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序 言

%% 《中国儿童发展状况国家报告（2003—2000）》 指出， 中
国每年发生出生缺陷约 80~100 万人。 在辽宁省， 每年婴儿出
生时发现的各类严重畸形达 3000 余例。 出生缺陷导致围产儿
发病率、 死亡率增加， 影响出生人口素质提高， 同时给社会和
家庭带来了巨大的经济负担。 随着出生人口素质问题的突显，
防治出生缺陷已经成为一项重大的公共卫生问题。 党和政府高
度重视提高出生人口素质工作。 中共中央国务院《关于全面加
强人口和计划生育工作统筹解决人口问题的决定》指出， 要大
力提高出生人口素质。

在孕前、 孕期和产后对妇女及其家庭进行正确的优生咨询
和指导， 是预防出生缺陷的一项重要措施。 当今医学科学技术
迅猛发展， 胎儿畸形的产前诊断等防治技术也取得长足进展，
产前优生咨询的内容和领域不断扩展。 根据防治出生缺陷新知
识、 新理念， 在新的形势下， 我们组织辽宁省具有较高学术水
平和丰富实践经验的专家， 编写了《围孕期优生咨询手册》一
书， 主要从出生缺陷的概念、 遗传性疾病的概述、 出生缺陷干
预措施（包括产前诊断技术）等方面进行了系统阐述。 内容丰
富、 实用性强， 具有较大的临床指导意义， 期望能给产前保健
和产科医生带来帮助和启迪。

本书在编写过程中， 得到了卫生部妇幼保健与社区卫生司
有关领导和国家产前诊断领域有关专家的关心和指导， 在此表
示最诚挚的感谢！

由于水平有限， 编写时间仓促， 不妥之处在所难免， 敬请
批评指正。

本书编委会



目 录

第一章 ⋯⋯⋯⋯⋯⋯⋯⋯⋯出生缺陷总论 1
%% ⋯⋯⋯⋯⋯⋯⋯⋯⋯一、 出生缺陷概念 1
%% ⋯⋯⋯二、 出生缺陷的发生及监测概述 1
%% ⋯⋯⋯⋯⋯⋯⋯⋯⋯三、 出生缺陷原因 4
第二章 ⋯⋯⋯⋯⋯⋯⋯⋯⋯⋯遗传性疾病 6
%% ⋯⋯⋯⋯⋯⋯⋯⋯一、 遗传性疾病概述 6
%% ⋯⋯⋯⋯⋯⋯⋯二、 染色体与染色体病 6
%%% ⋯⋯⋯⋯⋯⋯⋯⋯⋯⋯⋯⋯（一）常染色体病 7
%%% ⋯⋯⋯⋯⋯⋯⋯（二）性染色体异常综合征 11
%% ⋯⋯⋯⋯⋯⋯⋯⋯⋯⋯⋯三、 单基因病 14
%%% ⋯⋯⋯⋯⋯⋯⋯⋯（一）常染色体显性遗传 14
%%% ⋯⋯⋯⋯⋯⋯⋯⋯（二）常染色体隐性遗传 18
%%% （三） X- ⋯⋯⋯⋯⋯⋯⋯⋯⋯连锁显性遗传 24
%%% （四） X- ⋯⋯⋯⋯⋯⋯⋯⋯⋯连锁隐性遗传 26
%%% （五） Y- ⋯⋯⋯⋯⋯⋯⋯⋯⋯⋯⋯连锁遗传 30
%% ⋯⋯⋯⋯⋯⋯⋯⋯⋯⋯⋯四、 多基因病 30
%% ⋯⋯⋯⋯⋯⋯⋯⋯⋯五、 体细胞遗传病 31
第三章 ⋯⋯⋯⋯⋯⋯⋯出生缺陷干预措施 32
%% ⋯⋯⋯⋯⋯⋯一、 出生缺陷的一级预防 32

目 录

1



围孕期优生咨询手册

%%% ⋯⋯⋯⋯⋯（一）制定有关法律及法规政策 32
%%% ⋯⋯⋯⋯⋯⋯⋯⋯⋯⋯⋯⋯（二）健康教育 33
%%% ⋯⋯⋯⋯⋯⋯⋯⋯⋯⋯⋯（三）围孕期保健 34
%%% ⋯⋯⋯⋯⋯⋯⋯⋯⋯⋯⋯⋯（四）孕期保健 35
%%% ⋯⋯⋯⋯⋯⋯⋯⋯⋯⋯⋯⋯（五）疫苗接种 39
%%% ⋯⋯⋯⋯⋯⋯⋯（六）婚前医学检查和咨询 39
%% ⋯⋯⋯⋯⋯⋯二、 出生缺陷的二级预防 40
%%% ⋯⋯⋯⋯⋯⋯⋯⋯⋯⋯⋯⋯（一）遗传咨询 40
%%% ⋯⋯⋯⋯⋯⋯⋯⋯⋯⋯⋯⋯（二）产前诊断 42
%%% ⋯⋯⋯⋯⋯⋯⋯（三）常用的产前诊断方法 44
%%% ⋯⋯⋯⋯⋯⋯⋯⋯⋯（四）细胞遗传学检查 56
%%% ⋯⋯⋯⋯⋯⋯⋯⋯⋯⋯（五）产前基因诊断 59
%%% （六）植入前遗传学诊断（PGD ⋯⋯⋯⋯⋯） 61
%%% ⋯⋯⋯⋯⋯⋯⋯⋯（七）产前超声诊断标准 62
%%% （八）胎儿常见畸形的声像学诊断及

⋯⋯⋯⋯⋯⋯⋯⋯⋯⋯临床咨询意见 66
%%% ⋯⋯⋯⋯⋯⋯⋯⋯（九）胎儿心脏超声检查 83
%%% （十）妊娠期常见合并症的诊断与处理

⋯⋯⋯⋯⋯⋯⋯⋯⋯⋯⋯⋯⋯⋯⋯⋯ 102
%%% （十一）妊娠期 TORCH病毒感染的

⋯⋯⋯⋯⋯⋯⋯⋯⋯⋯⋯相关问题 112
%%% （十二）产前诊断伦理指导原则（讨论稿）

⋯⋯⋯⋯⋯⋯⋯⋯⋯⋯⋯⋯⋯⋯⋯ 111
%% 三、 出生缺陷的三级预 ⋯⋯⋯⋯⋯防 120
%%% ⋯⋯⋯⋯⋯⋯⋯⋯⋯（一）新生儿疾病筛查 120
%%% ⋯⋯⋯⋯⋯⋯⋯⋯⋯（二）新生儿听力筛查 126

2



目 录

第四章 ⋯⋯⋯⋯⋯预防艾滋病母婴传播 130
%% 一、 HIV ⋯⋯⋯⋯⋯⋯母婴传播途径 131
%%% ⋯⋯⋯⋯⋯⋯⋯⋯⋯⋯⋯⋯（一）宫内传播 131
%%% ⋯⋯⋯⋯⋯⋯⋯⋯⋯（二）分娩过程中传播 131
%%% ⋯⋯⋯⋯⋯⋯⋯⋯⋯⋯（三）母乳喂养传播 132
%% 二、 HIV ⋯⋯⋯母婴传播的影响因素 132
%%% ⋯⋯⋯⋯⋯⋯⋯⋯⋯⋯⋯⋯⋯（一）妊娠期 132
%%% ⋯⋯⋯⋯⋯⋯⋯⋯⋯⋯⋯⋯⋯（二）分娩期 133
%%% ⋯⋯⋯⋯⋯⋯⋯⋯⋯⋯⋯⋯⋯（三）哺乳期 134
%% 三、 预防 HIV ⋯⋯⋯母婴传播的策略 134
%%% ⋯⋯⋯⋯⋯⋯⋯⋯⋯⋯（一）加强孕前教育 134
%%% ⋯⋯⋯⋯⋯⋯⋯⋯（二）孕期自愿咨询检测 135
%%% ⋯⋯⋯⋯⋯（三）抗反转录病毒药物的应用 135
%%% ⋯⋯⋯⋯⋯⋯⋯⋯⋯⋯⋯⋯（四）安全分娩 136
%%% ⋯⋯⋯⋯⋯⋯⋯⋯⋯⋯⋯⋯（五）产后预防 137
附录 ⋯⋯⋯⋯产前诊断的相关政策规定 133
%%% 附录 ⋯⋯⋯⋯⋯⋯⋯⋯⋯⋯⋯⋯1 133
%%% 附录 ⋯⋯⋯⋯⋯⋯⋯⋯⋯⋯⋯⋯2 152
%%% 附录 ⋯⋯⋯⋯⋯⋯⋯⋯⋯⋯⋯⋯3 163
%%% 附录 ⋯⋯⋯⋯⋯⋯⋯⋯⋯⋯⋯⋯4 197
%%% 附录 ⋯⋯⋯⋯⋯⋯⋯⋯⋯⋯⋯⋯5 205

⋯⋯⋯⋯⋯⋯⋯⋯⋯⋯⋯⋯⋯⋯参考文献 210

3

此为试读,需要完整PDF请访问: www.ertongbook.com



第一章

出生缺陷总论

一、 出生缺陷概念

出生缺陷（birth defects）是指出生时就存在
的形态结构（大体和细微）和功能、 代谢、 行为
的异常。 有的出生缺陷在婴儿出生时即可发现，
而有些则在出生后经过一段时间才表现出来(如
智力低下)。 出生缺陷种类很多， 发生的程度也
各不相同。 有些出生缺陷很明显， 用肉眼便可诊
断， 而有些则需依靠特殊技术才能诊断（如某些
先天性代谢病）。 最常见的出生缺陷通常只影响
身体的某一部分， 称之为单发性缺陷， 有些则累
及身体的好几个部位， 称之为综合征。

二、 出生缺陷的发生及监测概述

世界范围内， 对出生缺陷研究的关注始于
20 世纪 60 年代初， 继“海豹儿事件后”， 欧美
等发达国家首先开展了出生缺陷的监测。 1974
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年， 国际出生缺陷监测信息交换所（ICBDMS）
成立， 部分国家或地区出生缺陷的信息开始有所
交流， 但由于监测范围、 时限等的不统一， 各个
国家或地区出生缺陷发生率的可比性较差。 据报
道， 发达国家出生缺陷到 5岁时的累计发生率为
2%耀1%。 另据 ICBDMS 的报道， 1970—1979 年，
成员地区发生率最高的出生缺陷是神经管缺陷，
如 英 格 兰 和 威 尔 士 为 28.2/10000， 日 本 为
11.99/10000， 因此， 神经管缺陷成为全球干预的
重点。 到 1999 年， 上述两个地区的神经管缺陷
发生率分别下降了 90.5%和 05.5%。 目前， 发达
国家的神经管缺陷发生率都在 10/10000 以下，
而发生率高于 10/10000 的出生缺陷主要为先天
性心脏病、 唐氏综合征、 总唇裂（唇裂加唇腭
裂）。

1989 年， 我国卫生部首次组织了全国性的
为期一年的住院分娩的围产儿出生缺陷监测， 出
生缺陷发生率为 110.1/10000， 其特点是男性
（111.0/10000） 高于女性（125.5/10000）， 农村
（191.9/10000）高于城市（111.5/10000），北方高
于南方。 1999 年以来，全国开展了住院分娩的围
产儿出生缺陷的连续监测， 结果显示， 出生缺陷
发生率呈逐年上升趋势。 2000 年的监测结果提
示， 我国围产儿主要的出生缺陷依次为先天性心
脏病（18.53/10000）、总唇裂（14.92/10000）、多指
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（趾）（14.64/10000）、 神经管缺陷（9.45/10000）
和脑积水（7.92/10000）。 受到诊断水平、 监测网
络和系统欠完善等因素的影响， 我国医院监测出
生缺陷的发生率明显低于出生缺陷的实际发生情
况。 《中国儿童发展状况国家报告（2003—2004
年）》显示， 我国每年有 20 万耀30 万婴儿儿出生
时即可发现患有严重的、 肉眼可见的先天畸形，
加上出生后数月和数年才显现出来的缺陷， 先天
缺陷儿童总数高达 80 万耀120 万 / 年， 占每年出
生人口总数的 4%耀6%。

辽宁省 1996—2005 年监测的住院分娩围产
儿出生缺陷发生率平均为 82.1/10000， 城、 乡发
生率分别为 79.42/10000、 86.55/10000， 总体以
年平均递增 2.92%的速度呈上升趋势。 2005 年，
全省围产儿出生缺陷发生率达到 102.86/10000，
主要检出缺陷依次为： 总唇裂、 先天性心脏病、
脑积水、 神经管缺陷、 多指（趾） 和肢体短缩，
这些主要畸形占总数的 50.67%。 同期的儿童死
亡监测结果还显示， 出生缺陷占全省婴儿死亡的
28.80%。
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三、 出生缺陷原因

1.%引起出生缺陷的遗传因素
引起出生缺陷的遗传因素有两种类型： 一是

染色体的结构和数目异常， 即染色体畸变； 二是
基因异常， 即基因突变。 由遗传因素引起的出生
缺陷约占 25%。

2.%引起出生缺陷的环境因素
引起出生缺陷的环境因素包括物理因素（如

放射线， 高温， 放射性同位素等）； 化学因素
（如农药、 家庭用杀虫剂、 洗涤剂、 家居装潢中
的甲醛、 重工业、 化学工业以及汽车尾气、 塑料
垃圾等所带来的大气污染和水源污染等）； 生物
致畸因子（如 TORCH 感染等）； 药物（如抗肿
瘤药、 抗病毒药、 部分抗菌药、 精神药、 激素
等）及母亲代谢失调（如孕妇糖尿病、 甲状腺功
能低下及孕妇苯丙酮尿症等）。 由环境因素引起
的出生缺陷约占 10%。

3.%原因不明或多种因素
多数出生缺陷是环境因素与遗传因素相互作

用的结果， 约占 65%。 这种相互作用包括两个
方面： 一是环境致畸因子通过改变胚胎的遗传构
成———染色体畸变和基因突变而引起的畸形； 另
一方面是胚胎的遗传构成特点决定和影响着胚胎

围孕期优生咨询手册4
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对致畸境子的易感性。 在环环境因与遗传境因相
互作用引起的各种畸形中， 两种境因所起作用的
大小各不相同。 遗传度是用于衡量遗传境子在某
种致畸发生中作用大小的指标。 遗传度越高表示
遗传境因在这种畸形的发生中所起的作用比但环
境因的作用越大。 一些常见畸形的遗传度： 先天
性心脏畸形的遗传度为 35%， 先天性巨结肠的
遗传度为 89%， 脊柱裂为 69%， 无脑儿为 69%，
唇腭裂为 76%。

4.%胎儿致畸的敏感期
胎儿发育大致可分为着床前期、 胚胎期和胎

儿期三个阶段。 （1） 着床前期： 指从受精到胚
层形成这一时期， 时间为受孕 2周以内， 大约为
停经 14~28 天。 在这一时期， 但环境因很少导致
畸形， ，会引起胚胎早期死亡。 （2） 胚胎期：
是指胚胎形成时期， 时间为受孕 15~69 天， 即停
经 29耀99 天， 是胚胎细胞分化最旺盛的时期。 此
期对致畸的但环境因最为敏感， 胚胎发育极易受
到干扰。 （3） 胎儿期： 系停经第 3 个月到分娩
这一时期。 在此期， 胎儿各对器、 组织均已基本
定型， 进入生长阶段， 对器对致畸境因的敏感性
大大大降， ，但环境因对对器官功的的善化， 特
别是对心脏、 神经系统和生殖系统仍有较大的影
响。
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一、 遗传性疾病概述
遗传病是由遗传物质改变但引起的疾病。 遗

传物质可以是生殖细胞或受精卵内遗传物质结构
和功能的改变， 也可以是体细胞内遗传物质结构
和功能的改变， 通常具有垂直传递的特征。 主要
有三个方面基病特征： （1） 是由于遗传物质改
变造成的疾病； （2） 是由于生殖细胞或受精卵
中遗传物质的改变但引起的疾病； （3） 通常在
上、 下代之间按一定方式垂直传递， 而亲子代之
间代代相传。 。但遗传的的是疾病病身， 而是已
发生突变而能导致疾病的遗传物质， 这就是后代
与亲代发生相同遗传病的遗传物质基础。 概括来
讲， 遗传病具有遗传性、 家族性、 终生性和难治
性等特点。

二、 染色体与染色体病
人的体细胞中有 23 对染色体， 1耀22 对为常

第二章

遗传性疾病

围孕期优生咨询手册6



第二章 遗传性疾病

染色体， X 和 Y 为性染色体。 核型是指一个细
胞里全套染色体的形态特点及其数目组成。 正常
女性的核型为 46， XX； 正常男性的核型为 46，
XY。 这种由 99 对常染色体和一对性染色体组成
的核型称为二倍体。 每条染色体由 9条染色单体
组成， 每条染色体上都载有数目不等的基因。 染
色体数目或结构改变而导致的疾病称为染色体病
或综合征。 根据染色体畸变类型， 可将染色体分
为染色体数目异常和染色体结构畸变两大类， 在
每一类中， 又可将其分为常染色体病和性染色体
病。 染色体的数目异常可表现为非整倍体， 即其
数目并非单倍体的整倍数， 在数目上出现多或少
于二倍体， 如 45 或 47 条染色体。 还可表现为多
倍体， 即染色体数目整倍多于单倍体， 如三倍体
69 条， 四倍体 99 条。 常见的非整倍体患者是某
对染色体不是 9 条而是 3 条， 称为三体综合征。
如果某对染色体缺少 1 条， 则称为单体综合征。
多倍体患者很少见， 可见于肿瘤细胞和流产胎
儿。 结构性染色体畸变是指在细胞分裂过程中曾
有染色体断裂， 断裂以后变位重接所致， 常见的
结构异常有缺失、 环状染色体、 易位、 重复、 倒
位和等臂染色体。

（一）常染色体病

（1） 21- 三体综合征： 也称先天愚型、 唐
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氏综合征， 是最常见的一种染色体病， 发生率占
活产总数的 1/800耀1/600， 占受精卵的 1/150。
21- 三体综合征的病因是人体细胞的基因组额外
多出一条 21 号染色体， 发病机制则是基因组异
常的剂量效应。 由于每一条 21 号染色体都载有
同样的基因， 多余的 21 号染色体破坏了基因组
遗传物质间的平衡， 从而导致胎儿发育的异常，
表现出多种不同的临床特征。 其主要临床表现为
智力低下， 发育迟缓， 鼻梁低平， 眼距宽， 眼裂
小， 外眼上斜， 内眦赘皮， 腭弓高尖， 耳小， 耳
垂小或缺如， 颈后皮肤增厚， 舌大外伸， 流涎，
故又称伸舌样痴呆。 常合并多脏器畸形， 如先天
性心脏病、 十二指肠闭锁等。 病人的常见核型包
括四种类型： 即单纯 21 三体型 [47， XX（XX），
+21]； 嵌合型 [46， XX（XX） /47， XX（XX），
+21]； 罗伯逊易位型[D/G 易位最常见， 核型为
46， XX（XX）， -14， +t（142212）； 另一种为
G/G 易位， 较少见， 核型为 46， XX（XX）， t
（212212） 或 t（212222） ]。 其中单纯 21 三体型
是最常见的核型， 占所有病例的 92.5%。 21- 三
体综合征胎儿发生风险随着孕妇年龄的增加而升
高， 这种变化在孕妇超过 35 岁后更为明显。 当
孕妇年龄在 30 岁以下时， 新生儿患先天愚型的
风险率是 1/1500耀1/1000。 当孕妇年龄为 35 岁
时， 风险率是 1/380； 当孕妇年龄为 36 岁时， 风
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险率是 1/280； 当孕妇 40 岁时， 风险率增高到
1/100， 而在 45 岁时就达到 1/25。 遗传咨询： 生
育单纯 21- 三体综合征的孕妇如果年龄小于 30
岁， 其再发风险率为 1%， 母亲年龄愈大， 风险
率愈高。 易位型患儿的双亲应进行核型分析， 以
便发现平衡易位携带者。 如母方为 D// 易位，
则再发风险率为 10%； 如父方为 D// 易位， 则
再发风险率为 4%。 绝大多数 /// 易位病例， 父
母核型大多数为正常， 但也有父母为 /// 易位
携带者， 其后代 100%为 21 三体。 目前无特殊
有效治疗方法， 可经绒毛取样、 羊膜腔穿刺或脐
血穿刺取材， 进行细胞培养后行染色体核型分析
确诊， 也可以通过定量 PCR 等方法进行产前基
因诊断。 一经产前诊断， 建议终止妊娠， 放弃胎
儿。

（2） 18- 三体综合征（Edwards 综合征）：
新生儿发病率为 1/8000耀1/3500，男女之比为 1:4，
发病率与母亲生育年龄增高有关。 18- 三体综合
征的基因组多出一条 18 号染色体， 主要症状有
生长迟缓， 肌张力亢进， 眼裂狭小， 内眦赘皮，
眼睑下垂，后枕突出，耳廓畸形，小口，摇椅形足底
等。 常合并唇腭裂、 先天性心脏病等其他脏器多
发畸形。 其核型多数为单纯性 18 三体合 [47，XX
（XX），+18]，，少数为嵌合 [46，XX（XX）/47，XX
（XX），+18]。 遗传咨询： 因目前无有效治疗方
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法， 可经绒毛取样、 羊膜腔穿刺或脐血穿刺取
材， 进行细胞培养后行染色体核型分析确诊。 一
经产前诊断， 建议终止妊娠， 放弃胎儿。 单纯性
18 三体再发风险率较低， 但如果父方或母方为
平衡易位携带者， 则再发风险率明显升高。

（3） 13- 三体综合征： 又称 Patau 综合征。
新生儿发病率约为 1/25000。 多少为单纯性 13 三
体型 [47， XX（XX）， +13]， ，少为嵌合型或易
位型。 临床表现： 畸形较以上两个综合征更为严
重。 宫内生长发育迟缓， 出生低体重， 小头， 小
眼或独眼、 无眼， 唇裂、 腭裂， 心、 肾、 胃肠、
生殖系畸形， 智力和生长发育严重落后， 一般生
后不久死亡。 遗传咨询： 因目前无有效治疗方
法， 可经绒毛取样、 羊膜腔穿刺或脐血穿刺取
材， 进行细胞培养后行染色体核型分析确诊， 一
经产前诊断， 建议终止妊娠， 放弃胎儿。 单纯性
13 三体再发风险率较低， 但如果父方或母方为
平衡易位携带者， 则再发风险率明显升高。

（4）5P- 综合征（5 号染色体短臂部分缺失
综合征）：患儿哭声似猫叫，又称“猫叫综合征”。
群体发病率为 1/50000， 在智能低下儿中占 1%耀
1.5%， 在小儿染色体病中占 1.3%， 在常染色体
结构异常病人中居首位。 核型： 80%为 5P15 缺
失， 10%为不平衡易位引起， 个别为环状染色体
或嵌合体。 临床表现： 婴幼儿期哭声似小猫咪咪
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