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一、课题来源与背景： 遗传代谢病又称先天性代谢异常 (inherited mdtabolic 
diseases, IMD) ，因基因突变使合成的酶、受体、载体等蛋白功能缺陷，导致包括氨基酸
、有机酸、脂肪酸等代谢紊乱，造成婴幼儿发育落后、智力低下、黄疸、肝脾肿大等一系列
临床症状。1990 年美国杜克大学陈垣崇教授研究团队首先提出了利用串联质谱仪进行新生
儿疾病筛查；在21世纪初，我国沿海地区某些省新生儿疾病筛查中心也开始将应用串联质谱
技术进行新生儿IMD检测。随着此项技术的推广，各地区发现了许多IMD病例，了解了各地区
新生儿IMD的发病情况，为各地区群体儿童在遗传代谢方面的保健和疾病防治工作提供帮
助，为各级政府卫生管理部门制订防控出生缺陷的相关政策提供参考。 二、研究目的与意
义： 通过对全市范围的新生儿干血斑液相色谱—串联质谱检测，了解本地区新生儿IMD发病
情况及掌握本区域高危儿原发性肉碱缺乏群体的发生水平，探明其基因突变表达方式以及串
联质谱技术的应用价值；确定适用于本地区串联质谱技术的截断值的选择。为本地区群体儿
童在遗传代谢方面的保健和疾病防治工作提供帮助，为各级政府卫生管理部门制订防控出生
缺陷的相关政策提供参考。降低新生儿出生缺陷，进一步促进本地区优生优育工作的提高。 
三、主要论点与论据： 通过采用串联质谱技术，高效、快速分析新生儿干血滤纸片上的氨
基酸谱和酰基肉碱谱共40多种代谢物质，为临床诊断提供了重要的技术支持。该方法学能够
实现对传统方法无法检测到的物质的检测，自动化高，从而适应新生儿高通量的筛查，极大
的提高了检测效率，能够实现大规模的新生儿筛查。用于新生儿筛查的串联质谱技术可同时
执行多个扫描模式，可有选择性的对样品中的某类物质进行选择性检测，假阳性率低，提高
了筛查范围和准确率，目前主要是针对酰基肉碱、氨基酸和脂肪酸进行检测，从而实现有机
酸，脂肪酸和氨基酸代谢障碍的诊断。 四、创见与创新性： 串联质谱技术的筛查敏感性很
大程度上依赖于截断值的选择，目前国内尚没有共识，通过本项目研究可确定本地区的截断
值，填补相关技术空白。本项目由惠州市新生儿疾病筛查中心与医院遗传代谢病专家组成研
究团队，实验室人员负责技术操作，医院遗传代谢病专家负责阳性病人的治疗、追踪及随
访，专人负责资料收集、数据分析，技术力量雄厚、病例充足。 五、社会经济效益及存在
问题： 通过本项目，惠州市新生儿疾病筛查中心根据《广东省新生儿疾病筛查管理办法》
、《广东省新生儿疾病筛查技术规范》协助惠州市卫健局制定完善了相关规范与流程并顺利
实施。培养了专业技术人员4名；举办了3期专业知识培训，共系统培训了719个从事新生儿
疾病筛查工作的医务人员，提高了筛查网络人员的专业知识和临床技能；2017年、2018年
连续两年惠州市新生儿疾病筛查中心串联质谱检测项目在卫生部临床检验中心的室间质量评
价活动中达到优秀等级；撰写发表相关性研究论文共4篇。此次研究表明，惠州地区新生儿
该类代谢病发病率与国内的平均发病水平相当，在接下来的工作中要加大对目标人群的宣传
教育，进一步提高检测依从性，以实现此类疾病早期发现、早期干预及治疗，有效降低区域
内出生缺陷的发生。


