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广东省住院医师规范化培训结业临床实践

能力考核标准方案（2022版）

（医学遗传科）

一、考核形式及考站设置

医学遗传科住院医师规范化培训结业临床实践能力考核采

用国际通行的客观结构化临床考核（Objective Structured Clinical

Examination, OSCE）方式。共设 6个考站：临床常规辅助检查

结果判读站、 细胞遗传学检测结果判读+遗传咨询站、分子遗传

学检测结果判读+遗传咨询站、接诊病人站、临床思维站以及基

本技能操作站。具体设置如下：
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二、各考站设置具体要求

（一）第一考站：临床常规辅助检查结果判读

1.考核内容：临床常规辅助检查结果判读，包括常规生化检

验结果判读和 X片、MRI、CT、B超等影像学图片判读。

考核内容 考核内容
考核形式与

方法

时间

（分钟）

分值

（分）

合格标

准

第一站：临床

常规辅助检

查结果判读

常规生化检验结果判读
读片或人机

对话
10 10

6
6X片、MRI、CT、B超等影像

学图片判读
4

第二站：细胞

遗传学检

测结果判读

+遗传咨询

染色体核型分析结果分析

口试+笔试

（建议三选

一）

10 15 9
染色体拷贝数变异检测结果

分析

FISH检测结果判读及分析

第三站：分子

遗传学检

测结果判读

+遗传咨询

Southern blot结果分析

口试+笔试

（建议四选

一）

15 15 9
Sanger测序数据结局分析

MLPA结果分析

二代测序结果分析

第四站：接诊

病人（须体现

人文沟通）

病史采集+重点查体+诊断 SP 35 25 15

第五站：临床

思维
病例书写+病例分析 笔试+口试 25 25 15

第六站：基本

技能操作

羊水穿刺、绒毛活检 、脐血

穿刺

真实操作或

模拟器械

（建议三选

一）

15 10 6

合计 -- -- 110 100 60
任何一站不合格视为最终成绩不合格
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2.考核形式：面试。考生根据提供的常规生化检验结果和 X

片、MRI、CT、B超等影像学考题图像，以口头报告形式进行规

范描述，总结病例特点，并进行快速诊断。试题范例及评分表及

见附表 1-1、附表 1-2。

3.考核考题：常规生化检验包括唐氏筛查、血常规、血红蛋

白电泳、致畸病毒等结果判读；影像学图片判读考核的内容包括

常见胎儿结构畸形如 NT增厚、神经系统占位性病变、消化系统

梗阻、泌尿系统梗阻、长骨发育畸形等。各批次之间不得重复

4.考核时长：10分钟。

5.考核人员：安排 2 名考官，由具有中级职称 ≥ 5 年或高

级职称的医学遗传科医师担任考官。此外，该站须安排 1 名考

务人员。

6.场地设备：需根据考生数量配备足够的考试空间和考试电

脑（或者平板电脑），房间数量 ≥ 1。每个考间至少配备 2 个平

板电脑供考官使用，同时配备若干台考试电脑或者考试平板电脑

或者大屏幕投影机+1 台电脑、1 个计时器。考官需配备考题答

案、评分细则及评分表、签字笔、备用纸。考生配备考题。

7.考核评分：每亚站由 2 名考官根据评分细则在评分表上

进行独立评分，取 2名考官的平均分。分值 10分，常规生化报

告解读占 6分，影像报告解读占 4分。

（二）第二考站：细胞遗传学检测结果判读+遗传咨询
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1.考核内容：细胞遗传学常规检查结果判读，包括染色体核

型分析结果分析、染色体拷贝数变异检测结果分析、FISH 检测

结果判读及分析等。

2.考核形式：面试。考生根据提供的细胞遗传学检验结果和

染色体形态图像，以口头报告形式进行规范描述，总结病例特点，

并进行快速诊断，并根据门诊病历书写常规针对异常结果的类型

撰写咨询意见。试题范例及评分表及见附表 2。

3.考核考题：染色体异常的诊断，异常染色体的配子的类型

及概率、可能引起的临床表现、存在的生育风险。后续处理意见

包括有再生育要求者再次妊娠方式的选择及产前诊断方式的选

择等。各批次之间不得重复。

4.考核时长:10分钟

5.考核人员：安排 2 名考官，由具有中级职称 ≥ 5 年或

高级职称的医学遗传科医师担任考官。此外，该站须安排 1 名

考务人员。

6.场地设备：足够的考试空间和考试电脑（或者平板电脑），

房间数量 ≥ 1。每个考间至少配备 2 个平板电脑供考官使用，

同时配备若干台考试电脑或者考试平板电脑或者大屏幕投影机

+1 台电脑、1 个计时器。考官需配备考题答案、评分细则及评

分表、签字笔、备用纸。考生配备考题。

7.考核评分：每亚站由 2 名考官根据评分细则在评分表上
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进行独立评分，取 2名考官的平均分。分值 15分。

（三）第三考站： 分子遗传学检测结果判读+遗传咨询

1.考核内容：Southern blot结果分析、Sanger测序数据结局

分析、MLPA结果分析、二代测序结果分析等

2.考核形式：面试。考生根据提供的分子遗传学检验结果

，以口头报告形式进行规范描述，总结病例特点，并进行快速诊

断，并根据门诊病历书写常规针对异常结果撰写咨询意见。试题

范例及评分表及见附表 3。考核考题：遗传或先天性疾病（如脊

肌萎缩症、进行性肌营养不良、鱼鳞病。血友病、白化病、成骨

不全、先天性耳聋，G6PD缺乏等）的诊断与治疗常规、遗传规

律、常规使用的诊断方法、可能引起的临床表现等。后续处理意

见包括先证者的治疗、有生育要求者再发风险的选择及产前诊断

方式的选择等。各批次之间不得重复。

3.考核时长：15分钟。

4.考核人员：安排 2 名考官，由具有中级职称 ≥ 5 年或高

级职称的医学遗传科医师担任考官。此外，该站须安排 1 名考

务人员。

5.场地设备：足够的考试空间和考试电脑（或者平板电脑），

房间数量 ≥ 1。每个考间至少配备 2 个平板电脑供考官使用，

同时配备若干台考试电脑或者考试平板电脑或者大屏幕投影机

+1 台电脑、1 个计时器。考官需配备考题答案、评分细则及评
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分表、签字笔、备用纸。考生配备考题。

6．考核评分：每亚站由 2 名考官根据评分细则在评分表上

进行独立评分，取 2名考官的平均分。分值 15分。

（四）第四考站： 接诊病人

1.考核内容：医学遗传科患者接诊，包括病史采集、体格检

查、初步诊断、咨询意见的给予、医患沟通。

2.考核形式：使用标准化病人（Standardized Patients，以下

简称 SP）进行考核。考生用题放置于考站门口，考生进入考场

前，自行抽取 1 份考题。考核采用分步递呈的方式，考生进入

考场后首先阅读题干上的简要病例，考生向 SP 采集病史，之后

根据病史采集的情况进行相应重点查体。采集病史过程中，设置

SP向考生主动发问或表达自己想法的情形，观察考生的回应，

并籍此协助评价其沟通表现。最后根据病史采集和重点查体的阳

性结果，做出初步诊断。之后考生按照试题的具体要求依次汇报

病例特点、诊断和诊断依据、鉴别诊断、诊疗计划等内容（上述

内容可因试题不同而异）。试题范例和评分表见附件 4。每半天

更换考试题目。

3.考核考题：医学遗产科常见疾病及重点疾病。

4.考核时长：35分钟。

5.考核人员：考官 2 名。

6.场地设备：
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（1）公共用物：桌椅 4 套、垃圾筐 2 个、考题及评分

表 2 套、签字笔 2 支、计时器 1 个、空白纸张、口罩、帽子、

手套、消毒液、医用垃圾袋、生活用垃圾袋若干。

（2）考官需配备考题答案、评分表，以及需要给考生提供

的信息，如重点查体结果、相关检验与检查验单等。

7.考核评分：由 2 名考官根据评分表进行独立评分，取 2

名考官的平均分。分值 25分。

注：因为临床思维考核内容相对较多，需要对问题和可能作

答的时间进行预估及预测试，以保证合格考生可以在相应时间内

回答完所有问题。

（五）第五考站： 临床思维

1.考核内容：医学遗传科临床思维。

2.考核形式：笔试+口试。该环节依据第四站题干及病史采

集要点书写咨询病历及进行病例分析；根据考生口述病例要点判

断其临床思维是否体现遗传咨询的重要环节。

3.考核考题：医学遗传科常见疾病和重点疾病（与第 4考站

病例一致）。

4.考核时长：25分钟。

5.考核人员：2 名考官。

6.场地设备：配备桌子和椅子 3 套。考官需配备考题答案

及评分表，签字笔。考生配备考题。
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7.考核评分：由 2 名考官根据评分表进行独立评分，取 2

名考官的平均分。

（六）第六考站：基本技能操作

1.考核内容：医学遗传科常用技能及操作。

2.考核形式：考生在该考站外穿好手术衣，并戴好帽子、口

罩与手套，然后进入考站（该时间不计入考核时间），根据试题

要求，利用模型进行模拟手术操作，操作过程中，边操作边表述

手术过程，并回答相关问题。

3.考核试题：考核范围为考核大纲要求，包括羊水穿刺、绒

毛活检 、脐血穿刺。

4.考核时长：10分钟。

5.考核人员：2名考官。

6.考核评分：由 2 名考官根据评分表进行独立评分，取 2

名考官的平均分。基本技能操作评分表见附件 6-1、附件 6-2、

附件 6-3。

7.场地设备：不同技能操作配备不同，包括超声机、穿刺针、

碘伏消毒液、无菌纱布、无菌手套、一次性无菌铺单、标本采集

管、无菌注射器、穿刺模型、无菌卵圆钳、消毒杯具等。

三、具体实施

（一）命题

1.命题人员：由省级卫生行政部门或其委托的事务性管理机
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构牵头，组建命题专家组进行命审题、组卷、制卷。命题专家应

经过培训。

2.试题设计：试题的组成和各部分内容比例参考本考核方

案，每道试题应先编制完整的考查内容与评分要点简介。各

站试题数量根据考试批次安排设定，每个站点每半天必须更

换一套试题，各套试题之间不得重复，并应准备至少 2 套备

用卷。试题应在考试前保密印制或制作成电子材料，制作考

试材料应由专人负责，全程在保密监控下进行。

（二）场地

1.考核基地：临床实践能力考核由省级卫生行政部门或其委

托的事务性管理机构根据实际情况设立考核基地和考点，采用统

一试题、统一考核形式与标准进行集中考核，以保证考核的公平

性和同质性。

2.站点准备：按照各考站设置具体要求准备相应设备。

（三）人员

1.考官：各考区负责考官遴选和培训，考官须经培训合格后

持证上岗，考前须再次培训。对考生分组应采取回避原则，即考

官回避本单位考生。每个分组必须至少有一名外单位考官。

（1）考官遴选：考官须具备以下条件：①取得省级以上住

院医师规范化培训证书，积极参与住院医师规范化培训和考核工

作，关心、理解住培医师；②原则上应具有副高及以上相应临床
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学科职称，或从事本专业 5 年以上，教学经验丰富的中级职称；

③对考生保持公正公平的态度，严格执行考核标准，认真履行考

官职责。

（2）考官培训：考官日常培训内容应包括国家住院医师规

范化培训制度、《住院医师规范化培训内容与标准》、《广东省

住院医师规范化培训结业临床实践能力考核标准方案》、考官制

度、执考要求、评分等；考前培训应按分配的考核任务进行分组

培训，由指定的考站组长负责召集该站考官进行培训，培训重点

是评分细则的一致性，具体包括熟悉考核病例（或主题）的内容；

按照要求进行角色扮演的练习；对照评分细则进行一致性评分练

习与讨论。

2.考务人员：考务人员须经过培训。在考务人员选拔、分组、

培训时，除医院职工外，可吸收低年资不参加考核的住院医师规

范化培训学员或实验室人员，但不能承担监考工作以及试题中有

书面信息的考站任务。考务人员应严格遵守保密协议，承担相应

的保密责任。

3.病人准备：按照第 4考站所涉病例准备标准化病人（SP），

将 SP 予以编号，并做好 SP 的知情同意工作；考前以抽签形

式决定住院医师的待考 SP 编号；考前应对 SP 进行熟悉病例、

练习问答、与考官配合等方面的培训；SP 应签署保密协议并严

格遵守，承担相应的保密责任。第一站 SP 主要考核病史采集，
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也可同时考查体，或者由其他模特进行查体考核。第五站为 SP

或考官扮演。

4.考生培训：在考前应对参加考核的全体考生进行考站设置、

考核程序、考核内容的要点和注意事项、考场纪律等方面的培训。

（四）实施保障

1.临床实践能力考核时间由省级卫生行政部门或其委托的

事务性管理机构根据国家考核计划统一发文确定，采取统一考核

方案、统一考核时间、统一考核标准、统一考核培训等“四统一”

模式开展，确保考核同质化。

2.各考核基地应加强组织领导，完善工作机制，认真落实好

考核各项工作，确保考核顺利进行。
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附件 1-1

广东省住院医师规范化培训结业临床实践能力考核

第一站 临床常规辅助检查结果判读考试样题及评分标准

第 1部分.常规生化结果判读：（考核时间 5分钟，总分 6分）

请对结果解读，并给出合理建议。（6分）

评分内容 分值 评分标准 得分

核对信息、年龄、孕周 1  答齐 3项得 1分，

 有缺项不得分

询问既往史、生育史 1  答齐 3项得 1分，

 有缺项不得分

告知孕妇年龄高风险，高龄孕妇

胎儿染色体异常风险增加，建议

介入性产前诊断，或知情考虑

NIPT

2  有告知高龄胎儿染色体异常风险

得 1分
 有建议产前诊断方案得 1分

告知两者区别：

①介入性产前诊断结果更准确、

检测范围更广，但存在穿刺风

险；

1  答齐 2项得 1分
 告知 1项得 0.5分
 未告知不得分


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②NIPT 取孕妇外周血，无穿刺

风险，但此为筛查方法，准确度

及检测范围有限，有再行介入性

产前诊断可能。

针对 NTD高风险，建议行产科

III级超声检查

1  未建议不得分
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附件 1-2

广东省住院医师规范化培训结业临床实践能力考核

第一站 临床常规辅助检查结果判读考试样题及评分标准

第 2部分：X片、MRI、CT、B超等影像学结果判读（考核时间 5分钟，总分 4分）

孕妇江*，30岁，G1P0，因“孕 24周，外院超声发现胎儿异常”就诊。

本院胎儿超声检查结果如下：

目前考虑的影像学诊断是？

答题评分内容及标准

评分内容 分值 评分标准 得分

诊断为：

胎儿十二指肠梗阻

2  答对得 2分
 未诊断或者诊断错误不得分

超声诊断依据的分析：

指出超声显示双泡征的结构影像

2  答对得 2分
 未指出或诊断错误，不得分
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附件 2

广东省住院医师规范化培训结业临床实践能力考核

第二站 细胞遗传学检测结果判读+遗传咨询样题及评分标准

考核时间 10分钟 总分 15分

病例资料：孕妇 36岁，孕 12+周，因外院超声示胎儿 NT5.3mm，我院行绒毛穿刺术

后，现要求咨询。G5P1A3，育有 1女，体健。非近亲结婚。

1.穿刺术后 2周，孕妇持以下报告就诊，请问如果咨询？（6分）

答题评分内容及标准

评分内容 分值 评分标准 得分

报告意义：

QF-PCR及 CMA提示胎儿为 21三体

1  答对得 1分
 答对一项得 0.5分
 未答对不得分
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常见临床表现：

临床表现多样，特殊面容、智力障碍、生

长发育迟缓、肌张力减退、骨骼系统发育

异常、先天性心脏病等

2  答对一项 0.5分
 答对 4项以上不扣分

 未答对不得分

再发风险告知：

若胎儿为标准型 21三体患儿，再发风险

比无三体患儿阳性孕育史的同龄孕妇高

2-8倍；

若胎儿为易位型 21三体患儿，再发风险

的评估需结合胎儿父母双方染色体结果

进行综合评估

2  答对一项得 1分
 未答对不得分

该检查方法的局限性：

无法判断 21三体的类型（易位型等）；

1  答对得 1分
 未答对不得分

2.术后 3周孕妇持以下报告来诊，请针对该报告意义、胎儿预后、再发风险进行咨询，

并给与相应的处理意见。（7分）
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答题评分内容及标准

评分内容 分值 评分标准 得分

报告意义：

染色体G显带核型提示该胎儿为21三体；

存在 1号染色体与 3号染色体间的易位

1  答齐 2项得 1分
 答对 1项得 0.5分
 未答对不得分

胎儿预后：

胎儿 21三体同时伴有染色体易位，胎儿

多表现为唐氏综合征一般表现；

目前暂无对应根治方法，仅能进行患儿异

常的对症治疗及康复治疗

1  答齐 2项得 1分
 答对 1项得 0.5分
 未答对不得分

该检查方法的局限性：

鉴于染色体核型检查局限性，不排除 3条
或以上染色体易位可能

1  答对得 1分
 未答对不得分

处理意见：

①夫妇双方外周血染色体检测；

②不排胎盘染色体结果无法代表胎儿染

色体核型可能，知情选择羊水染色体检

查；

③告知 21三体胎儿预后，建议终止妊娠，

但强调由孕妇及家属知情选择

2  答齐得 2分
 答对前 2项各 0.5分，答对

第 3项 1分
 未答对不得分

再发风险评估：

①易位染色体可能遗传自夫妻双方之一，

再生育胎儿染色体核型正常或平衡易位

携带者概率理论上各为 1/18；
②如果为新发异常，21三体再发风险概率

很低，但不能除外生殖腺嵌合

2  答对 1项得 1分
 未答对不得分

2. 请根据门诊病历书写常规写出对该患者的遗传咨询意见（2分）

评分内容 分值 评分标准 得分

分析检查结果 0.5  包含此项内容得 0.5分
 不包含不得分

分析胎儿临床表现及预后 0.5  包含此项内容得 0.5分
 不包含不得分

告知再发风险 0.5  包含此项内容得 0.5分
 不包含不得分

后续处理意见 0.5  包含此项内容得 0.5分
 不包含不得分
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附件 3

广东省住院医师规范化培训结业临床实践能力考核

第三站 分子遗传学检测结果判读+遗传咨询样题及评分标准

考核时间 15分钟 总分 15分

病例资料：某孕妇，24岁，停经 17+周，唐氏筛查低风险，本人既往体健，否认遗传

病家族史，本院耳聋基因筛查结果提示：GJB2 基因 299 del AT杂合突变。

图 1.丈夫耳聋基因结果

答题评分内容及标准

问题 评分内容 分值 评分标准 得分

1. 如何解释该孕妇的耳

聋筛查结果？

（2分）

筛查结果提示孕妇本人

GJB2 基因 c.299delAT杂合

突变

1  答齐全得 2分
 答对 1项得 1分
 未答对不得分

为遗传性耳聋基因突变携带

者

1

2. 根据孕妇的结果，下

一步应如何建议？（2分）

建议配偶进行 GJB2基因测

序

2  答对得 2分

3. 配偶 GJB2 基因测序

结果如图 1所示。请问配

偶的基因型是什么，如何

解释？

（2分）

配偶测序结果提示 GJB2 基

因 c.235delC杂合突变

1  答齐全得 2分
 答对 1项得 1分
 未答对不得分

为遗传性耳聋基因突变携带

者

1

4. 如果配偶不做基因测

序，只做常见耳聋突变位

点的筛查，会有什么后

果？

（1分）

存在漏诊的风险，筛查范围

外的基因突变无法检测到

1  答对得 1分

5. 夫妇双方携上述报告

来诊咨询，并告诉医生：

GJB2基因突变引起的非综

合征性遗传性耳聋 1A型呈

1.5  答对 1项得 0.5分
 答齐全得 1.5分
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双方家族均没有耳聋患

者，我们的后代应该也不

会耳聋。针对此问题，如

何解释？下一步如何建

议？

（6分）

常染色体隐性遗传；

夫妇双方为致病基因携带

者，一般均不发病；

当夫妇双方同时携带该基因

的致病突变，会有 1/4机会

生育有症状的患者。

 未答对不得分

需告知夫妇双方后代出现耳

聋患儿的风险概率：1/4概率

为耳聋患者；1/2概率为携带

者突变的表型正常者；1/4概
率为不携带突变的表型正常

者

1.5  答齐全得 1.5分
 答对 1项得 0.5分
 未答对不得分

由于 GJB2 基因突变致病部

位主要位于耳蜗，人工耳蜗

植入疗效很好。

1  答对得 1分
 未回答不得分

由夫妇双方选择是否进行针

对性产前诊断

2  答对得 2分
 未答对不得分

6. 请根据门诊病历书写

常规写出对该患者的遗

传咨询意见

（2分）

分析检查结果：

分析 GJB2 检查结果，夫妇

双方为耳聋基因携带者

0.5  包含此项内容得

分

 未包含不得分

分析胎儿可能临床表现及预

后：

告知胎儿可能的耳聋临床表

现及出生后预后

0.5  包含此项内容得

分

 未包含不得分

告知再发风险：

告知夫妇双方为携带者生育

后代患儿的几率

0.5  包含此项内容得

分

 未包含不得分

后续处理意见：

知情考虑是否介入性产前诊

断

0.5  包含此项内容得

分

 未包含不得分
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附件 4

广东省住院医师规范化培训结业临床实践能力考核

第四站 接诊病人 样题及评分标准

考核时间 35分钟 总分 25分

病史信息：

题干：停经 26+周，超声及头颅MRI 发现胎儿心脏横纹肌瘤、颅内占位性病变、左

侧侧脑室增宽。

LMP：2018-03-09，平素月经周期欠规则，周期 23-37天，本孕期顺利，无腹痛、阴

道流血等不适。2019-02-02我院超声提示：胎儿左侧侧脑室前角旁实性占位，心脏肿

瘤。孕期无发热、皮疹、淋巴结肿大，现要求进一步检查。

辅助检查：

本人：MCV: 89fL，HbA2：2.6%，血型：“ B+”，传染病一套（-），甲功：（-），G6PD
（-），凝血功能（-）空腹血糖（4.5mmol/L)，唐筛低风险

丈夫：MCV：92fL，HbA2：2.7%，G6PD（-）
2018-11-9外院超声检查提示：宫内单活胎，如孕 12+周，NT 1.3mm。

2019-2-2本院超声提示：宫内妊娠，单活胎。胎儿左侧侧脑室前角旁（近脑中线）实

性占位病变--脑肿瘤？建议胎儿头颅MRI进一步检查。胎儿左侧侧脑室轻度扩张，胎

儿心脏肿瘤，球拍状胎盘声像。

2019-2-2本院胎儿超声心动图提示胎儿心内结构未见复杂畸形。胎儿心腔内占位性病

变---心脏肿瘤（横纹肌瘤？），其他性质未排，胎儿循环阻力未见异常。

2020-02-03胎儿颅脑MRI：胎儿颅脑改变符合结节性硬化脑改变，侧脑室临界增宽。

既往历史信息：

孕妇 28岁，孕 1产 0，平素月经周期欠规则 5-6/23-37天，量中，色鲜红。

既往体健，无传染病接触史，否认食物和药物过敏史。无吸烟酗酒、吸毒史及不良嗜

好，否认药物、辐射等不良接触。无不良家族史。

病人身份已核对

要求：考生作为主管医生对标准化病人（SP）进行病史采集，结束后总结主诉（口述），

本站考核时间 35分钟。

（1）问诊及诊断能力的评分内容及标准

评分项目 评分内容 分值 评分标准 得分

病史采集：

患者主诉

（1分）

概括完整、精简，包括主要症状、

持续时间，字数 20字以内

关键词：孕周，胎儿，心脏，颅内

1  关键信息提

炼：1 项 0.5
分
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占位（或多发异常）  超过字数扣

0.5分
现病史信息采集

（4分）

孕妇妊娠情况：末次月经、孕周，

妊娠期产检情况及有无妊娠期并发

症

1  完成得对应

分值

 部分完成一

项得 0.5分
 未完成不得

分

胎儿情况：发现异常时间及持续时

间、外院及我院超声表现，疾病有

无进展，有无伴随症状

2

诊治经过：是否完善孕期常规检查、

胎儿头颅MRI、介入性产前诊断等

1

既往史/个人史/婚
姻史/月经史信息

采集

（2分）

询问既往有无基础疾病（癫痫等）

询问有无药物、食物过敏史

询问有无放射线等不良接触史

0.5  完成一项 0.5
分

 未完成不得

分

询问有无吸烟酗酒、吸毒史及不良

嗜好

0.5

询问婚次、月经史、孕产史，既往

不良孕产史

0.5

询问是否近亲结婚及家族遗传病史 0.5

查体

（2分）

一般情况：血压、脉搏、体温等 0.5  完成一般情

况查体得 0.5
分

 完成疾病相

关查体得 1.5
分

 检查皮肤结

节得 1分

重点查体（与疾病相关）：宫高、腹

围、胎心、颜面及躯干四周皮肤有

无结节、神经系统查体等

1.5

辅助检查

（1分）

询问并查看孕期检查结果 0.5
0.5

 完成得 1分
 未完成不得

分

医患沟通、人文关怀、爱伤意识（1分）

该环节设置为标准化病人情绪焦虑，多次询问胎儿出生

后会不会是“痴呆”，回答病史时多次想不起末次月经、

生育史等信息

1  有安慰患者

言语得 0.5分
 对患者的遗

忘耐心提醒

得 0.5分
 未完成不得

分
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初次就诊对患者的询问进行回答：

问题 评分内容 分值 评分标准 得分

1.基于以上情况，

考虑的诊断是什

么？

（1.5分）

①胎儿心脏肿瘤——横纹肌瘤？

②胎儿结节性硬化症待排

③孕 1产 0宫内妊娠 26周单活胎

1.5  回答 1 项得

0.5分
 未回答或回

答错误不得

分

2.下一步应完善

什么检查？

（1.5分）

建议介入性产前诊断(羊水/脐血)查
胎儿染色体 CMA 及结节性硬化症

基因检测

1.5
 建议介入性

产前诊断得

0.5分
 建议完善胎

儿染色体检

查得 0.5分建

议完善 CMA
再次就诊对患者的询问进行回答：

问题 评分内容 分值 评分标准 得分

1.产前诊断结果

有什么意义？

（1.5分）

告知 CMA 检测范围，及结果正常

的意义

0.5  回答一项得

0.5分
 未回答或回

答错误不得

分

胎儿新发 TSC2 突变为疑似致病，

解释意义

0.5

结合超声报告该胎儿结节性硬化可

能性大

0.5

2.如何分析胎儿

预后及进行再生

育指导？

（1.5分）

分析胎儿预后，TSC的主要表现有：

皮肤改变、癫痫发作和智能减退

0.5  回答一项得

0.5分
 未回答或回

答错误不得

分

临床表现多样性，症状轻重不一，

大部分患者因癫痫发作首诊，告知

出生后可能预后，由夫妇知情选择

胎儿去留

0.5

下次妊娠建议介入性产前诊断 0.5

总分 17

考官签名：

（2）遗传咨询遵循原则贯彻性评分内容及标准

评分项目 评分内容 分值 评分标准 得分
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知情同意与非指

令性原则

（3分）

告知咨询者 TSC临床表现及再发风

险；

建议介入性产前诊断：告知诊断的

意义、穿刺的风险（流产率及感染

率）；

由孕妇及家属知情选择

3  完成一项得 1
分

 未完成不得

分

信任与保护隐私

原则

（1分）

告知孕妇基因检测结果需本人领取

及亲自当面咨询

1  完成得 1分
 未完成不得

分

平等与信息公开

原则

（2分）

无论患者表述经济上是否可承担，

均详细告知可提供的检查项目：TSC
基因/或医学外显子检测，告知检查

费用（患者有知情权）；

建议胎儿染色体检查，告知检查费

用

2  完成 1项得 1
分

 未完成不得

分

咨询者教育与持

续支持原则

（2分）

当SP表达服用某药物可以治疗此基

因异常时，指出错误；

提供后续就诊咨询的途径：当面就

诊、网上平台咨询

2  完成一项得 1
分

 未完成不得

分

图 1 初诊患者产科三级超声结果

图 2 初诊患者的胎儿心脏超声结果
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图 3 患者的胎儿MR结果
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图 4 复诊患者染色体微阵列芯片结果

图 5 复诊患者的医学外显结果
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附件 5

广东省住院医师规范化培训结业临床实践能力考核

第五站 临床思维 评分标准

考核时间 25分钟 总分 25分
请依据第四站题干及病史采集要点书写咨询病历及进行病例分析：

（1）遗传咨询门诊病历书写内容的评分及标准

评分项目 评分内容 分值 评分标准 得分

主诉

（2分）

字数不超过 20字， 1  完成 1项得 1分
 未完成不得分关键信息：孕周，胎儿，心脏，

颅内占位（或多发异常）

1

现病史

（6分）

记录妊娠相关信息：

末次月经；

孕期有无异常症状（阴道流血、

腹痛）；

有无并发症（甲状腺功能异常、

高血压等）

3  完成 1项得 1分
 未完成不得分

记录胎儿情况：

临床表现

疾病变化

就诊过程

3  完成 1项得 1分
 未完成不得分

既往史

（1分）

记录传染病史，预防接种、食物

药物过敏史

0.5  完成一项得 0.5分
 未完成不得分

记录既往基础疾病史、外伤手术

史

0.5

个人史

（1分）

记录有无烟酒嗜好，无毒物接触

史等

1  完成得 1分
 部分完成扣 0.5分
 未完成不得分

婚育史，月经史

（1分）

记录末次月经，周期、经量，生

育情况，子女健康情况，配偶健

康情况

1  完成得 1分
 部分完成扣 0.5分
 未完成不得分

家族史

（2分）

父母兄弟姐妹健康状况，有无家

族遗传病

1  完成一项得 1分
 未完成不得分
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有无与患者类似疾病 1
辅助检查

（1分）

与本次疾病相关的主要检查结

果：超声，MRI
1  完成得 1分

 未完成不得分

 部分完成得 0.5分
诊断

（3分）

诊断正确 2  诊断正确且顺序顺

序正常不扣分

 诊断不全扣 1分
 顺序错误不得分

诊断顺序 1

总分 17分
考官签名：

临床思维是否体现遗传咨询重要环节？（考生口述病例要点）（8分）

（2）遗传咨询门诊病历书写遵循原则的评分及标准

评分项目 评分内容 分值 评分标准 得分

建立诊断

（2分）

临床诊断：收集 6大病史齐全，

诊断准确

1  符合一项得 1分
 不符合不得分

提出行介入性产前诊断的建

议，利用遗传学检查尽可能明

确病因

1

决定与选择风

险管理措施

（2分）

给出风险干预措施的优势与

缺陷：详细告知咨询者产前诊

断的有效性、诊断技术的局限

性、诊断中存在的其他风险及

可能对孕妇和胎儿产生的流

产、感染等危害

2  符合一项得 0.5分
 全部符合得 2分
 不符合不得分

再发风险评估

与风险咨询

（2分）

胎儿为新发突变，再发风险不

高

1  符合一项得 1分
 不符合不得分

建议下次妊娠介入性产前诊

断

1

持续的交流与

支持

（2分）

体现后续持续咨询的可能性 1  符合一项得 1分
 不符合不得分

提供其他医疗救助渠道（专科

医生处诊治）

1

总分 8 

考官签名：
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附件 6

广东省住院医师规范化培训结业临床实践能力考核

第六站 基本技能操作

羊膜腔穿刺术、绒毛活检术、脐静脉穿刺术（三选一）

考试时间：15分钟 总分 10分

附件 6-1

考核内容：羊膜腔穿刺术

为便于计算，本考站采用百分制计分

考生姓名： 科室： 总分：

评分项目 评分内容
评分标准（逐项扣分，直至

本栏得分为 0）
分

值

得

分

物品准备工作

（10分）

1 更换手术衣，衣帽整齐，戴口罩

 未更换手术衣或衣帽不

整齐，扣 2分
 未戴口罩，扣 1分

3

2 更换干净的垫单  未更换，不得分 3

3
打开穿刺包，准备操作所需物

品：穿刺针、注射器、消毒杯、

卵圆钳等

 准备物品每缺 1项扣 1
分，扣满为止

4

人员准备工作

（15分）

1
核对孕妇信息，询问药物过敏史

（包括酒精、碘伏等）
 未核对，不得分 3

2
核对穿刺指征、检测项目及所需

样本量
 未核对，不得分 3

3
协助孕妇摆好穿刺体位：仰卧

位，充分暴露孕妇腹部

 未做，不得分

 术野暴露不充分，不得

分

3

4
正确外科洗手（七步洗手法：内

外夹弓大立腕），外科手消毒
 洗手方式错误，不得分 6

术野及操作台

准备

（15分）

1
手术野消毒，遵循手术野由内及

外的消毒顺序

 消毒范围不够，扣 2分
 消毒时未由中央向四周

涂，扣 1分
 消毒超过上次消毒范

围，扣 1分
 消毒未覆盖前一次涂抹

的 1/3，扣 1分

5
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2
铺无菌巾，戴手套，铺孔巾，并

充分暴露手术野

 戴手套方式错误，或无

菌巾铺巾错误，全扣
5

3 超声探头的消毒和引导准备
 未遵循无菌操作，不得

分
5

穿刺过程（45
分）

1
术前探查胎心、胎盘位置、羊水

量并记录

 每漏 1项，扣 2分，扣

满为止
5

2
根据超声引导位置，初定进针深

度
 未做，不得分 5

3
再次核对孕妇信息与检测项目、

需抽羊水量
 未核对，不得分 5

4
穿刺进针，抽取羊水过程，穿刺

针保持稳定

 进针不到位未能抽取到

羊水，全扣

 穿刺针不稳定，扣 5分
15

5

描述羊水颜色及性状（若羊水呈

褐色，需向孕妇告知可能原因、

术后流产风险增加及检测失败

可能

 未描述，扣 10分
 告知不全面，扣 5分

10

6
核对羊水量无误后，快速出针，

按压止血

 每漏做一项，扣 2分，

扣完为止
5

穿刺后工作

（15分）

1 术后探查胎心并记录  未做，扣 3分 3
2 消毒针眼后贴上无菌输液贴  未做，扣 3分 3

3
嘱孕妇自行按压止血，交代术后

注意事项
 未交代，扣 3分 3

4
与孕妇及护士核对样本管上的

姓名、诊疗卡号、检测项目等信

息，并三方签名确认

 未核对，扣 3分 3

5 完成手术记录（口述步骤）  未做，扣 3分 3

评估专家签名 考试日期
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附件 6-2

考核内容：绒毛活检术

为便于计算，本考站采用百分制计分

评分项目 评分内容
评分标准（逐项扣分，直至

本栏得分为 0）
分值

（分）

得

分

物品准备工

作（10分）

1
更换手术衣，衣帽整齐，戴口

罩

 未更换手术衣或衣帽

不整齐，扣 2分
 未戴口罩，扣 1分

3

2 更换干净的垫单  未更换，不得分 3

3

打开穿刺包，准备操作所需物

品：穿刺针、注射器、消毒杯、

卵圆钳、生理盐水、消毒器皿

等；

 准备物品每缺 1项扣 1
分，扣满为止

4

人员准备工

作（15分）

1
核对孕妇信息，询问药物过敏

史（包括酒精、碘伏等）
 未核对，不得分 3

2
核对穿刺指征、检测项目及所

需样本量
 未核对，不得分 3

3
协助孕妇摆好穿刺体位：仰卧

位，充分暴露孕妇腹部

 未做，不得分

 术野暴露不充分，不得

分

3

4
超声评估胎盘位置、厚度，初

定是否可以进行绒毛取样
 未评估，不得分 3

5
正确外科洗手（七步洗手法：

内外夹弓大立腕），外科手消

毒

 洗手方式错误，不得分 3

术野及操作

台准备（20
分）

1
手术野消毒，遵循手术野由内

及外的消毒顺序

 消毒范围不够，扣 2分
 消毒时未由中央向四

周涂，扣 1分
 消毒超过上次消毒范

围，扣 1分
 消毒未覆盖前一次涂

抹的 1/3，扣 1分

5

2
铺无菌巾，戴手套，铺孔巾，

并充分暴露手术野

 戴手套方式错误，或无

菌巾铺巾错误，全扣
5

3 超声探头的消毒和引导准备
 未遵循无菌操作，不得

分
5
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4

检查注射器密封性，冲洗活检

针，检测活检针通畅性，注射

器吸入 1-2ml生理盐水并接上

活检内针

 漏做一项扣 2分，扣完

为止
5

穿刺过程（45
分）

1
术前探查胎心、胎盘位置、厚

度并记录

 每漏 1项，扣 2分，扣

完为止
5

2
根据超声引导位置，进针前再

次确认进针位置及角度
 未做，不得分 5

3

穿刺进针至合适位置，固定套

管针，拔出针芯，将连接好的

活检内针插入套管针，注射器

保持负压状态，在胎盘内上下

移动抽吸取样，取样完毕后，

抽出活检针，插回套管针针芯。

 活检针抽吸范围超出

胎盘范围，扣 5分
 抽出活检针后未及时

插回套管针针芯，扣 5
分

 每漏 1项，扣 5分，扣

完为止

25

4

将所取样本打入盛有生理盐水

的取样盘，判断所取样本是否

是绒毛，评估取样量，如取样

量不够再次取样。

 未评估或取样量不够，

不得分
5

5
核对绒毛性质及取样量无误

后，出针，按压止血
 未按压止血，不得分 5

穿刺后工作

（10分）

1 术后探查胎心并记录  未做，不得分 2
2 消毒针眼后贴上无菌输液贴  未做，不得分 2

3
嘱孕妇自行按压止血，交代术

后注意事项
 未交代，不得分 2

4
与孕妇及护士核对样本管上的

姓名、诊疗卡号、检测项目等

信息，并三方签名确认

 未核对，不得分 2

5 完成手术记录（口述步骤)  未做，不得分 2
评估专家签名 考试日期
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附件 6-3

考核内容：脐静脉穿刺术

为便于计算，本考站采用百分制计分

评分项目 评分内容
评分标准（逐项扣分，直

至本栏得分为 0）
分值

（分）

得

分

物品准备

工作（10
分）

1 更换手术衣，衣帽整齐，戴口罩

 未更换手术衣或衣帽

不整齐，扣 2分
 未戴口罩，扣 1分

3

2 更换干净的垫单  未更换，不得分 3

3
打开穿刺包，准备操作所需物

品：穿刺针、注射器、消毒杯、

卵圆钳等

 准备物品每缺 1项扣

1分，扣满为止
4

人员准备

工作（15
分）

1
核对孕妇信息，询问药物过敏史

（包括酒精、碘伏等）
 未核对，不得分 3

2
核对穿刺指征、检测项目及所需

样本量
 未核对，不得分 3

3
协助孕妇摆好穿刺体位，充分暴

露孕妇腹部

 未协助，不得分

 术野暴露不充分，不

得分

3

4

正确外科洗手（七步洗手法：内

外夹弓大立腕）或外科手消毒

（如接台手术，脱手套后进行外

科手消毒）

 洗手方式错误，全扣 6

术野及操

作台准备

（15分）

1
手术野消毒，遵循手术野由内及

外的消毒顺序

 消毒范围不够，扣 2
分

 消毒时未由中央向四

周涂，扣 1分
 消毒超过上次消毒范

围，扣 1分
 消毒未覆盖前一次涂

抹的 1/3，扣 1分

5

2
铺无菌巾，戴手套，铺孔巾，并

充分暴露手术野

 戴手套方式错误，或

无菌巾铺巾错误，全

扣

5

3 超声探头的消毒和引导准备
 未遵循无菌操作，不

得分
5

穿刺过程

（45分）
1

术前探查胎心、脐静脉直径、羊

水深度并做好记录，

 记录内容每漏一项 1
分，扣完为止

3
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2 予孕妇低流量吸氧（口述）
 未予孕妇低流量吸

氧，不得分
2

3
再次核对孕妇信息与检测项目、

需抽取脐血量
 未核对，不得分 5

4

超声探查，寻找避开胎儿，尽量

避开胎盘，显影清楚的脐静脉水

平段，进针一次，成功抽取脐血

必要时超声协助调整进针角度

至最佳位置，再次进行脐静脉穿

刺

 未成功抽取脐血，不

得分

 穿刺时间超过 5分钟，

扣 5分
 二次进针，扣 5分

20

5
取样间隙，快速更换注射器，一

只手维持穿刺针稳定

 由于未维持针尖稳

定，导致换注射器间

隙滑出脐静脉，扣 10
分

10

6
确认脐血取样量足够后，出针，

按压止血

 取样量不够，扣 3分
 未按压止血，扣 2分

5

穿刺后工

作（15分）

1

术后探查胎心，如正常再次复核

并记录胎心
 未复核，全扣

7

若出现胎心下降，按脐静脉穿刺

胎心下降流程稳重有序进行胎

儿抢救，至胎儿心跳有力，心率

接近正常范围，并及时向孕妇及

手术室外家属告知病情，间隔 10
分钟后，再次复核胎心,再次进行

病情告知，并建议住院观察（考

官提问，考生口述回答）

 胎儿抢救过程混乱，

扣 3分
 抢救过程未做病情告

知，扣 2分

2 消毒针眼后贴上无菌输液贴  未做，全扣 2

3
嘱孕妇自行按压止血，交代术后

注意事项
 未交代，全扣 2

4
与孕妇及护士核对样本管上的

姓名、诊疗卡号、检测项目等信

息，并三方签名确认

 未核对，全扣 2

5 完成手术记录（口述步骤）  未做，全扣 2

评估专家签名 考试日期


