
住院医师规范化培训内容与标准(试行)

医学遗传科培训细则

医学遗传学是医学与遗传学相结合的交叉学科,主要研究人类(包括个体和

群体)病理性状的遗传规律及其物质基础.通过研究人类疾病的发生发展与遗传

因素的关系,提供遗传病和遗传相关疾病的诊断、治疗和预防的方法,从而为人类

健康作出贡献.医学遗传科医师为患有遗传病或遗传相关疾病的患者及其高风

险人群提供综合诊断、处置、治疗、风险评估和遗传咨询服务.

一、培训目标

为住院医师提供正规的教育和临床经验,使之能对临床常见病准确采集病

史、规范体格检查、规范书写病历,熟悉各轮转科室诊疗常规(包括诊疗技术)和临

床路径,基本掌握常见疾病的诊断和处理.掌握一般生物学、医学遗传学和生物

信息学的基本知识和常见细胞遗传学、分子遗传学和生化遗传学的方法,能够独

立运用这些知识对临床常见遗传病患者及家系完整准确的采集病史,系统的遗传

学体格检查,恰当的选择辅助诊断方法,并结合最新的科学研究证据作出诊断,向
患者解释检测结果,给出遗传咨询意见,并制定合适的治疗方案.同时使住院医

师具有良好的职业道德和人际沟通能力,并在临床实践中不断提高自己的综合素

质.

二、培训方法

采取在医学遗传科(国内其业务范围分布在不同的科室,由遗传优生科、母胎

医学科、儿科遗传病专业、妇产科优生咨询门诊及产前诊断中心等多部门组成)、
遗传实验室及其他相关科室轮转学习,以及参与遗传学基础知识讲座、学术报告

等形式进行.通过管理病人、参加门诊工作和各种教学活动,完成规定数量的病

种和基本技能操作;认真填写«住院医师规范化培训登记手册»;规范书写病历;低
年资住院医师参与见习/实习医生的医学遗传学科临床教学工作,高年资医师指

导低年资医师.培训内容和难度逐年递增.
(一)第一阶段(综合临床能力的培训)
在与医学遗传学相关的临床科室轮转,要求在儿科、神经内科轮转２个月,呼
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吸内科、消化内科、心内科、妇产科各轮转１个月,超声医学科、放射科各轮转半个

月,在其他科室如内分泌科、血液内科、骨科、耳鼻喉科、皮肤科、眼科、泌尿外科、
心胸外科、肾脏内科等选择２个科室各轮转１个月,总轮转时间为１１个月.轮转

结束后要求住院医师能独立处置轮转科室的常见病,能参与危重病人抢救和疑难

病例讨论.若培训单位为遗传专科医院,第１年的轮转应在具有住院医师培训资

格的三级甲等综合医院进行.
(二)第二阶段(医学遗传学知识和技能的基础培训)
本阶段主要在医学遗传科及相关实验室轮转,要求在细胞遗传实验室轮转３

个月(包括FISH),分子遗传实验室轮转２个月(包括芯片),生化遗传实验室轮转

２个月(与遗传代谢病相关),在这７个月中穿插进行医学遗传学理论知识的讲授;
医学遗传科轮转４个月(主要在遗传咨询门诊).轮转结束后要求住院医师的医

学遗传学理论知识得到很大程度的巩固和提高;熟悉遗传实验室常见检测技术的

原理、流程及结果判读,能熟练地对诊断报告进行遗传咨询;掌握一些医学遗传科

门诊常见病种,能在临床实践中较灵活地运用遗传学基本理论知识.

１􀆰 专业理论知识学习

巩固在校期间已学过的理论基础,通读国内外出版的有关医学遗传学专著

２~３本,阅读国内外医学遗传学杂志,认真参加科内组织的业务学习与讲座,鼓励

参与学术活动,使住院医师具备以下专业知识:生化遗传学、细胞遗传学、孟德尔

遗传和非孟德尔遗传学、分子遗传学、群体与数量遗传学等.

２􀆰 临床技能训练

在医学遗传科门诊、临床细胞遗传实验室、临床生化遗传实验室和临床分子

遗传实验室轮转,培训医学遗传科基本临床技能,包括完整的病史采集、系统的

遗传学体格检查,合理的辅助检查,完整准确的病历书写、谱系图绘制,能够处置

常见遗传病并给出恰当的遗传咨询意见等;熟悉常用遗传检测方法学原理,具备

解释细胞遗传学、分子遗传学、遗传代谢常见检测结果的能力,为后期培养奠定

基础.
(三)第三阶段(医学遗传学知识和技能的加强培训)
本阶段主要在医学遗传科及相关科室轮转,共１１个月,包括医学遗传科门

诊、儿科、母胎医学科/产期诊断中心、开设有遗传咨询服务的临床科室.轮转结

束后要求住院医师具有独立处置临床常见遗传病的能力,并能在上级医师的指导

下完成罕见、复杂遗传病的诊疗,具有良好的职业道德和人际沟通能力.

１􀆰 专业理论

进一步深入学习医学遗传学及相关学科知识(如基因组学和生物信息学、种
群与数量遗传学、肿瘤遗传学等),跟踪医学遗传学领域新进展,参加科室组织的
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有关业务学习及专题讲座,巩固和提高住院医师专业理论水平.

２􀆰 临床技能

继续参加医学遗传科轮转,使住院医师获得独立处置临床常见遗传病的能

力,并能在上级医师的指导下完成罕见复杂遗传病的诊疗,具有良好的职业道德

和人际沟通能力,具有在临床实践中提升自己的综合素质的能力.

３年期间轮转科室及时间安排见下表.

阶段 轮转科室 时间(月)

第１阶段(共１１个月) 必选轮转科室

　儿科 ２
　妇产科 １
　神经内科 ２
　消化内科 １
　呼吸内科 １
　心血管内科 １
　超声和放射科 １
可选轮转科室(选择其中２个科室,每个科室

１个月) ２

　皮肤科

　眼科

　内分泌科

　耳鼻喉科

　心胸外科

　血液科

　骨科

　肾脏科

第２阶段(共１１个月) 细胞遗传实验室 ３
分子遗传实验室 ２
遗传代谢实验室 ２
医学遗传科 ４

第３阶段(共１１个月) 医学遗传科 １１
合　计 ３３

　　注:第１年的轮转科室安排可根据培训基地的具体情况而定.第二阶段在轮转遗传实验

室的７个月中穿插进行医学遗传学理论知识的讲授,课时数不少于１００课时.
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三、培训内容与要求

(一)第一阶段(相关临床科室轮转,１１个月)

１􀆰 轮转目的

掌握:临床基本技能;各科常见疾病的诊断及治疗原则;各科基本的操作技

能.
熟悉:各科一些遗传性或先天性疾病(如先天性畸形、进行性肌营养不良、脊

肌萎缩症、鱼鳞病、遗传性小脑共济失调、成骨不全、视网膜色素变性、苯丙酮尿

症、血友病、G６PD缺乏症、遗传性耳聋等)的诊断与治疗常规;熟悉各科常用医学

仪器或器械的使用.
其他方面:培养系统的医疗经验和全局观念,能给患者提供最佳的医疗方案.

培养良好的职业道德和人际沟通能力.

２􀆰 基本要求

(１)病种及例数要求

①必选轮转科室的病种和例数.

科室 病种 最低例数

心血管内科 心力衰竭 ３
(以病房为主) 高血压 ２

冠心病 ５
心肌病 ２
心律失常 ３

呼吸内科 上呼吸道感染及气管炎 １
(以病房为主) 肺炎 ３

结缔组织病的肺病变 ２
呼吸衰竭 ４
胸部肿瘤 ３

消化内科 胃炎/胃食管反流 ２
(以病房为主) 消化性溃疡病 ３

炎症性肠病 １
消化道出血 ３
肝炎及肝硬化 ３
胃肠道肿瘤 ２

神经内科 颅内感染 ２
(以病房为主) 脑出血及脑梗死 ３

癫痫、小脑共济失调 ３
神经退行性疾病 ４
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(续　表)

科室 病种 最低例数

儿科 支气管炎及肺炎 ３
(以病房为主) 肾炎 ２

腹泻 ３
颅内感染 ２
代谢病、先天畸形 ３
进行性肌营养不良、脊肌萎缩症 ２

妇产科 妇科常见肿瘤 ３
(以病房为主) 功能性子宫出血及月经不调 ２

正常或异常妊娠 ３
正常或异常分娩 ３
正常或异常产褥 ２

超声医学科 心脏彩超 ５
腹部B超 ５
产科B超、妇科B超 １０

放射科 X射线 １０
CT ５
MRI ５

②可选轮转科室病种及例数.

科室 病种 最低例数

肾脏科 狼疮性肾炎 １
(以病房为主) 紫癜性肾炎 ２

肾衰竭 ４
肾小球肾炎 ４
肾病综合征 ２

血液科 急、慢性白血病 ５
(以病房为主) 淋巴瘤 １

贫血 ３
骨髓异常增殖综合征、多发性骨髓瘤 １
出血性疾病 ２

内分泌科 糖尿病 ５
甲状腺疾病 ４
肾上腺疾病 ２

骨科 骨折 ５
(以病房为主) 骨肿瘤 ５
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(续　表)

科室 病种 最低例数

骨关节退行性疾病 ３
先天性骨骼畸形 １

心胸外科 肺癌 ２
(以病房为主) 小儿先天性心脏病 ２

参加手术 ５
泌尿外科 男性泌尿生殖系感染 １０
(以门诊为主) 泌尿生殖系结石 ５

前列腺肥大 ３
前列腺炎 ３

耳鼻喉科 急、慢性鼻炎 １０
(以门诊为主) 耳聋 ５

耳鼻喉肿瘤 ３
耳鼻喉先天性畸形 ２

皮肤科 皮炎湿疹 １０
(以门诊为主) 感染性皮肤病 ６

性传播疾病 ４
银屑病、鱼鳞病 １
皮肤肿瘤 １
白化病、白癜风 １

眼科 视力减退 １０
(以门诊为主) 视网膜疾病 ５

白内障 ５
上睑下垂 ２

(２)基本技能要求

掌握:病史采集、体格检查和危重病人抢救等基本技能;临床常用辅助检查的结

果判读;以上疾病的治疗常规;常见疾病的诊治常规;常规诊治操作技术,如基本的

穿刺技术、换药术等.
熟悉:各科常用仪器或设备的使用;临床常用药物的使用原则.
(二)第二阶段(１１个月)

１􀆰 专业理论知识学习(穿插在遗传实验室轮转的７个月中,要求理论课时不

少于１００课时)
(１)轮转目的:通过集中理论授课、个人自学等方式掌握遗传学的基本原理.
(２)基本要求
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掌握:生物学和遗传学基本原理,包括遗传基础、染色体和基因结构及功能、
群体遗传学、突变与遗传、单基因病、细胞遗传学、生化遗传学、分子遗传学、基因

与环境的相互作用、产前诊断、肿瘤遗传学、遗传筛查、遗传咨询等.

２􀆰 遗传学实验室(７个月)
(１)轮转目的:通过在细胞遗传学实验室３个月、分子遗传学实验室２个月、

生化遗传学实验室２个月轮转,熟悉遗传常用检查方法学原理,具备解释临床细

胞遗传学、临床分子遗传学、临床生化遗传学常见检测结果的能力.
(２)基本要求

①住院医师经生化遗传学实验室２个月轮转后,须具备以下能力:解释酰基

肉碱检测结果的能力;解释酶活性检测结果的能力;解释血浆氨基酸、尿有机酸等

检测结果的能力;熟悉生化遗传实验室各项检测技术.

②住院医师经细胞遗传学实验室３个月轮转后,应该具备以下能力:解释 G
显带染色体核型分析结果,间期核、中期核细胞荧光原位杂交(FISH)检测结果的

能力;解释染色体拷贝数变异结果的能力;熟悉细胞遗传实验室各项检测技术.

③住院医师经分子遗传学实验室２个月轮转后,应该具备以下能力:获得检

验质量控制方面的经验;解释已知突变检测结果(包括验证已知突变的方法)的能

力;解释新发突变检测结果(包括新发突变致病性认定的方法)的能力;解释拷贝

数变异(包括验证拷贝数缺失、重复和其他拷贝数变异或基因表达变异的方法)的
能力;熟悉分子遗传实验室各项检测技术.

在遗传学实验室轮转期间不能给住院医师分配临床任务,住院医师必须参加

实验室日常工作会议,同时也要在其他临床病例讨论中参与讨论实验数据.

３􀆰 医学遗传科轮转(４个月)
(１)轮转目的

掌握:能进行医疗谈话,包括采集和解释完整的家族史,绘制完整家系图谱

等;能完整全面地进行遗传病相关体格检查;规范地书写医学遗传学专科病历;对
常见遗传病能选择遗传学检测方法,包括生化遗传学、细胞遗传学及分子遗传学

检测,并对结果的进行解释;进行常见遗传病的遗传咨询;羊膜腔穿刺术及其并发

症的处理;皮肤活检术.
熟悉:较复杂遗传病的诊断与鉴别诊断;绒毛取样、脐带穿刺术及其并发症的

处理.
了解:胎儿镜检查.
(２)基本要求

①病种及例数要求:住院医师在本阶段培训期间需完成涵盖以下所有病种的

病例的诊治,单一病种数量不做要求,但病例总数必须≥１５０例且基本覆盖所有病

—１７２—

医学遗传科培训细则



种,见下表.

病种 病种

２１Ｇ三体综合征 脊肌萎缩症

１８Ｇ三体综合征 假肥大型肌营养不良

１３Ｇ三体综合征 肝豆状核变性

染色体易位、倒位疾病 腓骨肌萎缩症

Turner综合征 家族性高胆固醇血症

Klinefelter综合征 苯丙酮尿症

Angelman综合征 黏多糖贮积症

PraderＧWilli综合征 马方综合征

α地中海贫血 软骨发育不全

β地中海贫血 成骨发育不全

葡萄糖Ｇ６Ｇ磷酸脱氢酶缺乏症 遗传性非综合征性耳聋

血友病 雄激素不敏感综合征

脊髓小脑共济失调 先天性肾上腺皮质增生症

不明原因非综合性智力低下/发育迟滞 性发育异常

脆性X综合征 线粒体疾病

鱼鳞病 多囊肾(婴儿型)
结节性硬化症 视网膜母细胞瘤

②基本技能要求:采集完整的家族史,绘制完整家系图;能完整全面地进行遗

传病相关体格检查;规范的书写医学遗传科病历;对常见遗传病能正确选择遗传

学检测方法,包括生化遗传学、细胞遗传学及分子遗传学检测,并对结果的进行解

释;恰当的进行遗传咨询;羊膜腔穿刺术及其并发症的处理;皮肤活检术.
(３)较高标准:在基本要求的基础上,还应学习以下疾病和技能见下表.

①较复杂遗传疾病诊断与鉴别诊断.

病种 最低例数

染色体微缺失微重复综合征(如２２q１１微缺失微重复、BeckwithＧWiedemann综

合征等)
５

遗传性肌肉疾病(如面肩肱型肌营养不良、强直性肌营养不良等) ５
遗传代谢病(如糖原贮积症、戊二酸尿症等) ５

②临床技能学习:绒毛取样、脐带穿刺术及其并发症的处理.
(４)综合能力培养:医学遗传科住院医师必须能提供充满同情心、适当、有效

的改善患者健康状况的医疗方案;必须能够掌握医疗实践过程中所需外科手术、
诊断、药物治疗技能;必须具有患者医疗所需的且熟知的生物医学、临床医学、流
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行病学和社会行为学知识;必须具有在医疗实践基础上自我学习和提升的能力;
在与患者及家系成员、其他学科医师交流过程中必须具有人际关系处理和交流技

巧;必须展现出应有的职业精神和道德;必须具有系统的医疗经验和全局观,能给

患者提供最佳的医疗方案.
(三)第三阶段(医学遗传科轮转,１１个月)

１􀆰 轮转目的

通过在医学遗传科处置各系统遗传病病例,能独立处置临床常见遗传病例,
并能在上级医师的指导下完成罕见复杂遗传病的诊疗.在理论知识方面,巩固已

经学习的一般生物学和遗传学的基本原理,拓展生物信息学、群体遗传学、表观遗

传学、肿瘤遗传等方面知识,追踪医学遗传学理论和技术的新进展,拓展对于复杂

罕见遗传病的认识.在临床应用方面,熟悉绒毛取样、脐带穿刺(属第二阶段掌

握)和产科超声等临床操作,准确解读和分析染色体分析和基因检测报告,独立进

行各种常见染色体病、单基因病的临床诊断和产前诊断,参与复杂疑难病例进行

分析讨论.在医患交流沟通方面,能用通俗易懂的语言准确的与病人及家属沟

通,告知病情、解释检测结果、提出咨询意见,制定预防和治疗计划.

２􀆰 技能要求

(１)临床技能

①能客观地收集病人的病史信息.

②对于有遗传病家族史的患者,能完备地建立其家系档案,绘制家系图.

③能对患者进行遗传病相关体格检查,做到高效而合乎逻辑,并注意患者的

舒适度及其隐私保护.

④结合患者病史和其他相关信息来制定最好的实验室检测策略,并充分考虑

检测带来的伦理、法律和社会影响.

⑤能通过以上诊断方式获取足够的信息,力争做出准确的临床判断.

⑥能在风险评估中整合遗传和非遗传的数据得到准确的结论.

⑦建立预防的理念,重视致病因素的筛查,不忽视环境因素对于遗传病的作用.

⑧能撰写咨询意见、病程记录、再发风险、系谱图分析,基因检测报告等相关

医疗文件,并及时存档.

⑨掌握羊膜腔穿刺,熟悉脐带穿刺、绒毛取样等临床操作和影像学分析.
(２)遗传学知识运用

①掌握生物学和遗传学原理并能熟练应用于临床实践.

②能批判性地评估并有效使用当前的医疗信息来进行遗传病鉴别诊断和制

定治疗计划.
(３)人际沟通技巧
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①用通俗易懂的语言进行医患交流,应用心理学同患者沟通.

②能向患者及其家属清晰解释基因的概念,指出患者家系成员的患病风险,
并提出疾病防治策略.

③能与各级医学同行有效沟通.

３􀆰 病例数要求

在医学遗传科完成各系统遗传病处置.具体要求,见下表.

病种 疾病 最低例数

数目异常性染色体病 ２１Ｇ三体、１３Ｇ三体、１８Ｇ三体综合征 ５０
其他常染色体三体综合征

Turner综合征

Klinefelter综合征

结构异常染色体病 ２２q１１微缺失综合征 ３０
２２q１１微重复综合征

PraderＧWilli综合征

Angelman综合征

BeckwithＧWiedemann综合征

William 综合征

非综合征型智力低下

遗传代谢病 苯丙酮尿症 ２０
戊二酸尿症I型

黏多糖贮积症

丙酮酸羧化酶缺乏症

丙氨酸辅酶 A脱羧酶缺乏症

葡萄糖醛酸转移酶缺乏症

葡萄糖转运体１缺陷综合征

鸟氨酸甲酰基转移酶缺乏症

枫糖尿病E３型

皮肤系统疾病 结节性硬化症 １０
外胚层发育不良

鱼鳞病

眼、皮肤白化病

斑驳病

神经系统疾病 进行性肌营养不良 ２０
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(续　表)

病种 疾病 最低例数

强直性肌营养不良

脊髓小脑性共济失调

脊肌萎缩症

腓骨肌萎缩症

遗传性痉挛性截瘫

肝豆状核变性

亨廷顿舞蹈病

骨骼系统疾病 软骨发育不全 ５
成骨不全

抗维生素D佝偻病

马方综合征

先天性多并指II型

马德隆畸形

手足裂畸形

发鼻指综合征

血液系统疾病 α地中海贫血 ５

β地中海贫血

葡萄糖Ｇ６Ｇ磷酸脱氢酶缺乏症

血友病

眼科耳科疾病 视网膜色素变性 ５
先天性视觉缺陷

先天性白内障

原发性先天性青光眼

遗传性非综合征性耳聋

肿瘤、癌症综合征 视网膜母细胞瘤

家族性腺瘤性息肉病

范可尼贫血病

遗传性乳腺癌和卵巢癌综合征

遗传性非息肉性大肠癌综合征

李佛美尼综合征

考登综合征

　　注:本阶段在医学遗传科轮转(包括遗传咨询门诊、母胎医学科/产前诊断中心、儿科等),
其中儿科轮转时间不得少于５个月,且应该覆盖儿科各亚专业;若基地某些临床科室独立地提

供遗传病诊治服务,也应该安排轮转.本阶段单一病种数量不作要求,但病例总数必须≥１５０
例且基本覆盖所有病种.
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(四)教学、科研能力培训

３年内应参加一定的临床教学、科研工作、参与临床病例讨论不少于４０次,参
加省级及以上专业学术会议不少于２次,写出具有一定水平的文献综述或读书报

告１篇.
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