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	“生育健康及妇女儿童健康保障”重点专项
	2022年度项目申报指南
	2.1遗传病胚胎植入前遗传学诊断新技术及规范化研究
	研究内容：建立高通量、高效、精准的植入前胚胎遗传检测分析技术，通过微阵列、长片段建库等实验流程和生物
	考核指标：建立1~2种一体化的通用性胚胎植入前遗传学检测新技术，能同时在一个体系完成非整倍体、染色体
	2.2常见早孕期超声异常的临床队列建设、染色体及单基因变异诊断新技术和临床干预研究
	研究内容：完善早孕期胎儿常见超声筛查异常的种类和量化标准（胎儿颈部透明层增厚等），建立相应人群的临床
	考核指标：建立2000例以上样本的早孕期超声筛查异常的临床队列；开发1~2种染色体及单基因突变检测的
	2.3遗传代谢病产前筛查与诊断新技术与临床应用研究
	2.4胚胎源性疾病防治关键技术及体系建设研究
	研究内容：从孕前/孕期的生命早期干预入手，以降低儿童肥胖和代谢异常发生率、减少成人期胚胎源性疾病的发
	考核指标：通过胚胎源性疾病发生及其机制研究，发现2~3个关键风险因素、阐明其致病机理；通过开展多中心
	2.5功能性出生缺陷疾病病因学研究和精准干预及救助体系构建
	研究内容：依托全国性的出生缺陷干预救助网络，针对我国高发的功能性出生缺陷疾病，整合已有队列和相关资源
	考核指标：建设不少于10种功能性出生缺陷疾病的研究队列；发现5~10个具有筛查诊断作用的临床或遗传相
	2.6肢体发育缺陷的携带者筛查、产前诊断技术与临床应用研究
	2.7预测中国女性早绝经的遗传因素、体征标志及其临床应用研究
	2.8遗传性重要脏器罕见病全生命周期队列建立及遗传模式、致病机制及生物靶向治疗研究
	3.1子宫内膜异位症诊治、预防、长期管理的综合研究

