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预防出生缺陷
孕期筛查一个都不能少

!!!!!!6

月
/0

日为 !中国预防出生缺陷日"#今

年已是第
//

个年头$专家指出#出生缺陷疾病

已日渐成为我国儿童残疾乃至死亡的主要原

因$预防出生缺陷工作的重点是要提升大众主

动进行孕%产前优生健康检查#从源头做好预

防工作#控制唐氏综合征%先天性心脏病%地贫

等出生缺陷的发生$
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!权威指南现在推荐在孕期对维生素

9

进行筛查"#程蔚蔚指出$维生素
9

可以

影响新生儿多方面的成长" 以前我们都知

道维生素
9

缺乏可以导致骨骼发育的异

常$妈妈维生素
9

不足可造成宝宝容易得

佝偻病" 现在认为$缺乏维生素
9

不仅影

响骨骼%免疫系统$还会增加妊娠期其他

疾病
:

如妊娠期糖尿病%妊娠期高血压综合

征等
;

的发生$还会影响到孩子日后的语言

表达能力" !梁瑜"

专家建议

孕期关注维
!

也可预防先天缺陷

产前诊断是预防

出生缺陷的最有效一环

!!!!!!

&中国出生缺陷防治报

告
:07/0;

'数据显示 $我国

是出生缺陷高发国家$出生

缺陷总发生率约为
5<1=

$

每年新增出生缺陷病例高

达
67

万例"

中国福利会国际和平

妇幼保键院副院长程蔚蔚

教授指出$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" !造成出

生缺陷的原因十分复杂$近

亲结婚%遗传因素%高龄妊

娠%营养素缺乏%病毒感染%

糖尿病%药物使用不当以及

不良生活嗜好%接触有毒有

害物质等原因$都会导致新

生儿出生缺陷的发生" #据

统计$全球前五位出生缺陷

包括先天性心脏病%神经管

畸形% 地贫等血红蛋白病%

唐氏综合征和蚕豆病"

要将出生缺陷降到最

低$就要有三级预防(一级

预防是预防发生$重视婚前

保健) 二级预防是避免出

生$重视产前诊断)三级预

防是避免致残$要做新生儿

疾病筛查" !一级预防主要

通过健康教育$但现在很多

出生缺陷原因不明$要规避

风险也很难)三级预防则为

补救措施$对于大部分不可

治愈的出生缺陷$作用微乎

其微)二级预防才是预防出

生缺陷最有效的关键环

节"#程蔚蔚指出$整个孕期

的产前筛查内容$包括早中

期唐氏筛查% 先兆子痫%甲

状腺功能%维生素
9

%叶酸%

梅毒% 肝炎%

>?@

% 糖尿病

等$有条件都应该做"
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年以后$先天性心脏病在我

国所有出生缺陷中排位第一 " 但是 $

相对于先天性心脏病$ 唐氏综合征的

危害更大" !没有一种先天性心脏病

不能治$ 只是效果有好有坏$ 但是唐

氏综合征是出现遗传编码的问题 $目

前还没有一种方法可以治疗" #目前$

唯一可采取的手段即通过产前筛查和

诊断尽可能地及早发现$减少出生"

唐氏综合征$ 从医学专业来讲是

0/A

三体综合征$即
0/

号染色体当中

多了一条$ 也叫先天愚型" 疾病的主

要表现是严重智力低下$智商
07B17

$

只有同龄人的
/'CB/'0

$ 还伴有多器

官的发育异常" 唐氏综合征患儿
1

岁

以内的死亡率较高$ 因此大部分唐氏

综合征的孩子早早就夭折了" 而高龄

夫妇生育唐氏儿的几率比普通人高"

唐氏儿的筛查$目前简称为!唐氏

筛查 #$即在孕早期
:/7B/D

周
;

进行母

亲外周血的检测和超声测量胎儿颈后

透明层的厚度$ 评估唐氏综合征的风

险" 若是高风险再进一步做侵入性的

检查$通过绒毛穿刺取样%羊膜腔穿刺

羊水检测或脐静脉穿刺取胎儿血样进

行确诊" 孕早期
E

孕中期筛查$胎儿唐

氏综合征检出率可以达到
65=

"

此外 $还应在妊娠
F

周以前进行

甲状腺指标筛查 % 孕前针对各种病

原体的
GHIJ>

检测 % 孕妇妊娠后

D

个月应检测血液维生素
9

浓度

等 "

唐氏综合征等先天缺陷病可产前就检出

专家说法

无创胎儿
!"#

只是筛查#无法诊断
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现在不少机构建议孕妈妈用无创胎儿
9KL

作为唐氏综

合征等染色体异常的筛查$ 并认为其比血清学唐筛好得多"

!无创胎儿
9KL

是几种染色体异常筛查的一种新方法$准确

性比孕妇血清学准确性高$但是价格也高" #中国福利会国际

和平妇幼保健院院长黄荷凤教授指出$ 所谓无创胎儿
9KL

$

就是通过采取孕妇静脉血$ 利用
9KL

测序技术对母体血浆

中的胎儿游离
9KL

片段进行测序及生物信息分析$ 得到胎

儿的遗传信息"

但实际上$程蔚蔚表示$这依然只是一种筛查手段$不是

诊断$即筛查了也无法判断胎儿有没有染色体问题"而且这还

是新技术$在有限地使用" 国家也颁布了指南$并不推崇在全

人群中进行推广" !若是以前生过唐氏儿%年龄
MD5

岁的$可尝

试这一筛查方法" #


