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9 月 10 日上午，出生缺陷干预救
助项目义诊活动走进甘肃。在甘肃省
中心医院门诊一楼大厅，一名 9 月龄
患儿受到关注。这名患儿 3 月龄确诊
巨结肠，5 月龄接受手术，治疗期间申
请出生缺陷干预救助项目中的先天性
结构畸形救助；如今，患儿治疗效果良
好，体重比手术前增长 6斤多。

浙江大学医学院附属儿童医院副

院长高志刚现场为患儿查体评估，给出
术后随访指导。“这类先天性结构畸形在
外科手术中较为常见，比如先天性直肠
肛门畸形发生率为 1/1500至 1/5000，如
及早救治，患儿通常能和同龄人一样
正常生活。”高志刚说。

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，是导致早
期流产、死胎、婴幼儿死亡和先天残疾

的主要原因。基因
突变等遗传因素和
环境因素均可导致
出生缺陷发生。

北 京 大 学 第 一
医院妇产生殖医学
中心主任医师魏玉
梅介绍，我国常见的
出生缺陷包括先天
性心脏病、神经管缺
陷、唐氏综合征等。
以先天性心脏病为
例，部分轻症患儿可
能终生无明显症状，

但重症患儿若不及时手术，可能在婴
幼儿期就出现心力衰竭、反复肺炎，甚
至危及生命。

国家卫生健康委妇幼健康司有关
负责人介绍，近年来，我国不断健全出
生缺陷防治网络，把好三道关口：一是
婚前、孕前关口，统筹推进健康教育、
婚检、孕前检查等服务，降低出生缺陷
发生风险；二是孕期关口，加强产前筛
查诊断与干预，减少严重致死致残出
生缺陷；三是出生后关口，开展新生儿
疾病筛查和及时干预，减少患儿残疾。

此外，孕前检查、增补叶酸、地中
海贫血防控和新生儿疾病筛查纳入国
家基本公共卫生服务项目，每年上千
万生育夫妇和新生儿受益。纳入筛查
的遗传性疾病，尤其是遗传学罕见疾
病的种类也在逐渐扩面。

最新数据显示，与 5 年前相比，出
生缺陷导致的婴儿死亡率、5 岁以下儿
童死亡率降幅均超过 30%，神经管缺
陷、唐氏综合征等严重出生缺陷发生
率明显降低。

多位专家表示，自 2003 年“强制婚
检”变为“自愿婚检”后，全国婚检率出
现下降。不过，随着免费婚检等政策
推 广 ，2025 年 全 国 婚 检 率 提 高 到
76.9%，较 2020 年提高 8.5 个百分点，已
经超过强制婚检取消前的婚检率，但
仍有进一步提升空间。

“婚检是发现传染性疾病、生殖系
统疾病以及部分遗传性疾病的第一道
关口。”魏玉梅说，很多单基因遗传病
在常规产检中难以发现，如果缺失婚
检这一环，风险只能后移到产前筛查
阶段，往往给家庭带来被动。

记者采访发现，不少年轻夫妇对
婚检认知不足，忽视了遗传病筛查和
优生咨询。事实上，许多常染色体隐
性 遗 传 病 的 携 带 者 自 身 没 有 任 何 症
状，但如果双方恰好携带同一致病基

因，后代就有一定的患病风险。比如
遗传性耳聋，很多携带者听力完全正
常，但夫妻双方若携带同一致病突变，
孩子可能一出生就是重度耳聋。

随着生育政策调整和平均生育年
龄普遍延后，如今高龄孕妇越来越多，
给出生缺陷防治带来新压力。

北京协和医院妇产科主任医师蒋
宇林介绍，医学上通常把预产期满 35
周岁的孕妇称为高龄孕妇，高龄孕妇
更容易发生胎儿染色体异常、结构畸
形等出生缺陷风险。

一项基于广东省某地级市 2015 年
至2024年高龄孕产因素对出生缺陷影响
的回顾性分析数据研究显示，高龄（≥35
岁）产妇的出生缺陷发生率为 1.9488%，
显著高于非高龄组的1.2584%。

在北京、上海等大城市，三级甲等

妇 产 医 院 收 治 的 高 龄 高 危 孕 产 妇 占
比明显增加，部分地区产科和产前诊
断 资 源 紧 张 ，基 层 机 构 服 务 能 力 不
足，高龄孕妇系统管理和精准筛查面
临挑战。

此 外 ，记 者 在 多 地 采 访 发 现 ，婚
检、产前筛查与新生儿疾病筛查之间
仍存在衔接不畅的问题，尤其是在一
些经济欠发达地区，筛查之后的治疗
和康复管理往往成为薄弱环节，部分
先天性心脏病、唇腭裂等可矫治出生
缺陷患儿因家庭经济困难而错过最佳
手术时机。

甘肃省玛曲县妇幼保健院院长沈
永军表示，从婚检到产前诊断再到新
生儿救治，出生缺陷防治仍需形成更
加完整的闭环管理，避免出现“查得
出、治不了”的困境。

根 据 国 家 卫 生 健 康 委 办 公 厅 印 发 的
《出生缺陷防治能力提升计划（2023-2027
年）》，到 2027 年，全国出生缺陷导致的婴儿
死亡率、5 岁以下儿童死亡率要分别降至
1.0‰、1.1‰以下。业内人士指出，降低出
生缺陷发生率，应从强化源头预防、提升服
务能力、完善保障机制等多方面协同发力。

——强化一级预防，让婚检孕检成为
“健康标配”。

2020 年，国家卫生健康委等五部门印
发《关于加强婚前保健工作的通知》，明确
要求将婚前保健与孕前优生健康检查、增
补叶酸、优生咨询指导等服务有机结合，着
力加强婚前孕前保健咨询与指导。

中国出生缺陷干预救助基金会秘书长
薛敬洁建议，在尊重个人意愿的前提下，探
索将婚检与婚姻登记“一站式”服务相结
合，加强针对年轻群体的健康宣传，让更多
人明白婚检是对自己和下一代负责。

——优化二级预防，提升产前筛查诊
断可及性与精准度。

浙江大学医学院附属妇产科医院副院长
罗琼说，随着产前诊断技术发展，需增强产科、
儿科、遗传、影像、检验、生殖等协作，建立一套
适合基层医疗机构、基于人工智能的标准化产
前诊断技术规范和质量控制策略，实现“出生
缺陷精准诊疗、产前产后一体化管理”。

针对高龄孕产妇及高危妊娠人群增多
的趋势，甘肃省中心医院保健部主任刘鹏
建议，加快产前诊断机构建设，强化遗传咨
询、胎儿医学、产前超声及医学遗传学检验
等专业人才培养；依托妇幼健康服务网络，
确保高危病例筛查、诊断、治疗、随访到位。

——做实三级预防，健全出生缺陷患
儿医疗保障和救助机制。

近年来，中国出生缺陷干预救助基金
会开展了一系列出生缺陷救助项目。自
2014 年起，中央专项彩票公益金支持出生
缺陷干预救助项目开始实施，累计救助经
济困难家庭出生缺陷患儿超过 14万人次。

目前不少出生缺陷疾病治疗费用高昂，
部分罕见病药物尚未纳入医保报销范围。
魏玉梅建议，加大中央和地方财政对出生缺
陷救助的投入力度，探索将更多出生缺陷病
种纳入大病保险和医疗救助范围。
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专家们在甘肃省中心医院开展出生缺陷防治义诊

新华社发新华社发预防出生缺陷预防出生缺陷
还需要做哪些功课还需要做哪些功课？？


