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摘 要:目的 分析产前诊断对预防围生儿出生缺陷的效果,为加强出生缺陷干预,降低出生缺陷发生率提供参考依

据。方法 采用回顾性队列研究,将2003年6月开展产前诊断活动前的432例作为对照组,活动后的568例作为观察

组。比较分析两组研究对象围生儿出生缺陷情况。结果 本研究共出现16例围生儿出生缺陷,最常见的三种出生缺陷

类型为多指(趾)(0.50%)、神经管畸形(0.40%)以及先天性心脏病(0.20%);观察组出生缺陷发生率明显小于对照组。
结论 对围产期孕妇进行产前诊断能够确保及时发现存在缺陷障碍的胎儿,从而采取治疗性终止妊娠等措施,进而有效

降低围生儿的出生缺陷发生率,提高分娩质量,对提高我国人口质量有十分重要的意义。
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  我国《母婴保健法》和《母婴保健法实施管理办法》
颁布以来,我国的人口素质得到明显提高。我国人口

基数大,出生缺陷患儿绝对数量多,出生缺陷病种多、
病因复杂,一些有效的干预措施尚未得到应用和普及,
因此我国出生缺陷防治工作仍面临严峻挑战。2012
年卫生部发布的《中国出生缺陷防治报告(2012)》[1]显
示,我国出生缺陷发生率约为5.6%,每年新增出生缺

陷数约90万例,出生缺陷在全国婴儿死因中的构成比

顺位由2000年的第4位上升至2011年的第2位,达
到19.1%。出生缺陷影响国民整体素质,也给家庭和

社会带来沉重的抚养负担。近年来,随着医疗诊断技

术水平的不断提高,产前诊断在降低围生儿出生缺陷

率发挥着日益重要的作用。我院是全国出生缺陷监测

点之一,自2003年6月起我院开展产前诊断活动,在
孕妇知情同意的原则下,对围生保健孕妇开展了超声

产前检查、血清学产前筛查、遗传咨询、产前诊断等产

前诊断措施,取得了良好效果。现将结果报道如下。
1 对象与方法

1.1 对象 以2012~2014年在我院行围生期处理的

1000例孕妇为研究对象。采用回顾性队列研究,将
2003年6月开展产前诊断活动前的432例作为对照

组,活动后的568例作为观察组。经查病例,两组研究

对象的职业分布、居住地分布、孕妇年龄、孕前身体状

况、家庭经济状况等差异无统计学意义(P >0.05),
两组研究对象均无不良生育史。
1.2 方法 产前诊断采用的各方法操作均符合《产前

诊断技术管理办法》中的有关规定[2];同时,对围生儿

出生情况的观察与分析需由专业医护人员进行,并且

在观察分析前需对人员进行必要培训。观察分析人员

需填写《围生儿季报表》、《出生缺陷登记表》等专业表

格;并且围生儿出生缺陷的诊断标准及分类要符合《中
国出生缺陷监测工作手册》(卫生部妇幼司中国出生缺

陷检测中心制定,1995年版)中给出的定义及标准[3]。
产前诊断活动均在征得孕妇及其家属同意后进行,于
11~13周+6进行NT检查,15~20周进行唐氏综合征

筛查,22~28周进行超声大排畸检查,如有异常进行

产前咨询及产前诊断,同时对孕妇进行产前优生优育

健康教育、孕前风险评估等。对产前诊断存在严重出

生缺陷的胎儿妊娠,医院在孕妇及其家属同意的情况

下采取终止妊娠措施。
1.3 统计学方法 采用SPSS18.0软件建立数据库,
并进行统计学分析,计数资料用百分比表示,组间采用

χ2 检验和确切概率法;P<0.05表示差异有统计学意

义。
2 结果

2.1 围生儿基本情况 两组研究对象生产均为单胎,
对照组围生儿共432例,男婴221例,女婴211例;观
察组围生儿共568例,男婴285例,女婴281例,其中2
例因产前诊断发现严重出生缺陷而终止妊娠,因此实

际出生566例。
2.2 出生缺陷发生率 两组研究对象生产的998例

围生儿中共出现16例出生缺陷儿,出生缺陷发生率为

1.60%。其中,观察组发生出生缺陷5例,均为单发畸

形,出生缺陷发生率为0.89%;对照组发生出生缺陷

11例,其中单发畸形为10例,多发畸形为1例,出生缺

陷发生率为2.55%。两组出生缺陷发生率比较,差异

具有统计学意义(χ2=4.33,P=0.038),观察组出生

缺陷发生率低于对照组,见表1。

表1 两组孕妇新儿出生缺陷发生率比较

组别 n 出生缺陷例数 发生率(%)

观察组 566 5 0.89
对照组 432 11 2.55

2.3 出生缺陷主要类型 16例出生缺陷儿中以多指
(趾)、神经管畸形及先心病发病率最高,发病例数分别

为5例、4例和2例,发病率分别为0.50%(5/998),
0.40%(4/998)和0.20%(2/998)。观察组5例出生缺

陷儿中,多指(趾)、神经管畸形、先天性心脏病、小耳、
并指(趾)各发生1例,对照组11例出生缺陷儿中,多
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指(趾)发生4例、神经管畸形3例、先天性心脏病、尿
道下裂、并指(趾)、总唇裂各发生1例。两组出生缺陷

主要类型的分布差异无统计学意义,见表2。

表2 出生缺陷儿的出生缺陷类型分析

组别
多指

(趾)
神经

管畸形

先天性

心脏病

尿道

下裂
小耳

并指

(趾)
唇腭

裂

观察组 1 1 1 0 1 1 0
对照组 4 3 1 1 0 1 1

 注:χ2=4.590,P=0.881

3 讨论

出生缺陷是指婴儿出生前发生的身体结构、功能

或代谢异常,通常包括先天畸形、染色体异常、遗传代

谢性疾病、功能异常如盲、聋和智力障碍等。研究表

明,我国出生缺陷发生率与世界中等收入国家平均水

平接近。出生缺陷问题已成为影响儿童健康和出生人

口素质的重大公共卫生问题,不但是造成儿童残疾的

重要原因,也日渐成为儿童死亡主因。
研究表明,开展产前诊断能改变围产儿出生缺陷

类型、顺位。未开展产前诊断,先天性心脏病、多指
(趾)、神经管畸形、尿道下裂、总唇裂较高发,经产前诊

断并知情选择治疗性终止妊娠后,虽然先天性心脏病、
多指(趾)仍较高发,但先天性心脏病等部分出生缺陷

的围产期发现率和有效干预率上升,特别是神经管畸

形和染色体异常发生率明显下降,出生缺陷患儿得到

早期干预,生存质量改善。而且本研究显示,开展产前

诊断,新生儿出生缺陷发生率明显低于全国平均发生

率(1.40%)及欧洲发生率(2.16%)水平[4],而且提示

通过产前筛查、遗传咨询、超声产前检查和产前诊断干

预后,能明显减少活产婴儿中出生缺陷的数量;而且通

过产前诊断发现严重出生缺陷后,能有效建议并指导

家属和孕妇本人及时终止妊娠,达到了较好的预防严

重出生缺陷发生的效果。
目前,临床对出生缺陷病因的研究并无定论,大多

数出生缺陷的病因尚不明确,但研究表明,出生缺陷与

病毒感染、药物滥用、接触有毒有害物质、营养过剩或

缺乏、孕期疾病等因素有关[5-6]。因此,孕妇在孕期应

尽量做好对上述病因的防范,同时应当加强孕产期保

健检查和遗传咨询,认真对待产前诊断活动。
综上所述,开展产前诊断,可降低出生缺陷发生

率,尤其可降低严重出生缺陷儿的出生如神经管畸形、
严重先天性心脏病、唐氏综合征等患儿的出生,使活产

婴儿中出生缺陷发生率下降。故产前诊断技术为妇女

提供了终止病理妊娠的机会,既提高了出生人口质量,
也具有极高的社会效益和经济效益。产前诊断作为出

生缺陷的二级预防措施,有条件的医院应积极开展,孕
妇及共家属也应积极响应和主动参与产前诊断活动。
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