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一、项目概况

（一）根据《广东省卫生健康委 广东省财政厅关于印发〈广东省出生缺陷综合防控项目管理方案（2021-2023年）〉的通知》（粤卫妇幼函〔2020〕12号）和《梅州市卫生健康局 梅州市财政局关于印发〈梅州市出生缺陷综合防控项目管理方案（2021-2023年）〉的通知》（梅市卫妇幼函〔2021〕4号）和梅县区出生缺陷综合防控项目管理方案的要求，在全区范围内开展出生缺陷综合防控项目工作。2021年专项资金用于出生缺陷综合防控项目供方和需方补助，主要用于辖区业务骨干培训、督导评估、质量控制、信息管理、宣传教育和管理交流等，需方补助符合条件的孕妇可获得地中海贫血及其他严重致死致残单基因遗传病，唐氏综合征及其他严重致死致残染色体异常，无脑儿、脑膨出、开放性脊柱裂、胸腹壁缺损内脏外翻、单腔心、致死性软骨发育不良等严重致死致残性结构畸形的免费产前筛查与定额补助产前诊断，补助16个检查项目。

（二）出生缺陷防治知识知晓率达到80%；夫妇产前地贫初筛（血常规）率达到95%，孕产妇产前胎儿染色体异常筛查率和结构畸形筛查率达到80%，新生儿遗传代谢性疾病筛查率达到98%，新生儿听力筛查率达到90%。先天性心脏病、唐氏综合征、耳聋、神经管缺陷、地中海贫血等严重出生缺陷得到有效控制。
二、项目执行基本情况

（一）项目总预算480.9746万元，其中省级资金291万元，市级资金94.9873万元，区级资金94.9873万元，全部资金及时到位。专项资金用于符合条件的孕产妇产前筛查与产前诊断定额补助、新生儿疾病筛查与复筛补助和辖区业务骨干培训、督导评估、质量控制、信息管理、宣传教育和管理交流等。
（二）专项资金支出情况：2021年总支出480.9746万元，其中省级资金291万元，市级资金94.9873万元，区级资金94.9873万元，支出率100%。用于全区孕妇免费地中海贫血筛查6080人、唐氏综合征筛查5497人、严重致死致残结构畸形筛查5444人。新生儿免费先天性甲状腺功能减低症、G6PD缺乏症(蚕豆病)、苯丙酮尿症、先天性肾上腺皮质增生症筛查5585人、新生儿听力筛查5577人。
三、项目绩效目标实现的自我评价

（一）为把项目顺利实施，我区根据省、市方案和结合本地实际制订《梅州市梅县区出生缺陷综合防控项目管理方案（2021-2023年）》，明确职责，确定定点服务机构，各定点服务机构对于目标人群符合相应环节阶段的筛查、诊断，均可以直接从符合阶段开始纳入实施，获得该阶段的减免，各定点服务机构就地、按例、据实定额减免，区妇幼保健院按规范做好各医疗机构经费结算。

（二）夫妇产前地贫初筛（血常规）率98.59%，孕产妇产前胎儿染色体异常筛查率和结构畸形筛查率达到99.02%，新生儿遗传代谢性疾病筛查率达到99.92%，新生儿听力筛查率达到99.92%，均达到项目指标。
（三）全区全年完成孕妇免费地中海贫血筛查6080人、唐氏综合征筛查5497人、严重致死致残结构畸形筛查5444人。新生儿免费先天性甲状腺功能减低症、G6PD缺乏症(蚕豆病)、苯丙酮尿症、先天性肾上腺皮质增生症筛查5585人、新生儿听力筛查5577人。已完成全区所有孕妇和新生儿筛查任务。确诊4例重度地贫胎儿、2例唐氏儿、1例致死致残胎儿进行终止妊娠，确诊1例苯丙酮尿症和2例先天性甲状腺功能减低症得到有效治疗，从而有效降低缺陷儿出生，提高了全区出生人口素质。我区全面完成2021年省出生缺陷综合防控项目任务。

（四）存在问题与建议
一是由于部分孕妇意识原因导致部分产前筛查高风险人员拒绝介入性产前诊断而选择无创DNA筛查项目。二是由于基层卫生院人员和设备原因，出生缺陷防控项目要转介到区级医疗机构。

针对以上的存在问题提出以下建议：一是利用多渠道加大对项目工作的宣传力度，提高群众对出生缺陷综合防控项目的知晓度，从而自觉主动参与项目检查，特别是产前诊断检查项目。二是建议加大对基层卫生院设备设施投入，便于群众在居住地进行相关检查。三是加强出生缺陷检查技术人员业务培训，提高技术人员技术水平，更好地为辖区内广大群众提供优质服务，不断提升群众的获得感和幸福感。



