗传代谢病防治流

程

　 3. 2. 2 遗传代谢病防治基

本信息

　 3. 2. 3 遗传代谢病干预及

康复信息

　 3. 3 结构

异常防控咨

询

　 3. 3. 1 能介绍胎儿 / 儿童

常见结构异常防治流程

　 3. 3. 2 能提供胎儿 / 儿童

常见结构异常防治基本信息

　 3. 3. 3 能提供胎儿 / 儿童

常见结构异常干预及康复信

息

　 3. 3. 1 胎儿 / 儿童常见结

构异常防治流程

　 3. 3. 2 胎儿 / 儿童常见结

构异常防治基本信息

　 3. 3. 3 胎儿 / 儿童常见结

构异常干预及康复信息

　 3. 4 常见

染色体病防

控咨询

　 3. 4. 1 能介绍常见染色体

病防治流程

　 3. 4. 2 能提供常见染色体

病防治基本信息

　 3. 4. 3 能提供常见染色体

病干预信息 ( 包括辅助生

殖技术胚胎植入前遗传学检

测)

　 3. 4. 1 常见染色体病防治

流程

　 3. 4. 2 常见染色体病防治

基本信息

　 3. 4. 3 常见染色体病干预

信息

　 3. 4. 4 辅助生殖政策法规
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续表

职业

功能
工作内容 技能要求 相关知识要求

4.
出
生
缺
陷
防
控
评
估

　 4. 1 新生

儿听力筛查

防控评估

　 4. 1. 1 能介绍新生儿听力

筛查流程

　 4. 1. 2 能指导新生儿听力

筛查随访

　 4. 1. 1 新生儿听力筛查流

程

　 4. 1. 2 新生儿听力筛查随

访知识

　 4. 2 新生

儿遗传代谢

病筛查防控

评估

　 4. 2. 1 能介绍新生儿遗传

代谢病筛查时间要求及原因

　 4. 2. 2 能指导常见新生儿

遗传代谢病随访

　 4. 2. 1 新生儿遗传代谢病

筛查时间要求及原因

　 4. 2. 2 常见新生儿遗传代

谢病随访知识

　 4. 3 结构

异常筛查防

控评估

　 4. 3. 1 能介绍常见结构异

常的危害

　 4. 3. 2 能介绍常见结构异

常的筛查、 干预、 康复和随

访

　 4. 3. 1 常见结构异常的危

害

　 4. 3. 2 常见结构异常的筛

查、 干预、 康复和随访相

关知识

　 4. 4 常见

染色体病产

前筛查防控

评估

　 4. 4. 1 能系统介绍常见染

色体病产前筛查的方法和意

义

　 4. 4. 2 能进行筛查后产后

随访

　 4. 4. 1 常见染色体病产前

筛查的方法和意义

　 4. 4. 2 常见染色体病筛查

方法的敏感性和特异性

　 4. 4. 3 筛查后随访相关知

识
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3. 3　 三级 /高级工

职业

功能
工作内容 技能要求 相关知识要求

1.
信
息
采
集
处
理

　 1. 1 信息

采集

　 1. 1. 1 能有针对性地采集

咨询者家系和遗传病信息

　 1. 1. 2 能采集出生缺陷患

儿相关病例信息、 生化资料

和遗传信息

　 1. 1. 1 各专科出生缺陷信

息采集和评估知识

　 1. 1. 2 常见出生缺陷知识

　 1. 2 信息

分析与使用

　 1. 2. 1 能分析和量化群体

信息特点

　 1. 2. 2 能制定信息采集与

数据库管理的质控要求

　 1. 2. 3 能进行数据库管理

和评估

　 1. 2. 1 数据库设计与管理

方法

　 1. 2. 2 流行病学与统计学

知识

2.
出
生
缺
陷
防
控
宣
教

　 2. 1 知识

宣教

　 2. 1. 1 能指导制订科普教

育方案

　 2. 1. 2 能进行科普教育方

案效果评定

　 2. 1. 1 科普教育方案制订

原则和方法

　 2. 1. 2 科普教育项目管理

方法

　 2. 2 孕 /
产前筛查与

诊断宣教

　 2. 2. 1 能组织宣教孕 / 产
前常见和严重影响出生缺陷

的因素及防治原则

　 2. 2. 2 能介绍孕 / 产前优

生健康检查理论、 方法及新

进展

　 2. 2. 3 能介绍孕 / 产期保

健相关知识

　 2. 2. 4 能介绍孕 / 产前筛

查策略、 诊断技术选择及新

进展

　 2. 2. 1 孕 / 产前常见和严

重影响出生缺陷的因素及

防治原则

　 2. 2. 2 孕 / 产前优生健康

检查理论、 方法及新进展

　 2. 2. 3 孕 / 产期保健相关

知识

　 2. 2. 4 孕 / 产前筛查策略、
产前诊断技术选择及新进

展
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续表

职业

功能
工作内容 技能要求 相关知识要求

2.
出
生
缺
陷
防
控
宣
教

　 2. 3 新生
儿疾病筛查
宣教

　 2. 3. 1 能介绍新生儿遗传
代谢病筛查目的、 流程和解
读结果
　 2. 3. 2 能介绍新生儿听力
筛查目的、 流程和解读结果

　 2. 3. 1 新生儿遗传代谢病
筛查目的、 流程和结果解
读方法
　 2. 3. 2 新生儿听力筛查目
的、 流程和结果解读方法

　 2. 4 常见
遗传病防控
宣教

　 2. 4. 1 能介绍常见遗传病
病因和干预措施
　 2. 4. 2 能介绍常见遗传病
防治流程

　 2. 4. 1 常见遗传病分类和
干预措施
　 2. 4. 2 常见遗传病防治流
程

　 2. 5 结构
异常防控宣
教

　 能介绍结构异常防治、 诊
疗原则

　 结构异常防治、 诊疗原
则

3.
出
生
缺
陷
防
控
咨
询

　 3. 1 新生
儿疾病筛查
咨询

　 3. 1. 1 能介绍新生儿遗传
代谢病、 听力障碍防治流程
　 3. 1. 2 能提供新生儿遗传
代谢病、 听力障碍防治基本
信息
　 3. 1. 3 能提供新生儿遗传
代谢病、 听力障碍康复及干
预信息

　 3. 1. 1 新生儿遗传代谢
病、 听力障碍防治流程
　 3. 1. 2 新生儿遗传代谢
病、 听力障碍防治基本信
息
　 3. 1. 3 新生儿遗传代谢
病、 听力障碍康复及干预
信息

　 3. 2 结构
异常防控咨
询

　 3. 2. 1 能介绍胎儿 / 儿童
常见结构异常防治流程
　 3. 2. 2 能提供胎儿 / 儿童
常见结构异常防治信息
　 3. 2. 3 能提供胎儿 / 儿童
常见结构异常干预和康复信
息

　 3. 2. 1 胎儿 / 儿童常见结
构异常防治流程
　 3. 2. 2 胎儿 / 儿童常见结
构异常防治基本信息
　 3. 2. 3 胎儿 / 儿童常见结
构异常干预和康复信息
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续表

职业

功能
工作内容 技能要求 相关知识要求

3.
出
生
缺
陷
防
控
咨
询

　 3. 3 常见

染色体病防

控咨询

　 3. 3. 1 能介绍常见染色体

病防治流程

　 3. 3. 2 能提供常见染色体

病防治基本信息

　 3. 3. 3 能提供常见染色体

病干预信息 ( 包括辅助生

殖技术胚胎植入前遗传学检

测)

　 3. 3. 1 常见染色体病防治

流程

　 3. 3. 2 常见染色体病防治

基本信息

　 3. 3. 3 常见染色体病干预

信息

　 3. 3. 4 常见染色体病辅助

生殖一般流程

4.
出
生
缺
陷
防
控
评
估

　 4. 1 风险

评估

　 4. 1. 1 能结合家族史进行

遗传风险评估和指导

　 4. 1. 2 能对染色体核型、
拷贝数变异和基因变异检测

报告进行临床意义解读

　 4. 1. 3 能对常见环境危险

因素进行风险评估和指导

　 4. 1. 1 家族再发风险评估

和指导方法

　 4. 1. 2 染色体核型、 拷贝

数变异和基因变异检测报

告临床意义解读原则

　 4. 1. 3 常见环境危险因素

风险评估和指导

　 4. 2 随访

　 4. 2. 1 能根据出生缺陷疾

病筛查随访方案完成随访

　 4. 2. 2 能根据出生缺陷疾

病诊断随访方案完成随访

　 4. 2. 3 能根据出生缺陷救

助方案完成效果评估

　 4. 2. 1 不同出生缺陷疾病

筛查随访方式及方法、 内

容及时间、 记录要求

　 4. 2. 2 不同出生缺陷疾病

诊断随访方式及方法、 内

容及时间、 记录要求

　 4. 2. 3 出生缺陷救助机

构、 救助政策和评估救助

效果
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3. 4　 二级 /技师

职业

功能
工作内容 技能要求 相关知识要求

1.
出
生
缺
陷
防
控
宣
教

　 1. 1 知识

宣传

　 1. 1. 1 能指导制订群体科

普教育方案

　 1. 1. 2 能制定科普教育方

案效果评定原则

　 1. 1. 3 能评估科普教育方

案, 并提出改进意见

　 1. 1. 1 科普教育方案制订

原则和方法

　 1. 1. 2 科普教育项目管理

方法

　 1. 2 孕 /
产前筛查与

诊断宣教

　 1. 2. 1 能指导制订关于孕 /
产前常见和严重影响出生缺

陷的因素及防治原则相关的

科普教育方案

　 1. 2. 2 能指导制订关于孕 /
产前优生健康检查理论、 方

法及新进展的科普教育方案

　 1. 2. 3 能指导制订关于孕 /
产期保健相关知识的科普教

育方案

　 1. 2. 4 能指导制订关于孕 /
产前筛查策略、 诊断技术选

择及新进展的科普教育方案

　 1. 2. 1 孕 / 产前常见和严

重影响出生缺陷的因素及

防治原则

　 1. 2. 2 孕 / 产前优生健康

检查理论、 方法及新进展

　 1. 2. 3 孕 / 产期保健相关

知识

　 1. 2. 4 孕 / 产前筛查策略、
产前诊断技术选择及新进

展
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续表

职业

功能
工作内容 技能要求 相关知识要求

1.
出
生
缺
陷
防
控
宣
教

　 1. 3 新生

儿疾病筛查

宣教

　 1. 3. 1 能解读新生儿疾病

筛查管理办法, 并介绍新生

儿疾病筛查技术规范要点

　 1. 3. 2 能介绍新生儿遗传

代谢病与听力障碍筛查的意

义、 目的及防治流程

　 1. 3. 3 能提供新生儿遗传

代谢病与听力筛查方式、 防

治基本信息

　 1. 3. 4 能提供新生儿遗传

代谢病与听力障碍诊断方法

及渠道、 康复及干预信息

　 1. 3. 1 新生儿疾病管理办

法及技术规范

　 1. 3. 2 新生儿遗传代谢病

与听力筛查的意义、 目的

及防治流程

　 1. 3. 3 常用的新生儿遗传

代谢病与听力筛查的技术

手段、 防治基本信息

　 1. 3. 4 新生儿遗传代谢病

与听力障碍诊断方法及渠

道、 康复及干预信息

　 1. 4 常见

遗传病防控

宣教

　 1. 4. 1 能介绍各种类型常

见遗传病病因和干预措施

　 1. 4. 2 能介绍各种常见遗

传病防治流程

　 1. 4. 1 各种常见遗传病发

病机制及干预措施

　 1. 4. 2 各种常见遗传病防

治流程

　 1. 5 结构

异常防控宣

教

　 1. 5. 1 能宣教常见结构异

常的类型及临床特点

　 1. 5. 2 能讲解常见多发结

构异常的诊断标准

　 1. 5. 3 能讲解疑难结构异

常的干预策略及技术

　 1. 5. 4 能宣教结构异常患

者生活质量评估与康复指导

原则及要点

　 1. 5. 5 能阐述常见结构异

常诊断及干预进展

　 1. 5. 1 常见结构异常分

型、 临床特点及诊断方法

　 1. 5. 2 常见结构异常干预

措施

　 1. 5. 3 结构异常的诊疗进

展

　 1. 5. 4 结构异常患者生活

质量评估与康复指导方法

　 1. 5. 5 结构异常的遗传分

析与优生指导原则
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续表

职业

功能
工作内容 技能要求 相关知识要求

2.
出
生
缺
陷
防
控
咨
询

　 2. 1 孕 /
产前筛查与

诊断咨询

　 2. 1. 1 能完成孕 / 产前咨

询

　 2. 1. 2 能综合运用出生缺

陷防控知识对存在复杂情况

的个体进行孕 / 产前咨询

　 2. 1. 3 能根据环境 (包括

药物和感染等)、 营养、 生

活方式等方面特征提供参考

建议

　 2. 1. 4 能介绍各种产前诊

断技术的区别、 应用策略

　 2. 1. 5 能介绍产前筛查与

产前诊断领域的新技术、 新

知识

　 2. 1. 6 能介绍辅助生殖技

术胚胎植入前遗传学检测基

本方法

　 2. 1. 1 孕 / 产前常见和严

重影响出生缺陷的因素及

防治原则

　 2. 1. 2 孕 / 产前优生健康

检查理论、 方法及新进展

　 2. 1. 3 出生缺陷综合预防

策略和人群优生干预指南

　 2. 1. 4 产前筛查策略及新

进展

　 2. 1. 5 产前诊断技术选择

应用策略及新进展

　 2. 1. 6 辅助生殖技术胚胎

植入前遗传学检测主要方

法的优缺点和适应症

　 2. 2 新生

儿疾病筛查

咨询

　 2. 2. 1 能对新生儿遗传代

谢病筛查的高风险人群提供

有关疾病原因、 诊断、 预防

或预后等方面的信息

　 2. 2. 2 能运用新生儿听力

筛查诊治知识对高风险人群

提供综合咨询

　 2. 2. 1 新生儿遗传代谢病

筛查的目的、 流程、 结果

解读及随访知识

　 2. 2. 2 新生儿听力筛查的

目的、 流程、 结果解读及

随访知识

　 2. 2. 3 高风险人群指导原

则、 方法和要点

　 2. 2. 4 高风险人群生育干

预措施
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续表

职业

功能
工作内容 技能要求 相关知识要求

2.
出
生
缺
陷
防
控
咨
询

　 2. 3 相关

专业常见遗

传病防控咨

询

　 2. 3. 1 能进行相关专业常

见遗传病综合咨询

　 2. 3. 2 能综合运用出生缺

陷防治知识对相关专业常见

遗传病存在复杂情况的个体

进行咨询

　 2. 3. 3 能发现和指导相关

专业常见遗传病咨询服务中

的疑难个案

　 2. 3. 4 能为区域人群提供

相关专业常见遗传病筛查与

诊断流程与方案建议

　 2. 3. 1 相关专业常见遗传

病相关知识

　 2. 3. 2 相关专业常见遗传

病咨询要点、 技巧及防治

流程

　 2. 3. 3 相关专业常见遗传

病干预措施及随访知识

　 2. 3. 4 相关专业常见遗传

病诊断技术的区别、 应用

策略

3.
出
生
缺
陷
防
控
评
估

　 3. 1 风险

评估

　 3. 1. 1 能识别重要的或可

优先改善的出生缺陷危险因

素

　 3. 1. 2 能评估个体出生缺

陷风险程度

　 3. 1. 3 能准确评估家系成

员的患病风险

　 3. 1. 4 能通过风险评估对

家系中有生育需求的成员进

行咨询 (包括辅助生殖技

术胚胎植入前遗传学检测咨

询)

　 3. 1. 1 常见出生缺陷危险

因素知识

　 3. 1. 2 常用流行病学调查

分析及统计知识

　 3. 1. 3 遗传病家系成员再

发风险

　 3. 1. 4 产前诊断相关知识

　 3. 1. 5 辅助生殖技术胚胎

植入前遗传学检测相关知

识
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续表

职业

功能
工作内容 技能要求 相关知识要求

3.
出
生
缺
陷
防
控
评
估

　 3. 2 常见

出生缺陷鉴

别

　 3. 2. 1 能对常见出生缺陷

类型及特点进行分析

　 3. 2. 2 能对染色体核型、
拷贝数变异和基因变异的临

床意义进行评估

　 3. 2. 1 常见出生缺陷疾病

发病机制、 临床表现及鉴

别诊断知识

　 3. 2. 2 常见出生缺陷疾病

处理原则及预后主要内容

　 3. 2. 3 特殊遗传病及遗传

方式

　 3. 2. 4 染色体核型、 拷贝

数变异和基因变异的临床

意义评估原则

4.
出
生
缺
陷
防
控
建
议

　 4. 1 信息

分析与使用

　 4. 1. 1 能介绍各种检测方

法的利弊和适用范围

　 4. 1. 2 能利用各种网站资

源分析数据

　 4. 1. 1 各种检测方法的原

理

　 4. 1. 2 各种网站资源数据

的查询

　 4. 2 新生

儿听力筛查

　 4. 2. 1 能根据听力筛查结

果指导进一步处置

　 4. 2. 2 能介绍特殊类型听

力障碍干预措施

　 4. 2. 3 能介绍人工耳蜗适

应症

　 4. 2. 1 听力障碍的不同干

预方法

　 4. 2. 2 人工耳蜗适应症

　 4. 3 新生

儿遗传代谢

病防控建议

　 4. 3. 1 能解读典型新生儿

遗传代谢病筛查联合基因筛

查和诊断结果

　 4. 3. 2 能分析判断常见分

子生物学检测结果

　 4. 3. 3 能介绍典型遗传代

谢病干预指导方法

　 4. 3. 1 典型新生儿遗传代

谢病筛查联合基因筛查

　 4. 3. 2 常见分子生物学检

测方法、 综合评估及结果

分析方法

　 4. 3. 3 典型遗传代谢病干

预指导方法
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续表

职业

功能
工作内容 技能要求 相关知识要求

4.
出
生
缺
陷
防
控
建
议

　 4. 4 新生

儿结构异常

防控建议

　 4. 4. 1 能对新生儿结构异

常的干预措施提供指导

　 4. 4. 2 能介绍部分复杂新

生儿结构异常的最新矫治干

预方法

　 4. 4. 1 常见新生儿结构异

常的干预措施

　 4. 4. 2 新生儿结构异常的

诊疗进展

　 4. 5 孕期

异常防控建

议

　 4. 5. 1 能识别出生缺陷高

危人群, 并指导产前诊断

　 4. 5. 2 能解读产前筛查 /
产前诊断报告、 胎儿影像学

报告

　 4. 5. 3 能对异常产前筛查 /
产前诊断报告、 异常胎儿影

像学报告下一步处理给出指

导建议

　 4. 5. 1 产前筛查及产前诊

断指征

　 4. 5. 2 各种产前筛查方案

及其优缺点

　 4. 5. 3 各种产前诊断方法

及其适应症

　 4. 5. 4 胎儿超声产前诊断

相关知识及异常处理方法

5.
培
训
指
导
与
技
术
管
理

　 5. 1 培训

指导

　 5. 1. 1 能制订培训计划和

编写培训方案

　 5. 1. 2 能对本职业三级 /
高级工及以下级别人员进行

业务培训

　 5. 1. 3 能撰写论文

　 5. 1. 4 能讲授相关专业常

见出生缺陷领域的新技术、
新知识

　 5. 1. 1 出生缺陷防控咨询

师培训的基本方法

　 5. 1. 2 培训方案编写方法

　 5. 1. 3 撰写论文基本方法

　 5. 1. 4 孕 / 产前咨询原则

及要点

　 5. 2 技术

管理

　 能发现三级 / 高级工及以

下级别人员在咨询过程中存

在的不足并给予指导

　 出生缺陷防控咨询效果

评估方法
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3. 5　 一级 /高级技师

3. 5. 1　 一级 /高级技师 (医学遗传)

职业

功能
工作内容 技能要求 相关知识要求

1.
出
生
缺
陷
防
控
咨
询

　 1. 1 孕 /
产前筛查与

诊断咨询

　 1. 1. 1 能综合分析孕 / 产
前咨询人群的数据和典型案

例

　 1. 1. 2 能掌握孕 / 产前优

生健康检查技术最新进展

　 1. 1. 3 能确定孕 / 产前干

预目标 (包括辅助生殖技

术胚胎植入前遗传学检测)

　 1. 1. 1 孕 / 产前优生健康

检查效果监测数据分析理

论和方法

　 1. 1. 2 孕 / 产前干预措施

　 1. 1. 3 产前筛查诊断技术

的质控要求和方法

　 1. 1. 4 出生缺陷二级防治

相关知识 (包括辅助生殖

技术胚胎植入前遗传学检

测相关知识)

　 1. 2 新生

儿疾病筛查

咨询

　 1. 2. 1 能综合分析新生儿

疾病筛查咨询人群的数据和

典型案例

　 1. 2. 2 能掌握新生儿疾病

筛查检查技术最新进展

　 1. 2. 3 能确定群体新生儿

疾病筛查干预目标

　 1. 2. 1 新生儿疾病筛查检

查效果监测数据分析理论

和方法

　 1. 2. 2 新生儿疾病筛查阳

性群体干预基本知识

　 1. 2. 3 新生儿疾病筛查技

术的质控要求和方法

　 1. 2. 4 新生儿疾病筛查阳

性家庭进行产前诊断技术

的质控要求
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续表

职业

功能
工作内容 技能要求 相关知识要求

1.
出
生
缺
陷
防
控
咨
询

　 1. 3 常见

遗传病防控

咨询

　 1. 3. 1 能鉴别并解读特殊

类型及遗传方式

　 1. 3. 2 能综合分析相关专

业常见遗传病咨询人群的数

据和典型案例

　 1. 3. 3 能掌握相关专业常

见遗传病检查技术 ( 包括

辅助生殖技术胚胎植入前遗

传学检测) 最新进展

　 1. 3. 4 能确定群体相关专

业常见遗传病干预目标

　 1. 3. 1 相关专业常见遗传

病检查效果监测数据分析

理论和方法

　 1. 3. 2 相关专业常见遗传

病群体干预基本知识

　 1. 3. 3 相关专业常见遗传

病检查技术的质控要求和

方法

　 1. 3. 4 相关专业常见遗传

病产前诊断技术 (包括辅

助生殖技术胚胎植入前遗

传学检测) 的质控要求

2.
出
生
缺
陷
防
控
评
估

　 2. 1 风险

评估

　 2. 1. 1 能对不同类型出生

缺陷的风险程度进行评估

　 2. 1. 2 能结合我国突发重

大公共卫生事件进行出生缺

陷风险评估

　 2. 1. 1 出生缺陷风险评估

方法

　 2. 1. 2 常用流行病学调查

分析及统计学知识

　 2. 2 风险

管理

　 2. 2. 1 能提出区域性出生

缺陷风险管理的原则和方法

　 2. 2. 2 能制定区域性出生

缺陷风险管理的质控原则和

方法

　 2. 2. 1 出生缺陷风险干预

策略

　 2. 2. 2 出生缺陷风险评估

方法

　 2. 2. 3 出生缺陷风险管理

的国家政策和法规
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续表

职业

功能
工作内容 技能要求 相关知识要求

3.
出
生
缺
陷
防
控
建
议

　 3. 1 染色

体病防控建

议

　 3. 1. 1 能解读各种类型染

色体病的筛查和诊断结果

　 3. 1. 2 能解释各种类型染

色体病的发病机制

　 3. 1. 3 能制定染色体病的

干预策略

　 3. 1. 4 能进行生活质量评

估与康复指导

　 3. 1. 1 染色体病诊断技术

　 3. 1. 2 染色体病的发病机

制和影响因素

　 3. 1. 3 染色体拷贝数变异

数据分析方法和变异致病

性评估方法

　 3. 1. 4 微阵列芯片和高通

量测序报告解读和咨询方

法

　 3. 2 单基

因病防控建

议

　 3. 2. 1 能解读各种类型单

基因病的筛查和诊断结果

　 3. 2. 2 能解释各种类型单

基因病的发病机制

　 3. 2. 3 能制定单基因病的

干预策略

　 3. 2. 4 能进行生活质量评

估与康复指导

　 3. 2. 1 单基因病的诊断技

术

　 3. 2. 2 单基因病的发病机

制和影响因素

　 3. 2. 3 高通量测序数据分

析方法和变异致病性评估

方法

　 3. 2. 4 高通量测序报告解

读和咨询方法

　 3. 3 多基

因病防控建

议

　 3. 3. 1 能解释多基因病的

发病机制

　 3. 3. 2 能计算家庭成员发

病风险和评估再生育风险

　 3. 3. 3 能制定多基因病的

干预策略

　 3. 3. 4 能进行生活质量评

估与康复指导

　 3. 3. 1 多基因病的相关知

识及多基因遗传的特点

　 3. 3. 2 多基因遗传的机制

　 3. 3. 3 家庭成员发病风险

和再生育风险

　 3. 3. 4 发病的影响因素
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续表

职业

功能
工作内容 技能要求 相关知识要求

4.
培
训
指
导
与
技
术
管
理

　 4. 1 培训

指导

　 4. 1. 1 能编写医学遗传专

业出生缺陷防控理论及实践

培训讲义及教案

　 4. 1. 2 能对医学遗传专业

出生缺陷防控进行理论培训

和实践指导

　 4. 1. 3 能对二级 / 技师及

以下级别人员进行专业指导

和能力评估

　 4. 1. 1 培训讲义及教案编

写原则

　 4. 1. 2 实践指导手册及指

导教案编写原则

　 4. 1. 3 出生缺陷防控咨询

师工作现场督导原则和方

法

　 4. 2 技术

管理

　 4. 2. 1 能开展二级 / 技师

及以下级别人员培训与考核

　 4. 2. 2 能开展二级 / 技师

及以下级别人员工作流程的

质量管理

　 4. 2. 3 能制定医学遗传专

业出生缺陷防控的健康管理

规划和方案

　 4. 2. 1 出生缺陷防控咨询

师培训的基本方法

　 4. 2. 2 出生缺陷防控咨询

效果评估方法

　 4. 2. 3 出生缺陷防控咨询

师工作相关知识的新进展
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3. 5. 2　 一级 /高级技师 (儿童发展)

职业

功能
工作内容 技能要求 相关知识要求

1.
出
生
缺
陷
防
控
咨
询

　 1. 1 新生

儿听力筛查

咨询

　 1. 1. 1 能咨询新生儿听力

筛查联合耳聋基因筛查结果

　 1. 1. 2 能咨询各项听力测

试结果的一致性

　 1. 1. 3 能咨询儿童听力障

碍病因

　 1. 1. 4 能咨询儿童疑难听

力障碍 ( 包括听神经病、
合并内耳畸形的听力损失

等)
　 1. 1. 5 能咨询听力障碍干

预后康复效果评估方法

　 1. 1. 6 能咨询听力障碍影

响干预效果的相关因素

　 1. 1. 1 新生儿听力筛查联

合耳聋基因筛查方法

　 1. 1. 2 儿童听力综合评估

及结果分析方法

　 1. 1. 3 儿童听力障碍病因

　 1. 1. 4 疑难听力障碍儿童

的听力分析及疾病分析方

法

　 1. 1. 5 听力障碍干预后康

复效果评估方法

　 1. 2 遗传

代谢病防控

咨询

　 1. 2. 1 能分析儿童疑难遗

传代谢病病因, 并制订诊疗

方案

　 1. 2. 2 能咨询遗传代谢病

干预后效果评估方法

　 1. 2. 3 能咨询遗传代谢病

影响干预效果的相关因素

　 1. 2. 1 儿童疑难遗传代谢

病病例分析方法

　 1. 2. 2 遗传代谢病干预后

效果评估方法

　 1. 2. 3 遗传代谢病影响干

预效果的相关因素

　 1. 2. 4 疑难遗传代谢病干

预指导方法

　 1. 3 结构

异常防控咨

询

　 1. 3. 1 能对常见多发的结

构异常进行明确诊断

　 1. 3. 2 能对结构异常进行

胎儿咨询与优生指导

　 1. 3. 1 人体组织器官的胚

胎发生机制

　 1. 3. 2 常见结构异常的诊

断方法
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续表

职业

功能
工作内容 技能要求 相关知识要求

2.
出
生
缺
陷
防
控
评
估

　 2. 1 风险

评估

　 2. 1. 1 能进行听力障碍儿

童生活质量评估

　 2. 1. 2 能对人工耳蜗手术

风险进行评估

　 2. 1. 3 能分析新生儿遗传

代谢病病因

　 2. 1. 4 能进行儿童生活质

量、 心理健康评估

　 2. 1. 1 听力障碍影响干预

效果的相关因素

　 2. 1. 2 新生儿遗传代谢病

病因分析方法

　 2. 1. 3 儿童生活质量、 心

理健康评估方法

　 2. 2 风险

管理

　 2. 2. 1 能制定人工耳蜗手

术风险管理的原则和方法

　 2. 2. 2 能对有先证者家庭

再生育进行遗传咨询和优生

指导

　 2. 2. 1 影响人工耳蜗术后

效果的因素分析方法

　 2. 2. 2 再生育家庭遗传咨

询和优生指导方法

3.
出
生
缺
陷
防
控
建
议

　 3. 1 新生

儿听力筛查

　 3. 1. 1 能对疑难听力障碍

病例进行指导康复

　 3. 1. 2 能根据遗传性耳聋

基因诊断结果指导特殊类型

听力障碍干预措施选择

　 3. 1. 3 能制订个性化助听

器调试方案

　 3. 1. 4 能根据儿童听力特

殊情况指导双模式或双侧人

工耳蜗干预策略选择

　 3. 1. 1 疑难听力障碍病例

康复方法

　 3. 1. 2 根据遗传性耳聋基

因诊断结果指导特殊类型

听力障碍干预措施选择方

法

　 3. 1. 3 个性化助听器调试

方案

　 3. 1. 4 听力障碍儿童双模

式或双侧人工耳蜗干预策

略选择方法
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续表

职业

功能
工作内容 技能要求 相关知识要求

3.
出
生
缺
陷
防
控
建
议

　 3. 2 遗传

代谢病防控

建议

　 3. 2. 1 能解读新生儿遗传

代谢病筛查联合基因筛查和

诊断结果

　 3. 2. 2 能分析判断各种分

子生物学检测结果

　 3. 2. 1 新生儿遗传代谢病

筛查联合基因筛查方法

　 3. 2. 2 分子生物学检测方

法、 综合评估及结果分析

方法

　 3. 2. 3 疑难遗传代谢病病

例干预指导方法

　 3. 2. 4 根据基因诊断结果

指导特殊病例的干预措施

选择方法

　 3. 3 结构

异常防控建

议

　 3. 3. 1 能制定复杂结构异

常的干预策略

　 3. 3. 2 能用先进技术矫治

常见结构异常

　 3. 3. 3 能对结构异常患者

进行生活质量评估与康复指

导

　 3. 3. 1 常见结构异常的干

预措施选择方法

　 3. 3. 2 结构异常的诊疗知

识

　 3. 3. 3 结构异常患者的生

活质量评估与康复指导方

法

　 3. 3. 4 结构异常的遗传分

析与优生指导方法

4.
培
训
指
导
与
技
术
管
理

　 4. 1 培训

指导

　 4. 1. 1 能编写儿童出生缺

陷防控理论及实践培训讲义

及教案

　 4. 1. 2 能对儿童出生缺陷

防控进行理论培训和实践指

导

　 4. 1. 3 能对二级 / 技师及

以下级别人员进行专业指导

和能力评估

　 4. 1. 1 培训讲义及教案编

写原则

　 4. 1. 2 实践指导手册及指

导教案编写原则

　 4. 1. 3 出生缺陷防控咨询

师工作现场督导原则和方

法
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续表

职业

功能
工作内容 技能要求 相关知识要求

4.
培
训
指
导
与
技
术
管
理

　 4. 2 技术

管理

　 4. 2. 1 能开展二级 / 技师

及以下级别人员培训与考核

　 4. 2. 2 能开展二级 / 技师

及以下级别人员工作流程的

质量管理

　 4. 2. 3 能制定儿童出生缺

陷防控的健康管理规划和方

案

　 4. 2. 1 出生缺陷防控咨询

师培训的基本方法

　 4. 2. 2 出生缺陷防控咨询

效果评估方法

　 4. 2. 3 出生缺陷防控咨询

师工作相关知识的新进展

3. 5. 3　 一级 /高级技师 (母胎医学)

职业

功能
工作内容 技能要求 相关知识要求

1.
出
生
缺
陷
防
控
咨
询

　 1. 1 孕前

咨询

　 1. 1. 1 能解读孕前优生健

康检查报告, 并对孕前检查

目标疾病的干预方法及效果

提供咨询

　 1. 1. 2 能综合分析孕前咨

询人群的数据和典型案例

　 1. 1. 3 能分析孕前优生健

康检查数据

　 1. 1. 4 能综合分析和评价

孕前咨询工作的情况和质

量, 并提出建议

　 1. 1. 5 能介绍孕前优生健

康检查技术新进展

　 1. 1. 6 能介绍辅助生殖技

术胚胎植入前遗传学检测基

本方法

　 1. 1. 1 各种诊断技术的特

点

　 1. 1. 2 孕前咨询工作现场

督导原则和方法

　 1. 1. 3 孕前优生健康检查

效果监测数据分析理论和

方法

　 1. 1. 4 孕前群体干预基本

知识

　 1. 1. 5 孕前优生健康检查

技术新进展

　 1. 1. 6 辅助生殖技术胚胎

植入前遗传学检测主要方

法的优缺点和适应症
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续表

职业

功能
工作内容 技能要求 相关知识要求

1.
出
生
缺
陷
防
控
咨
询

　 1. 2 产前

咨询

　 1. 2. 1 能解读产前筛查 / 产
前诊断报告、 胎儿影像学报

告, 并对疾病风险及干预方

法提供咨询

　 1. 2. 2 能综合分析产前筛

查与产前诊断人群的数据和

典型案例

　 1. 2. 3 能分析产前筛查方

案情况和筛查效能指标数据

　 1. 2. 4 能分析产前诊断服

务数据

　 1. 2. 5 能综合分析和评价

产前筛查与产前诊断咨询工

作的情况和质量, 并提出改

进建议

　 1. 2. 6 能介绍产前筛查与

产前诊断技术领域新进展

　 1. 2. 1 各种产前筛查方案

的优缺点及各种诊断技术

的特点

　 1. 2. 2 产前筛查技术的质

控要求和方法

　 1. 2. 3 产前诊断技术的质

控要求和方法

　 1. 2. 4 出生缺陷二级防治

相关知识

　 1. 3 高风

险人群生育

咨询

　 1. 3. 1 能解读高风险个体

检查报告, 并对疾病风险、
干预措施及效果评估方法提

供咨询

　 1. 3. 2 能综合分析高风险

典型案例

　 1. 3. 3 能介绍高风险人群

生育管理相关新进展

　 1. 3. 1 高风险个体各种诊

断方案的特点及影响因素

　 1. 3. 2 高风险人群干预基

本知识
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续表

职业

功能
工作内容 技能要求 相关知识要求

2.
出
生
缺
陷
防
控
评
估

　 2. 1 风险

评估

　 2. 1. 1 能分析判断常用细

胞 / 生化 / 分子遗传学产前筛

查与诊断检测数据

　 2. 1. 2 能结合检测结果进

行出生缺陷风险评估

　 2. 1. 3 能对产前超声异常

结果进行基本评估

　 2. 1. 1 细胞 / 生化 / 分子遗

传学产前筛查与诊断方法

原理

　 2. 1. 2 常用高通量测序数

据分析和变异致病性评级

流程

　 2. 1. 3 产前超声异常结果

基本评估方法

　 2. 2 风险

管理

　 2. 2. 1 能评估和修订区域

孕 / 产前筛查与诊断方案计

划

　 2. 2. 2 能制订区域孕 / 产
前筛查与诊断评估方案

　 2. 2. 1 出生缺陷风险干预

策略

　 2. 2. 2 出生缺陷风险评估

方法

　 2. 2. 3 出生缺陷风险管理

的国家政策和法规

3.
出
生
缺
陷
防
控
建
议

　 3. 1 孕前

防控建议

　 3. 1. 1 能针对孕前检查结

果指导诊断与处理策略

　 3. 1. 2 能解读诊断结果,
并指导干预策略选择

　 3. 1. 1 孕前检查方法及结

果分析方法

　 3. 1. 2 孕前干预策略及效

果评估方法

　 3. 2 产前

防控建议

　 3. 2. 1 能综合分析各项产

前检查结果, 并提供诊断及

处理策略

　 3. 2. 2 能指导干预措施选

择

　 3. 2. 1 产前检查方法及结

果分析方法

　 3. 2. 2 产前检查方法综合

运用及评估方法

　 3. 2. 3 产前干预策略及效

果评估方法
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续表

职业

功能
工作内容 技能要求 相关知识要求

3.
出
生
缺
陷
防
控
建
议

　 3. 3 高风

险人群防控

建议

　 3. 3. 1 能为高风险个体提

供个体化诊断策略及生育指

导

　 3. 3. 2 能为高风险群体制

订出生缺陷危险因素综合干

预方案

　 3. 3. 1 高风险个体生育指

导原则、 方法和新进展

　 3. 3. 2 高风险群体干预基

本知识

　 3. 3. 3 高风险群体干预目

标确定方法

4.
培
训
指
导
与
技
术
管
理

　 4. 1 培训

指导

　 4. 1. 1 能编写母胎医学专

业出生缺陷防控理论及实践

培训讲义及教案

　 4. 1. 2 能对母胎医学专业

出生缺陷防控进行理论培训

和实践指导

　 4. 1. 3 能对二级 / 技师及

以下级别人员进行专业指导

和能力评估

　 4. 1. 1 培训讲义及教案编

写原则

　 4. 1. 2 实践指导手册及指

导教案编写原则

　 4. 1. 3 出生缺陷防控咨询

师工作现场督导原则和方

法

　 4. 2 技术

管理

　 4. 2. 1 能开展二级 / 技师

及以下级别人员培训与考核

　 4. 2. 2 能开展二级 / 技师

及以下级别人员工作流程的

质量管理

　 4. 2. 3 能制定母胎医学专

业出生缺陷防控的健康管理

规划和方案

　 4. 2. 1 出生缺陷防控咨询

师培训的基本方法

　 4. 2. 2 出生缺陷防控咨询

效果评估方法

　 4. 2. 3 出生缺陷防控咨询

师工作相关知识的新进展
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4. 权重表

4. 1　 理论知识权重表

技能等级

项目

五级 /
初级工

(%)

四级 /
中级工

(%)

三级 /
高级工

(%)

二级 /
技师

(%)

一级 /
高级技师

(%)

基本

要求

职业道德 5 5 5 5 5

基础知识 40 25 20 15 10

相关

知识

要求

信息采集处理 20 15 10 — —

出生缺陷防控宣教 15 15 15 10 —

出生缺陷防控咨询 10 20 20 20 20

出生缺陷防控评估 5 10 15 20 20

出生缺陷防控建议 5 10 15 20 25

培训指导与技术管理 — — — 10 20

合计 100 100 100 100 100
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4. 2　 技能要求权重表

技能等级

项目

五级 /
初级工

(%)

四级 /
中级工

(%)

三级 /
高级工

(%)

二级 /
技师

(%)

一级 /
高级技师

(%)

技能

要求

信息采集处理 40 40 20 — —

出生缺陷防控宣教 30 25 15 10 —

出生缺陷防控咨询 10 10 10 25 30

出生缺陷防控评估 10 15 30 30 35

出生缺陷防控建议 10 10 25 30 30

培训指导与技术管理 — — — 5 5

合计 100 100 100 100 100
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