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出生缺陷 

秘书处的报告 

 
1. 本报告旨在通报关于出生缺陷和先天性疾病问题的讨论情况，因为它们是造成死产
和新生儿死亡的重要原因。根据《国际疾病分类》第 10 次修订本（ICD10），出生缺陷
包括先天畸形、残疾和染色体异常，但不包括先天性代谢缺陷。每年都有 790 万以上儿
童，即世界出生总数的 6%由于基因或环境原因患有严重的先天性疾病。最常见的严重
先天性疾病为先天性心脏缺陷、神经管缺损和唐氏综合症。血红蛋白病（包括地中海贫
血和镰状细胞病）以及《国际疾病分类》第 10 次修订本先天畸形定义中未包含的葡萄
牙六磷酸脱氢酶缺乏症，占所有先天性异常的 6%。此外，因 Rh 因子不相配引起的新生
儿溶血性疾病，作为一种可预防和相对常见的疾病，未包括在《国际疾病分类》第 10
次修订本关于先天性异常的定义中。扩展的定义涵盖了从出生起即呈现的组织或机能，
包括新陈代谢的异常，但不管使用何种定义，都迫切需要预防和管理严重的先天性疾病。
它们可能危及生命，导致长期残疾，或二者，对个人、家庭、卫生保健系统和社会造成
严重影响。 

先天性疾病和全球新生儿和幼儿死亡率 

2. 每年仍然有大约 900 万儿童死亡。其中 37%左右发生在生命的最初 28 天。在全球
范围，最常见的新生儿死亡原因为感染、早产和出生窒息。从 1 个月至 5 岁最常见的死
亡原因是肺炎、腹泻病、疟疾、麻疹和艾滋病毒感染，营养不良造成所有 5 岁以下儿童
死亡的 35%。在 5 岁以下儿童死亡率相对较低的国家（例如每 1000 例活产<30%），新
生儿死亡可占所有儿童死亡的 60%以上。此外，新生儿和 1-59 个月幼儿死亡原因的分
布会随着儿童死亡率的下降而发生变动，如此一来，先天性疾病、伤害和慢性病等状况
作为儿童死亡的原因，就比感染和出生窒息等更重要。 
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3. 根据《2008 年世界卫生统计》1，世界有大约 260 000 名新生儿死于先天性异常。
这一数字占所有新生儿死亡的大约 7%，但分布从东南亚区域的 5%至欧洲区域的 25%
不等。现有数据表明了国家之间的极大差异：从 4%（孟加拉国、赤道几内亚、埃塞俄
比亚、利比里亚、马里和塞拉利昂），中国的估计为 8%到占 38%或更多（巴林、塞浦路
斯、爱尔兰、科威特、卡塔尔和阿拉伯叙利亚共和国）。这些比例很可能是低估的，因
为它们是依赖源于口头尸检研究的数据，因此对先天性疾病例如先天性心脏缺陷导致的
死亡可能会有一些分类不当。总的说来，这些数字表明，就实现千年发展目标 4 规定的
指标，也即在 1990-2015 年间将 5 岁以下儿童死亡率减少三分之二而言，需要降低先天
性异常发生率。5 岁以下死亡率相对较低的国家和环境需要更加重视控制先天性疾病，
在这些地方，所有儿童死亡中的 10%或更高预计是由先天性异常造成的。先天性异常也
是胎儿死亡的主要原因，并在经历大流行性转移的国家（例如中国）导致越来越多的新
生儿死亡。虽然在中等收入和低收入国家，相当于最富裕国家而言，先天性异常占 1-59
个月新生儿和婴儿死亡的较小比例，但先天性异常导致的所有儿童死亡，有 95%以上发
生在这些地方，表明先天性异常殃及所有国家，是全球公共卫生面临的一个重大挑战。 

预防 

4. 先天性疾病的原因和决定因素多种多样，要求采取一系列预防和治疗方针，其中一
些引起了伦理和社会问题。预防先天性疾病的方法包括： 

 提供计划生育和其它生殖卫生保健服务，例如预防和治疗垂直传染（例如梅毒） 

 营养干预措施，例如克汀病的碘强化，以及预防神经管缺损的叶酸补充或食品
强化规划（对象是所有育龄妇女） 

 预防风疹和水痘的常规接种 

 针对所有育龄妇女的社区教育和教育运动，宣传妊娠初期酒精摄入和服药可能
产生的畸变副作用 

 在初级卫生保健系统内提供社区遗传学服务 

 监测先天性疾病。 

                                                 
1 《2008 年世界卫生统计》。世界卫生组织，日内瓦，2008 年。 
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孕前和产前筛查和遗传咨询 

5. 孕前保健（例如适当管理糖尿病和其它慢性病包括肥胖症，以及宣传伴随近亲结婚
而来的风险），治疗特定的可预防疾病（例如先天性肾上腺皮质增生症），以及目前就控
制先天性疾病建议的许多干预措施，构成了母婴保健综合方案的组成部分。因此，控制
先天性疾病并不要求制定新的规划，而是要更好地协调现有行动和规划，例如将叶酸纳
入主食食品的微营养素强化中，在常规接种中使用风疹/麻疹二联疫苗，在产前保健中筛
查孕妇血清。此类措施需要投入时间和精力，大大提高卫生保健专业人员的能力。 

6. 遗传咨询应先于先天性疾病的婚前筛查和产前诊断，它应为高风险夫妇提供有关信
息，说明预期的生育后果以及现有的妊娠管理选择。产前检查侧重于发现由于染色体异
常、单基因缺乏、多因素失调和环境决定因素等造成的宫内先天性疾病。产前诊断的具
体指征涉及上述每一类别。最常见的是大龄产妇，还有其它普通指征，包括遗传疾病家
族史、风险偏高的特定种族和人口，以及畸变危险。先天性疾病产前检查的程序通常是
依次展开的，始于非侵入性筛查，然而在发现异常病例时，逐步采取更具侵入性的诊断
技术。 

7. 微创侵入性筛查方法目前已用于测量母血中的一些代谢物。生化指标异常也与胎儿
组织缺陷有关，例如唐氏综合症、神经管缺损以及开放性腹壁缺陷。在前三个月对先天
性疾病的生化筛检，如果与对颈部透明带的超声波筛检和其它超声波评估前后进行，可
提高检出率。 

8. 超声作为产前筛检工具，第一期（大约 11-13 周）可检测胎儿染色体异常和重大组
织缺陷，第二期（18-21 周）可检测胎儿骨胳发育异常。在 11-13 周时对颈部透明带的
评估可检出 75%的三体病例，如配合其它措施，例如生化检测和鼻骨视化等，检出率可
达 95%。18-21 周时进行的专门的畸形扫描对神经管缺陷（开放性脊柱裂、无脑畸形、
脑膨出），以及其它某些先天性畸形（例如腹裂、肾缺如和骨胳发育异常）有很高的检
出率。先天性心脏缺陷和其它非心脏异常的检出率变化不定，但随经验的增加和新技术
的采用正在不断提高。 

9. 更具侵入性的产前诊断是基于对胚胎（植入前诊断）、绒膜绒毛细胞、羊水中的剥
落胎儿细胞、胎儿的血和组织的取样、培养和核型分析，以及 DNA 分析或代谢化验。
这些检测只能在数量有限的中心进行。这些方法可增加流产的风险（羊膜穿刺术和绒膜
绒毛取样为 1%）。产前筛检和诊断规划大大改善了高风险夫妇生育健康子女的机会。 
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10. 今后的诊断发展包括综合不同措施，例如生化检查和超声检查，以及在临床实践中
引入新的生化标准和 DNA 分析技术，包括分析无细胞 DNA 和 RNA。这些进展预期将
有助于逐步减少采用侵入性诊断技术，代之以微创或无创程序。 

检测、治疗和护理 

11. 通过实施先天性疾病的产前筛查（尤其是超声检查）以及新生儿筛查规划（对所有
新生儿的身体检查，以筛查甲状腺机能低下、苯丙酮尿症、镰状细胞病和葡萄糖六磷酸
脱氢酶缺乏症）以及对初级卫生保健提供者进行诊断和适当转诊治疗患有先天性疾病的
婴儿的培训，可促进先天性疾病的检测和治疗。治疗方法包括宫内治疗和产后手术矫正；
这些方法正在一些中心针对一些病症（例如先天性隔疝、先天性心脏病变、脊髓脊膜膨
出以及双胎输血综合症）进行调查和评估。对新生儿期后显示损伤的患者，也需要适当
治疗和护理，包括早期发现和治疗身体、心理、智力或感官缺陷，并提供保健和康复服
务，以支持受影响儿童的参与和融入。 

可能采取的行动 

12. 确定了国家一级的若干行动，以促进预防和管理先天性疾病： 

 从孕前开始，改善产妇卫生保健服务 

 加强计划生育和生殖健康服务 

 采取特殊预防措施或扩大其覆盖面，例如食盐加碘，针对育龄妇女的叶酸强化
或叶酸补充，普遍接种麻疹、腮腺炎和风疹疫苗，教育规划，筛查育龄妇女和
孕妇的酒类消费，对危险和有害的饮酒进行干预，以及适当立法，减少使用烟
草和有害使用酒精 

 针对大众和特定的高风险群体实施卫生教育规划 

 加强先天性疾病产前筛查，同时提供有效的信息和咨询，包括关于残疾人生活
的信息 

 实施新生儿疾病筛查，培训初级保健提供者进行遗传风险检测和管理，诊断和
适当转诊治疗患有先天性疾病的婴儿 
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 加强治疗、医疗保健、手术治疗和综合康复服务 

 加强家长 - 患者组织的发展和增长，以支持实施保健和预防规划 

 在初级卫生保健系统中建立社区遗传学服务 

 建立先天性疾病监测系统。 

13. 确定了国际一级的若干行动，以促进预防和管理先天性疾病： 

 促进收集关于先天性疾病死亡率和致残率全球负担的数据。（正在为此开展工
作，将侧重于 25 个国家、420 所卫生设施和 350 000 例怀孕中孕妇和新生儿的
严重发病率和管理选择。） 

 修订《国际疾病分类》第 10 次修订本，扩大列入分类中的各类先天性疾病 

 促进加强低收入国家的保健和预防服务 

 通过提供信息，促进有关活动的协同，防止重叠 

 建立超声和其它诊断方法的培训中心 

 宣传预防先天性疾病的重要性，促进和协调关于预防和控制先天性疾病的具有
成本效益的方针和干预方法的研究工作。 

执行委员会的行动 

14. 请执委会注意本报告并提供进一步指导。 

 
=      =      = 


