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1993 例出生缺陷监测状况及临床分析

王雨婷 　 施淑燕 　 贺 　 媛 　 蒋晓敏

摘 　 要 　 目的 　 分析 2016 ~ 2020 年安徽医科大学附属妇幼保健院出生缺陷数据,了解出生缺陷状况,指导产前临床工作。
方法 　 回顾性调查安徽医科大学附属妇幼保健院 2016 ~ 2020 年围生儿出生缺陷情况,χ2 检验分析围生儿出生缺陷发生情况、单
发畸形与多发畸形出生结局相关因素,不同病种出生结局在单发畸形与多发畸形中的分布。 结果 　 5 年共监测围生儿 82641 例,
出生缺陷儿 1993 例,出生缺陷发生率分别为 13. 07‰、16. 04‰、19. 44‰、27. 97‰、44. 55‰;死胎死产率分别为 28. 37% 、
29. 00% 、19. 69% 、9. 55% 、3. 90% 。 发生率前 10 位出生缺陷依次是:先天性心脏病、多指(趾)、外耳畸形、尿道下裂、唇腭裂、肢
体短缩、并指(趾)、先天性脑积水、马蹄内翻足、唐氏综合征。 单发畸形死胎死产率 (13. 00% )低于多发畸形 (26. 79% ) ( χ2 =
16. 828,P < 0. 001)。 单发畸形和多发畸形病例的出生结局在不同孕妇年龄、胎儿性别的分布比较,差异无统计学意义(P 均 >
0. 05)。 先天性心脏病单发畸形死胎死产率低于其多发畸形死胎死产率,差异有统计学意义(P < 0. 001)。 结论 　 产前诊断临

床工作中,医务人员应严格把握治疗性引产指征,减少不必要的胎儿丢失,尤其是先天性心脏病。
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Monitoring Status and Clinical Analysis of Birth Defects of 1993 Cases. 　 WANG Yuting, SHI Shuyan, HE Yuan, et al. Maternal and
Child Health Hospital Affiliated to Anhui Medical University, Anhui 230001, China

Abstract　 Objective　 To analyze the birth defects data of the Maternal and Child Health Hospital Affiliated to Anhui Medical Uni-
versity from 2016 to 2020 to understand birth defects status,and to guide the prenatal diageosis work. Methods　 Perinatal birth defects in
2016 - 2020 were retrospectively investigated. The occurrence of perinatal birth defects, factors of birth outcomes associated with single
malformations and multiple malformations, distribution of birth outcomes of different diseases in single and multiple malformations were an-
alyzed with χ2 test. Results　 82641 perinatal infants were monitored including 1993 infants with birth defects in 5 years in our hospital.
The incidence of birth defects was 13. 07‰, 16. 04‰, 19. 44‰, 27. 97‰, 44. 55‰ respectively, and the stillbirth rate of stillbirths was
28. 37% , 29. 00% , 19. 69% , 9. 55% , 3. 90% respectively. The top 10 rates were congenital heart disease, polydactyly, deformity of
external ear, hypospadia, cleft lip ( and / or) palate, limb shortening, dactylosymphysis, congenital hydrocephalus, equinovarus, Down′s
syndrome. Mortality of single malformations(13. 00% ) was lower than multiple malformations (26. 79% )( χ2 = 16. 828, P < 0. 001) . The
birth outcome of single and multiple malformations cases was not associated with the age of pregnant women or sex of fetal ( all P > 0. 05) .
There were no statistical differences in the birth outcomes of single and multiple malformation cases in maternal age and fetal sex( all P >
0. 05) . The rate of single malformation stillbirth of congenital heart disease was lower than that of multiple malformations and was statisti-
cally significant (P < 0. 001) . Conclusion　 In the clinical work of prenatal diagnosis, medical personnel should strictly grasp the treat-
ment of induced labor indications to reduce unnecessary fetal loss, especially congenital heart disease.
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　 　 出生缺陷(birth defects, BDs)又称先天性异常或

先天缺陷,指胚胎或胎儿出生时就存在的一系列结

构、功能和代谢异常,近 50% 不能归于特定原因 [1] 。

BDs 是自然流产、死胎、死产、围生期死亡、婴儿死亡

及先天性残疾的主要原因,给家庭及社会带来沉重的

精神及经济负担,也是影响我国儿童健康及出生人口

素质的重大公共卫生问题。 新生儿死因分析显示,由
BDs 导致的新生儿死亡占 9. 48% [2] 。 此外,总 BDs
发生率及部分 BDs 病种发生率有上升趋势 [3] 。 现对

安徽医科大学附属妇幼保健院 2016 ~ 2020 年 BDs 情

况进行回顾及分析,了解出生缺陷状况,优化产前诊

断治疗性引产的指征。
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资料与方法

1. 资料来源:选取安徽医科大学附属妇幼保健院

2016 年 1 月 ~ 2020 年 12 月分娩,孕周满 28 周至产后

7 天的围生儿资料,出生结局包括死胎死产及活产。
2. 研究方法:采用回顾性分析方法。 《出生缺陷

登记卡》填写上报由两名儿科医生完成,监测人员每

季度对《围生儿数季报表》进行统计,网络直报系统

导出数据资料。 关于 BDs 病种的定义及诊断标准参

照《中国妇幼卫生监测工作手册》要求的“中国出生

缺陷医院监测方案”,包括规定的 23 种 BDs 及其他

类别,按照国际疾病分类标准编码( ICD - 10)对 BDs
进行统一编码,监测内容包括产妇孕产史、缺陷儿出

生日期、孕周、体重、性别、出生结局、是否治疗性引

产、缺陷病种等。
3. 统计学方法:IBM SPSS 25. 0 建立数据库,统计

并分析围生儿 BDs 发生情况、前 5 顺位病种不同出生

结局在单发畸形与多发畸形中的分布及单发畸形与

多发畸形出生结局相关因素。 计数资料采用 χ2 检

验,以 P < 0. 05 为差异有统计学意义。
结 　 　 果

1. BDs 发生情况:2016 ~ 2020 年,笔者医院监测围

生儿 82641 例,其中 28 周后分娩 BDs 患儿 1993 例。
BDs 发 生 率 分 别 为 13. 07‰、 16. 04‰、 19. 44‰、
27. 97‰、 44. 55‰; 死 胎 死 产 率 分 别 为 28. 37% 、
29. 00% 、19. 69% 、9. 55% 、3. 90% 。 5 年间围生儿 BDs
发生率呈上升趋势,死胎死产率呈下降趋势,详见表 1。

表 1　 BDs 发生情况

年份(年) 围生儿数( n)
BDs 患儿

例数( n) 发生率(‰) 死胎死产( n) 死胎死产率(% )
2016 16453 215 13. 07 61 28. 37
2017 16771 269 16. 04 78 29. 00
2018 16463 320 19. 44 63 19. 69
2019 16837 471 27. 97 45 9. 55
2020 16117 718 44. 55 28 3. 90
合计 82641 1993 24. 12 275 13. 80

　 　 2. 前 10 位 BDs 病种构成、顺位及活产率:前 10
位 BDs 累积构成比总 BDs 病例 80% 以上,先天性心

脏病构成比达 64. 07% 。 先天性心脏病、多指(趾)、

外耳畸形、尿道下裂、并指(趾)活产率均超 90% ,详
见表 2。 先天性心脏病各年构成比,详见表 3。

表 2　 前 10 位 BDs 病种构成、顺位及活产率

顺位 类型 例数( n) 发生率(‰) 构成比(% ) 活产率(% )
1 先天性心脏病 1277 15. 45 64. 07 91. 70
2 多指(趾) 94 1. 14 4. 72 97. 87
3 外耳畸形 74 0. 90 3. 71 97. 26
4 尿道下裂 64 0. 77 3. 21 96. 88
5 唇腭裂 41 0. 50 2. 06 60. 98
6 肢体短缩 33 0. 40 1. 66 24. 24
7 并指(趾) 32 0. 39 1. 61 96. 88
8 先天性脑积水 29 0. 35 1. 46 10. 34
9 马蹄内翻足 24 0. 29 1. 20 66. 67
10 唐氏综合征 18 0. 22 0. 90 0. 00

表 3　 2016 ~ 2020 年先天性心脏病发生率及构成比

年份(年) 发生率[ n(% )] 构成比(% )
2016 113(0. 69) 52. 56
2017 119(0. 71) 44. 24
2018 150(0. 91) 46. 88

2019 330(1. 96) 70. 06
2020 565(3. 51) 78. 69

　 　 3. 单发畸形、多发畸形发生情况:1993 例 BDs 病

例中,单发畸形 1881 例,死胎死产 245 例,死胎死产

率为 13. 00% ;多发畸形 112 例,死胎死产 30 例,死胎

死产率为 26. 79% ;单发畸形死胎死产率低于多发畸

形死胎死产率,差异有统计学意义( χ2 = 16. 828,P <
0. 001)。
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4. 单发畸形与多发畸形出生结局相关因素分析:单
发畸形和多发畸形病例出生结局在不同孕妇年龄、胎儿

性别中的分 布 比 较, 差 异 无 统 计 学 意 义 ( P 均 >
0. 05),详见表 4。

5. 前 5 位病种出生结局在单发畸形与多发畸形

中的分布:先天性心脏病单发畸形死胎死产率低于其

多发畸 形 死 胎 死 产 率, 差 异 有 统 计 学 意 义 ( P <
0. 001);多指(趾)、外耳畸形、尿道下裂、唇腭裂单发

畸形死胎死产率低于其多发畸形死胎死产率,差异无

统计学意义(P 均 > 0. 05)。 前 4 顺位病种单发畸形

死胎死产率均低于唇腭裂单发畸形死胎死产率,差异

有统计学意义(P 均 < 0. 05),详见表 5。

表 4　 单发畸形与多发畸形出生结局相关因素分析[n(% )]

相关因素 单发畸形活产数 单发畸形死胎死产数 多发畸形活产数 多发畸形死胎死产数 χ2 P
年龄(周岁) < 34 1393(82. 0) 211(12. 4) 67(3. 9) 27(1. 6) 15. 401 0. 080

≥35 243(82. 4) 34(11. 5) 15(5. 1) 3(1. 0)
胎儿性别 男性 916(81. 3) 142(12. 6) 55(4. 9) 14(1. 2) 5. 246 0. 155

女性 718(83. 1) 103(11. 9) 27(3. 1) 16(1. 9)

　 　 2 例胎儿性别不明,未纳入性别分析

表 5　 前 5 位病种出生结局在单发畸形与多发畸形中的分布[n(% )]

病种 出生结局 单发畸形 多发畸形 χ2 P
先天性心脏病 活产 1113(93. 0) 58(72. 5) 41. 331 < 0. 001

死胎死产 84(7. 0) 22(27. 5)
多指(趾) 活产 79(98. 8) 13(92. 9) 0. 165 0. 685

死胎死产 1(1. 3) 1(7. 1)
外耳畸形 活产 56(96. 6) 15(93. 8) 0. 000 1. 000

死胎死产 2(3. 4) 1(6. 3)
尿道下裂 活产 45(97. 8) 17(94. 4) 0. 000 1. 000

死胎死产 1(2. 2) 1(5. 6)
唇腭裂 活产 22(62. 9) 3(50. 0) 0. 021 0. 886

死胎死产 13(37. 1) 3(50. 0)

讨 　 　 论

21 世纪初,世界卫生组织报道,发达国家 BDs 发

生率为 47. 2‰,中等收入国家为 55. 7‰,低收入国家

为 64. 2‰ [4] 。 2012 年《中国出生缺陷防治报告》提

到:中国 BDs 发生率约为 56‰,接近中等收入国家水

平,但我国人口基数大,每年新增约90万例BDs,由此

导致的社会负担远高于发达国家 [3] 。 笔者医院 BDs
发生率约 24. 12‰,高于 2013 年我国平均水平(14.
50‰)及部分地区[如江苏省(9. 59‰)],但低于浙江

省(33. 48‰) [5,6] 。 不同地区 BDs 发生率与经济、医
疗、人群特征、监测标准等相关。 BDs 风险随孕妇年

龄升高有增加趋势 [7] 。 本研究发现,BDs 出生结局与

孕妇年龄及胎儿性别不相关。 此外,本研究 BDs 发

生率可能低于总 BDs 发生率,因未纳入孕 28 周前

BDs 终止妊娠病例,且无生后 7 天后检出 BDs 的

病例。
　 　 BDs 中先天性心脏病占比最高,达 50% 以上,活
产率超 90% 。 先天性心脏病是全球最常见先天性异

常,占所有先天性缺陷近 1 / 3,也是儿童首要死亡原

因 [8] 。 中国先天性心脏病发生率在近 40 年持续上

升 [9] 。 原因在于:(1)妇幼保健相关法律法规及 BDs
监测网络不断完善。 (2)国民健康意识提高。 (3)广

泛开展的产前诊断技术能尽早发现明显结构畸形及

染色体异常。 (4)先天性心脏病危险因素增加,如环

境污染、职业暴露等 [10] 。 吸烟对卵母细胞和精子

DNA 有致畸作用,干扰胎儿心脏结构发育,心脏发育

关键 期 患 感 冒、 发 烧 等, 增 加 胎 儿 心 脏 畸 形 风

险 [11,12] 。 (5)先天性心脏病救治水平提升很大,极大

提高了患儿生存质量,选择继续妊娠的家庭不断增

多。 前 3 个原因也导致 BDs 发生率增加。
本研究中先天性心脏病单发畸形死胎死产病例

分析发现,84 例均进行了治疗性引产,其中,3 例仅因

永存左上腔静脉(具体分型不清),8 例仅因超声提示

室间隔缺损(注明缺损大小病例者 7 例,其中 6 例缺

损≤4mm,1 例为 5. 5mm)。 永存左上腔静脉可分

Ⅰ~ Ⅳ型,Ⅰ型最常见,约占 90% ,若不合并其他心脏
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大血管畸形,对血流动力学无明显影响,无需治疗,预
后良好 [13] 。 单纯肌部室间隔缺损有明显自然闭合现

象,存在孕晚期及出生后 1 年内 2 个闭合高峰,肌部

室间隔缺损自然闭和率约为 70% ~ 90% ,高于膜部,
且常在 6 个月内闭合 [14 ~ 16] 。 张继珍 [16] 对 47 例室间

隔缺损患儿随访发现:缺损 < 5mm 者自然闭合率高

于缺损≥5mm 者(P < 0. 05),其中肌部缺损37 例,36
例缺损≤4mm,34 例自然闭合;膜部缺损10 例,5 例

自然闭合,其中 3 例缺损≤4mm,1 例缺损 5. 4mm 于

4 岁自然闭合;1 例缺损 8mm 于 7 个月时自然闭合。
对先天性心脏病多发畸形死胎死产病例分析发现:22
例均经超声诊断为先天性心脏病合并其他畸形,符合

六大致死性畸形且行治疗性引产,其中 4 例进行过染

色体检查提示合并染色体异常。 有染色体异常的儿

童罹患癌症概率约是无 BDs 儿童的 12 倍,有非染色

体缺陷的 BDs 儿童罹患恶性肿瘤概率是无 BDs 儿童

的 2. 5 倍 [17] 。 故对于检出先天性心脏病,尤其合并

其他畸形时,应行基因学检查明确病因。 此处提示行

产前诊断时,医务人员应做好对孕妇及家属的告知,
如诊断、治疗及预后等,结合具体情况谨慎予治疗性

引产。 对于发生 BDs 且预后较好但坚持选择引产的

病例做好详细记录和分析,进一步健全 BDs 监测及

救治体系,减少不必要的引产。
唇腭裂病因复杂,表现为面部结构融合及功能异

常,全球发生率约为 1 / 700,亚洲人群更易罹患此病,
达 1 / 500 [18,19] 。 唇腭裂最好的预防期为孕 4 ~ 12 周,
该时期不良生活习惯和情绪可能促进其发生和发

展 [20] 。 目前,唇腭裂治疗多采用序列疗法及多学科

联合治疗,治疗周期长,给患儿、家庭及社会带来较大

经济、心理负担。 因此,尽管唇腭裂可手术修补,但仍

有较高死胎死产率及治疗性引产率。 这也解释了本

研究中唇腭裂单发与多发畸形中死胎死产率均较高。
综上所述,目前笔者医院 BDs 监测较严密,产前

诊断水平较完善。 但仍需进一步开展产前系统性筛

查、生殖健康教育及优生遗传咨询等,提高孕产妇保

健意识,维持健康生活方式,远离有毒及有害物质,提
升围生儿健康监测及救治水平,提高新生儿健康水平

及出生人口健康素质。
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