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【【摘要】】 目的　分析串联质谱（tandem mass spectrometry，MS/MS）筛查相比于茚三酮-荧光法（以下简称荧光分析

法）筛查新生儿遗传代谢性疾病对上海财政或者医保的影响，为 MS/MS 报销提供政策建议。 方 法　采用

Microsoft Excel 2019构建预算影响分析模型，模型研究时限为 3年（2025—2027年），基于上海新生儿出生数据以及

上海新生儿出生平均降幅预测 2025—2027年新生儿人数，临床筛查数据、成本数据来源于相关统计网站、文献和医

院调研数据。通过专家咨询了解全国和上海的筛查和报销政策，其中，荧光分析法主要用于苯丙酮尿症的筛查，

MS/MS 可用于多种新生儿遗传代谢性疾病的筛查，分别测算 MS/MS 筛查相比于荧光分析法对上海财政或医保

的影响。结果　对财政的预算影响分析表明：2025—2027年，荧光分析法财政支出预计分别为 158万元、148万元和

139万元，MS/MS 财政支出分别为 2 275万元、2 137万元和 2 006万元，MS/MS 相比于荧光分析法增加的财政支出

分别为 2 118万元、1 988万元和 1 867万元，财政支出呈逐年下降的趋势。对医保基金的预算影响分析表明：2025—

2027年，荧光分析法医保基金支出预计分别为 111万元、104万元和 97万元，MS/MS 医保基金支出分别为 1 593万

元 1 496万元和 1 404万元，MS/MS 相比于荧光分析法增加的医保基金分别为 1 482万元、1 392万元和 1 307万元，

医保基金支出呈逐年下降的趋势。政策梳理方面，串联质谱筛查费用一般由财政支付或患者自付，商业保险、慈善

基金会组织等可作为基金补充来源。结论　上海市扩大新生儿遗传代谢性疾病筛查费用整体可控，为了统一支付

口径，方便管理，建议上海市串联质谱筛查费用由财政支付。
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【【Abstract】】  Objective　 To analyze the impact of tandem mass spectrometry （MS/MS） screening 
compared to the indanone-fluorescence method （hereinafter referred to as fluorescence analysis） on finance 
or health insurance in screening newborn genetic metabolic diseases in Shanghai， and provide policy 
recommendations for MS/MS reimbursement. Methods　 A budget impact analysis model was 
constructed using Microsoft Excel 2019， with a study period of 3 years （2025‒2027）. Newborns of 2025 to 
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2027 were predicted based on the birth data of newborns in Shanghai and the average decrease of newborns 
in Shanghai. Clinical screening data and cost data were derived from relevant statistical websites， 
literature， and hospital survey data. Additionally， consultations with experts were conducted to understand 
national and Shanghai-specific screening and reimbursement policies. Among these， the fluorescence-based 
analysis method is primarily used for screening phenylketonuria， while MS/MS can be used for screening a 
variety of newborn genetic and metabolic disorders. So we separately calculated the impact of MS/MS 
screening compared to the fluorescence-based method on Shanghai’s fiscal budget and health insurance 
fund. Results　 The budget impact analysis on fiscal expenditures indicates that from 2025 to 2027， the 
fiscal expenditures for fluorescence analysis will be 1.58 million， 1.48 million and 1.39 million yuan， 
respectively. In contrast， MS/MS fiscal expenditures will be 22.75 million， 21.37 million， and 20.06 
million yuan， respectively； compared with fluorescence analysis， the increased fiscal expenditures for MS/
MS will be 21.18 million， 19.88 million， and 18.67 million yuan， respectively， showing a decreasing trend 
annually. The budget impact on health insurance funds shows that from 2025 to 2027， the expenditures for 
fluorescence analysis will be 1.11 million， 1.04 million and 0.97 million yuan， respectively； MS/MS health 
insurance fund expenditures will be 15.93 million， 14.96 million and 14.04 million yuan， respectively. 
Compared with fluorescence analysis， the additional health insurance fund expenditures for MS/MS will be 
14.82 million， 13.92 million and 13.07 million yuan， respectively， also showing a decreasing trend 
annually. Policy-wise， the costs for tandem mass spectrometry screening are typically covered by fiscal 
payments or out-of-pocket by patients， with commercial insurance， charitable foundations， and other 
organizations serving as supplementary sources of funding. Conclusion　 The overall cost of expanding 
newborn screening for genetic metabolic diseases in Shanghai is controllable. To unify the payment 
standards and facilitate centralized management， it is recommended that the costs for tandem mass 
spectrometry screening in Shanghai be covered by government funding.
【【Key words】】 newborn genetic metabolic diseases； screening； finance； health insurance fund； 
tandem mass spectrometry； indanone-fluorescence method
* This work was supported by the Policy Research Project of Shanghai Municipal Health Commission (2023HP01).

出生缺陷在全球范围内都是影响人口健康水

平的公共卫生问题。出生缺陷防治是提高出生人

口质量的重要措施，在我国日益引起重视。《国家

“十四五”规划纲要和 2035年远景目标纲要》《“健康

中国 2030”规划纲要》和《中共中央国务院关于优化

生育政策促进人口长期均衡发展的决定》等国家重

大战略规划，均把预防和减少出生缺陷作为重要

目标。

遗传代谢病（inherited metabolic diseases，IMD）

也 称 先 天 性 代 谢 缺 陷 病（inborn errors of 
metabolism，IEM），是指由于基因突变引起酶缺陷、

细胞膜功能异常或受体缺陷，从而导致机体相应生

化代谢紊乱，造成中间或旁路代谢产物蓄积或终末

代谢产物缺乏，而出现相应的病理改变和临床症状

的一组疾病［1］。

虽然每一种遗传代谢病都比较罕见，但遗传代

谢性疾病的总体发病率可高达 1∶800 至 1∶4 000［2］。

从 2003年起，上海交通大学医学院附属新华医院筛

查 中 心 率 先 在 国 内 使 用 串 联 质 谱（tandem mass 
spectrometry，MS/MS）技术进行新生儿筛查。截至

2016 年，共筛查了约 76 万名新生儿，发现遗传代谢

病的综合发病率为 1∶3 483。其中，氨基酸代谢病占

56%，有 机 酸 代 谢 病 占 24%，脂 肪 酸 代 谢 病 占

20%［3］。大多数遗传代谢病发病率低，目前对于新

生儿遗传代谢病的疾病经济负担研究较少，大多集

中于常见的苯丙酮尿症（phenylketonuria，PKU）和

先 天 性 甲 状 腺 机 能 减 低 症 （congenital 
hypothyroidism，CH）等。一项上海的研究［4］显示，

筛查出 1例 PKU 患儿和 CH 患儿并尽早采取治疗措

施可避免的疾病经济负担分别为 72.6 万元和 71.3
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万元，按 1996 年全国统计资料计算，PKU 与 CH 在

全国的总社会经济负担分别为 8.74 亿元和 29.15
亿元。

新生儿遗传代谢病筛查的技术主要包括细菌

抑制试验、荧光法、高效液相色谱、比色法、串联质

谱、基因测序技术等。高 PKU 的筛查主要采用细菌

抑制试验和荧光定量检测技术，前者较为费时费

力，已多为后者取代［5］。CH 的筛查主要采用时间分

辨免疫荧光法，少数采用酶联免疫吸附法和酶免疫

荧光分析法。由于遗传代谢病种类繁多，传统技术

无法全面有效地筛查出多种遗传代谢病，近年来

MS/MS 筛查和基因检测技术被应用于新生儿筛

查，其优势是可以同时快速检测单个样品中多种遗

传代谢病的分子生物标志，实现多重检测的目的。

MS/MS 技术通过分析新生儿筛查血滤纸片中的一

滴血，能够同时检测多种氨基酸和酰基肉碱。这种

方法可以一次性筛查 30余种遗传代谢病，包括氨基

酸、有机酸和脂肪酸代谢病，对于 MS/MS 初筛阳性

患者，结合其他筛查技术和基因检测/测序技术，可

进行确诊［6］。

新生儿遗传代谢病致残率高，经济负担重，目

前，MS/MS 与基因检测技术联用在新生儿遗传代

谢病筛查诊断中的临床应用价值也已被一些研究

证实［7-9］，浙江省开展的卫生经济学研究中［10］，MS/
MS 筛查组相比于不筛查组更加经济。但 MS/MS
对财政或医保的影响尚不清楚，因此本研究希望探

索 MS/MS 筛查新生儿遗传代谢病对财政和医保的

影响，为 MS/MS 筛查新生儿遗传代谢病的循证决

策提供经济学证据，对新生儿遗传代谢病的推广具

有重要意义。

资 料 和 方 法

预 算 影 响 分 析 模 型 构 建 本研究参考国际药

物 经 济 学 与 结 果 研 究 学 会（The International 
Society for Pharmacoeconomics and Outcomes 
Research，ISPOR）预算影响分析指南［11］以及中国医

保 预 算 影 响 分 析 的 研 究 范 式［12］，采 用 Microsoft 
Excel 2019构建预算影响分析模型，对比 MS/MS 筛

查取代茚三酮 -荧光法（以下简称荧光分析法）对财

政或者医保的影响，预算影响分析流程图见图 1。

目 标 人 群 上海市全年常住人口每年出生的

新生儿。

筛查方案 

MS/MS 筛 查 新生儿出生后在 72 h 内采用

MS/MS 对新生儿遗传代谢病进行检测，检测结果

为阳性的新生儿会被要求在 30 天内回医院进行第

2次 MS/MS 检测，两次检测结果均为阳性的新生儿

会做基因测序（金标准）进行确诊。

荧光分析法筛查 新生儿出生后 72 h 内采用

荧光法对新生儿 PKU 进行检测，检测结果为阳性的

新生儿会被要求在 30 天内回医院进行第 2 次荧光

分析法检测，两次检测结果均为阳性的新生儿会做

基因测序（金标准）进行确诊。

临床数据来源 

人口数据 新生儿出生数据来源于上海市国

民经济和社会发展统计公报［13］，2023 年上海全年常

住人口中出生的新生儿为 9.8万，由 2013—2023年上

海市常住人口新出生人数计算出年平均降幅为

6.10%，详情见表 1。

筛查数据 MS/MS 的临床筛查数据来源于

2010 年 12 月至 2021 年 11 月 30 日上海市儿童医院

的一项回顾性研究，筛查总数为 254 207 例，该研究

获得新生儿父母知情同意和授权，并通过上海市儿

童医院伦理委员会批准（批准号：2019R071-F03），

本研究的数据获得上海市儿童医院授权。MS/MS

图 1　预算影响分析流程图

Fig 1　Flowchart of budget impact analysis 
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筛查的真阳性比例 =真阳性患者数/筛查总数 =

0.027 93%，假阳性占比为 0.317 85%；荧光分析法

检测 PKU 的真阳性占比=PKU 真阳性患者数/筛
查总数=0.003 86%，假阳性占比为 0.003 54%（假设

和 MS/MS 筛查 PKU 的假阳性比例相同）。由于本

研究并未测算假阴性，考虑到新生儿遗传代谢病的

发病率比较低，而且大多数新生儿遗传代谢病已被

筛查检测出来，因此，漏诊的患者较少，假设假阴性

为 0，详情见表 1。

成本数据 MS/MS 筛查的次均费用为 250元，

荧光分析法筛查次均费用为 18元，对于双筛为阳性

的新生儿均会进行基因测序，即真阳性和假阳性的

新生儿均会做基因测序，基因测序的费用为 3 600
元，遗传咨询费用为 80 元，儿科医师咨询次均费用

为 25 元，均来源于儿童医院（表 2）。开展财政负担

的预算影响分析时，从医疗卫生体系角度出发，只

考虑直接医疗成本；开展医保基金的预算影响分析

时，从支付方的角度出发，即在直接医疗成本的基

础上考虑 70% 报销比例，报销比例来源于医保局

网站。

专 家 咨 询 设计访谈提纲，对临床医师、医保

局工作人员、卫生技术评估专家等关键知情人访

谈，就串联质谱技术在新生儿代谢遗传病筛查中的

应用和费用支付方式等方面进行深入访谈，为串联

质谱技术应用提供参考依据。

结   果

基础分析结果 

对财政的预算影响 根据上海市近十年常住

人口出生率下降趋势，测算出 2025—2027 年的出

生人数分别为 86 405 人、81 133 人和 76 182 人，分

别 计 算 荧 光 分 析 法 、MS/MS 筛 查 的 财 政 预 算

增量。

2025—2027 年，荧光分析法财政支出分别为

158 万元、148 万元和 139 万元；MS/MS 财政支出分

别为 2 275万元、2 137万元和 2 006万元；MS/MS 相

比于荧光分析增加的财政支出分别为 2 118 万元、

1 988 万元和 1 867 万元，财政支出呈逐年下降的趋

势（表 3）。

对医保基金的预算影响 如果由医保基金支

付，2025—2027 年，荧光分析医保基金支出分别为

111 万元、104 万元和 97 万元；MS/MS 医保基金支

出分别为 1 593 万元 1 496 万元和 1 404 万元；MS/
MS 相比于荧光分析增加的医保基金分别为 1 482
万元、1 392万元和 1 307万元，医保基金支出呈逐年

下降的趋势（表 4）。

表 1　人口数据和临床筛查数据

Tab 1　Population data and clinical screening data

Item
2023 birth population （in 10 000） in Shanghai
Average decrease rate in Shanghai over the past 10 years
MS/MS true positive rate
MS/MS false positive rate
Fluorescence-based PKU true positive rate
Fluorescence-based PKU false positive rate

Value
9.8
6.10%
0.027 93%
0.317 85%
0.003 86%
0.003 54%

Source
［13］

［13］

Shanghai Children’s Hospital
Shanghai Children’s Hospital

［14］

Assumed

PKU： Phenylketonuria.

表 2　筛查相关成本数据以及医保报销比例

Tab 2　Screening-related cost data and reimbursement ratios from health insurance

Item
MS/MS screening average cost per test
Fluorescence-based screening average cost per test
Genetic sequencing （gold standard）
Genetic counseling
Pediatrician consultation average cost per visit
Health insurance reimbursement ratio

Value （yuan）
250

18

3 600
80

25

70%

Source
Shanghai Children’s Hospital
Shanghai Children’s Hospital
Shanghai Children’s Hospital
Shanghai Children’s Hospital
Shanghai Children’s Hospital

Health Insurance Bureau website
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敏感性分析结果 

对财政影响的单因素敏感性分析 单因素敏

感性分析显示，对财政负担影响最大的前 3 位参数

分别是 MS/MS 筛查次均费用、上海近十年出生人

数平均降幅和荧光分析筛查次均费用（图 2）。

对医保基金影响的单因素敏感性分析 单因

素敏感性分析显示，对医保负担影响最大的前 3 位

参数分别是 MS/MS 筛查次均费用、医保报销比例

和上海近十年出生人数平均降幅（图 3）。

表 3　上海市 2025—2027 年筛查费用财政负担测算结果

Tab 3　Estimated financial burden of screening costs in Shanghai for 2025‒2027 （unit： 10 000 yuan）
Item

Fluorescence-based analysis fiscal expenditure
MS/MS fiscal expenditure
Fiscal increment （MS/MS vs. Fluorescence-based analysis）

2025

158

2 275
2 118

2026

148

2 137
1 988

2027

139

2 006
1 867

表 4　上海市 2025—2027 年医保基金支出测算结果

Tab 4　Estimated expenditure of the health insurance fund in Shanghai for 2025‒2027 （unit： 10 000 yuan）
Item

Fluorescence-based analysis health insurance expenditure
MS/MS health insurance expenditure
Health insurance increment （MS/MS vs. Fluorescence-based analysis）

2025

111

1 593
1 482

2026

104

1 496
1 392

2027

97

1 404
1 307

图 2　对财政负担影响的单因素敏感性分析

Fig 2　One-way sensitivity analysis of the impact on fiscal burden

图 3　对医保基金影响的单因素敏感性分析

Fig 3　One-way sensitivity analysis of the impact on health insurance fund
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情景分析结果 考虑到 MS/MS 的价格对结果

的影响较大，尤其是纳入医保或纳入财政预算后，

一般都会调整其价格，本研究分别测算了 MS/MS
降价 10%、20% 后的结果。当 MS/MS 降价 10%
后，MS/MS 相比于荧光分析增加的财政支出分别

为 1 901 万元、1 785 万元和 1 676 万元，财政支出呈

逐年下降的趋势；MS/MS 相比于荧光分析增加的

医保基金分别为 1 331 万元、1 249 万元和 1 173 万

元，医保基金支出呈逐年下降的趋势；当 MS/MS 降

价 20% 后，MS/MS 相比于荧光分析增加的财政支

出分别为 1 684 万元、1 581 万元和 1 485 万元，财政

支出呈逐年下降的趋势；MS/MS 相比于荧光分析

增加的医保基金分别为 1 179 万元、1 107 万元和

1 039万元，医保基金支出呈逐年下降的趋势。

专 家 咨 询 结 果 使用串联质谱法筛查的新生

儿数量越多，可能发现的罕见病例数就多，对于

IMD 的检出率更高，对疾病的预测能力更强。虽然

某些遗传代谢病预后较差（可能早期死亡），但经筛

查不仅可明确诊断病因，还可进行遗传咨询，对家

庭再生育和健康管理有所帮助，通过遗传咨询给家

长普及遗传学知识，加强对筛查结果的解读，减轻

长期治疗负担。

是否将筛查技术纳入财政支付的考虑重点在

于各种遗传代谢病的发病率、治疗成本效益、可治

疗方案、长期社会影响等。上海市新生儿 IMD 筛查

费用现由生育保险支付，长宁区、浦东新区由区财

政支付。随着社会经济的进步，逐步调整，建议统

一支付口径，增加补贴。

建议拓宽多元化筹资渠道，需要考虑疾病负

担、财政可负担性、预算、人均筹资标准等；考虑商

业保险、慈善基金会组织等作为补充。

讨   论

预算影响分析结果显示，给政府财政和医疗保

险基金带来的负担均在可承受范围内，且负担呈逐

年 下 降 的 趋 势 。 MS/MS 每 年 财 政 支 出 最 高 为

2 275 万 元 ，占 2023 年 上 海 财 政 支 出（9 638.5 亿

元）［15］的比例为 0.002 4%，对财政支出的影响很小。

情景分析结果显示，MS/MS 降价分别 10%、20% 以

后对财政支出的影响还会进一步降低。尽管财政

和医保均可负担串联质谱的筛查费用，但考虑到长

宁区、浦东新区由区财政支付，为了统一支付口径，

方便统一管理，建议由各级财政支付。就确诊患儿

的后续治疗而言，医疗保险侧重治疗费用保障。经

筛查后早确诊早治疗，包括配方食品、药物、注意生

活方式、移植手术等方式，患者能够达到健康生活

或终生不发病，预后较好。特殊治疗费用通常由医

疗保险承担，纳入门诊特殊病种或门诊慢特病管

理。此外，中国出生缺陷干预救助基金会根据患儿

实际情况对其治疗费用给予不同额度的补助。

在方法的可靠性方面，本研究参考了 ISPOR 预

算影响分析指南［11］以及中国医保预算影响分析的

研究范式，详细描述了本研究的目标人群、筛查方

案、参数来源和结局指标。在数据的真实性和代表

性方面，本研究人口数据来源于上海市国民经济和

社会发展统计公报［13］，临床筛查数据和成本数据来

源于上海市儿童医院的大样本筛查数据，均具有较

好的代表性和真实性。模型的可预测性方面，按照

上海近十年出生人数平均降幅预测未来 3年出生人

数的变化情况，预测方法合理。目前国内缺少相关

研究，本研究可以为 MS/MS 报销提供政策建议，具

有较好的参考价值。

目前，MS/MS 筛查新生儿遗传代谢病的经济

性已得到广泛证实。国内，Zhao 等［10］在中国浙江开

展的研究中，MS/MS 筛查组相比于不筛查具有经

济性。国外已广泛开展了串联质谱筛查新生儿遗

传代谢病的成本-效果分析研究，Bessey 等［16］在英国

开展的研究中，串联质谱筛查新生儿遗传代谢病相

比于不筛查更有效、更节省成本。针对加拿大人群

中链酰基-CoA 脱氢酶缺乏症的综述表明［17］，如果阈

值 为 20 000 加 元/质 量 调 整 寿 命（quality-adjusted 
life-years，QALYs），串联质谱筛查更加经济、有效。

美国的一项研究表明［18］，MS/MS 筛查先天性代谢

遗传病相比于其他大规模筛查计划是有利的 。

2021 年，国务院颁发《中国儿童发展纲要（2021—

2030年）》把扩大新生儿疾病筛查病种范围，建立筛

查、阳性病例召回、诊断、治疗和随访一体化服务模

式作为“构建完善覆盖婚前、孕前、孕期、新生儿和

儿童各阶段的出生缺陷防治体系，预防和控制出生

缺陷”的策略措施之一，MS/MS 筛查的推广将助力

这一策略措施的实施，扩大新生儿遗传代谢病的筛

查对于减少出生缺陷、提高出生人口素质以及保护

儿童健康具有重大社会意义。
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由于数据来源的限制，本研究存在一定的局限

性。首先，临床数据方面，由于研究时间和资源的

限制，本研究未收集假阴性的数据，假设假阴性为

0，可能与临床实际存在一定的差异；其次，由于新

生儿遗传代谢病种类繁多，后续治疗的药物种类繁

多，难以量化，所以本研究没有考虑确诊后长期的

治疗费用，有待后续进一步开展相关的研究。
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