附件

脊髓型肌萎缩症（SMA）出生缺陷防控项目
实施方案

一、项目名称
脊髓型肌萎缩症（SMA）出生缺陷防控项目
二、项目背景
随着国家两胎、三胎生育政策全面实施，预示着高龄孕妇比例增加，高危孕产妇比重增加，同时也预示着对于优生优育需求的增加，这将对临床产前筛查和产前诊断带来巨大的挑战传统的技术手段已经远远无法满足日益增长的健康需求，这不仅是对实验检测技术的挑战，同时也是对临床遗传咨询能力的挑战。
脊髓性肌萎缩症(Spinalmuscularatrophy，SMA)是一种常见的由脊髓前角细胞运动神经元退化变性所导致的常染色体隐性遗传性神经肌肉疾病，它是由于存活运动神经元(SMN)基因缺失和突变所致。临床主要表现为进行性肌无力和肌萎缩，进而引发全身多系统功能受损。据报道，中国人群中SMA携带者频率大概为1/40-1/50，SMA的发病率大约是1/6000-1/10000，具有难诊断、高致残、高致亡特点，被称为“2 岁以下婴幼儿的头号遗传病杀手”，是儿童死亡的最常见的遗传原因，患儿最终会因吞咽、呼吸功能衰竭而死亡，但疾病不影响患儿学习能力与沟通交流能力。目前中国SMA患者约有3-5万人，携带者约3000万人。
三、项目目的
项目的开展对出生缺陷防控挑战起到积极的作用，可极大的提升出生缺陷防控的诊疗能力。做好孕前、产前筛查，可有效避免SMA患儿的出生，为家庭和社会在治疗、护理费用减少以及精神压力缓解上发挥重大作用。在新生儿筛查方面，鉴于该病目前已经有疗效确切的药物，通过早期筛查诊断、精准治疗，可有效降低治疗成本，提高患儿存活率，改善患儿生存质量。
通过前沿技术支撑，形成项目所在地的支撑，形成项目所在地的出生缺陷防控的筛诊治精准闭环式防控体系，实现SMA防控的闭环及基层把关。以具有产前诊断资质及遗传咨询能力的医院为核心，多家基层妇幼保键机构为支撑，建立SMA出生缺陷基层防控实施方案，制定分级防控方案并形成实施体系，使其发挥示范效应，形成可以在四川省市区县应用推广的SMA出生缺陷防控方案和体系。
四、项目受益对象及资助金额
（一）受益对象
四川省范围内，具有孕优科、妇/产科、新生儿科职能公立医疗机构
（2） 资助方案

四川省医药爱心基金会妇女儿童关爱专项基金，针对脊髓型肌萎缩症(SMA)出生缺陷防控项目参与机构对应的目标救助群体，予以定向补助支持：
[bookmark: _Toc20750][bookmark: _Toc7807]1.孕期队列
针对脊髓型肌萎缩症（SMA）基因检测突变携带者，为其配偶提供一次免费SMA基因检测，减免费用为350元/次；
夫妻双方均为携带者，需对胎儿做进一步产前诊断者，报销补贴部分医疗费用，最高报销费用为2500元；
2. 新生儿队列
确诊为SMA患者，报销补贴部分治疗药物费，最高报销费用10000元。
补助支持金额政策详情、补助报销流程及报销材料清单以捐赠协议内容附件为准（最高报销费用参考被补助对象当地“医疗服务项目价格收费标准”等相应文件中规定的医疗价格服务收费标准）。
五、捐赠单位及服务支持
本项目发起方为四川省医药爱心基金会妇女儿童关爱专项基金，成都上厚社会工作服务中心项目执行，由成都新基因格医学检验所有限公司提供项目的技术服务及后续支持服务。
六、项目内容
（一）项目参与机构通过对本地区或本院育龄期、新生儿群体进行SMA疾病预防控制的科普宣教。在孕前、产前、新生儿期对目标群体进行充分知情告知，对受检者完成样本采集，进行SMA致病基因检测及遗传咨询综合评估，形成基层地区SMA出生缺陷防控的筛诊治精准闭环式防控体系，实现SMA防控的闭环及基层把关;
（二）建立SMA遗传因素信息库：通过项目实施，获得SMA致病基因在地区育龄（备孕/孕期）人群及新生儿群体中的携带率、发病率等相关遗传因素信息；
（三）制定地区SMA出生缺陷防控实施方案，参照2020年《脊髓性肌萎缩症遗传学诊断专家共识》，以参研单位作为示范点，制定SMA出生缺陷防控的体系文件；
（四）探索SMA出生缺陷防控示范推广的有效途径:丰富可以提高医护和群众对SMA疾病认知的途径（如医护培训，组织SMA携带者、SMA患儿家属线上开展科普和健康生育指导的培训/推送相关内容，线下组织专家进行义诊、遗传咨询、产前诊断等），探索能有效防控SMA出生缺陷的途径；
（五）建立地区SMA出生缺陷的研究大数据，分析形成地区SMA的分子遗传流行病学研究和卫生经济学数据，为政府制定SMA防控干预方案提供依据。
七、申请流程
1、本次项目采取申报制，医疗机构根据自身实际工作需要，自愿向四川省医药爱心基金会提出申请，填写捐赠申请表（附件1）；
2、四川省医药爱心基金会负责遴选符合条件的医疗机构，审核无误后确定受赠方，受赠方与四川省医药爱心基金会签订捐赠协议；
3、捐赠协议签订后由捐赠单位安排项目执行机构按照捐赠清单和服务内容为受赠方提供服务。
八、项目联系人：
（一）四川省医药爱心基金会
联系人：孙  波：18602870176
屈正伟：15378171987
邮寄地址：成都市青羊区金盾路52号国栋中央商务大厦9D












附件1
	脊髓型肌萎缩症（SMA）出生缺陷防控项目
参与申请书        

	单位名称：
	
	
	年    月    日 　

	申请人基本信息
	单位名称/自然人姓名　
	

	
	地址 　
	

	
	联系人及联系电话 　
	

	申请人基本情况
	

	申请项目全称
	脊髓型肌萎缩症（SMA）出生缺陷防控项目（简称：SMA缺陷防控项目）

	项目起止日期 　
	2024年   06 月 01 日-    2025  年 05   月  31  日

	申请人资格
	    四川省范围内，具有孕优科、妇/产科、新生儿科职能的医院

	申请参与项目情况说明（加盖申请人公章）
	(填报时括号内请删除：包括申请单位性质、公立私立、执行科室等）        
                                                                                                                                                                                             年     月     日 

	申请人承诺
	    是    否    符合国家有关法律法规

	
	    是    否    资质证照齐全

	
	    是    否    是否公立非营利性医疗机构

	
	    是    否    申请人业务执行科室规模符合项目要求

	
	    是    否    申请人已经具备同类同型检测项目

	
	    是    否    申请人知晓本项目为公益类科研项目

	
	    是    否    申请人知晓本项目不得侵害其他集体和个人的利益

	
	申请人承诺以上内容真实有效，如因承诺内容不实导致的相关法律和法规责任，申请人自行承担。

	预评估意见
	四川省医药爱心基金会妇女儿童关爱专项基金意见

	
	年     月     日 

	
	四川省医药爱心基金会意见

	
	年     月    日 


[bookmark: _GoBack]
