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出生缺陷是指胎

儿在母亲的子宫内就

发生了身体结构、生

理功能或精神上的异

常发育。有的出生缺

陷在胎儿出生时通过

肉眼可发现，而有的

出生缺陷必须通过特

殊的仪器才能诊断。

什么是出生缺陷
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出生缺陷预防知识

出生缺陷的危害有哪些

（1）出生缺陷是造成婴儿和l岁以下儿童死亡的主要

原因。发达国家和地区婴儿死亡率一般小于10‰，而我国

2 000万婴儿死亡率为32‰。

（2）出生缺陷是导致儿童和成年人残疾的主要原

因，约占全国6 000万残疾人总数的20％，我国每年至少

有80万~120万缺陷儿出生。

（3）出生缺陷给本人、家庭造成极大的不幸，带来

极为沉重的社会和经济负担，严重地影响我国人口素质。
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常见的出生缺陷类型有哪些
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出生缺陷预防知识
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（1）神经管缺陷　是我国最常见、最严重的畸形之一。

其主要畸形有：无脑畸形、脊柱裂、脑膨出等，常导致胎

儿死亡，存活婴儿常表现为下肢瘫痪、智力低下、大小便

失禁等。属多基因遗传病。

（2）21一三体综合征 又称唐氏综合征或先天愚型或

伸舌样痴呆，是最常见、最严重的常染色体数目异常遗传

病。表现为明显的智力低下和生长发育障碍及特殊的愚型

面容。患者还常伴有先天性心脏病和免疫功能低下，所以

生存能力较低，常常在早期夭折。高龄孕妇发病率高。

（3）唇裂／腭裂　是一种常见的先天面部畸形，唇

裂发生在面部口唇处，俗称“兔唇”，腭裂发生在口腔内

软、硬腭处。唇裂／腭裂对儿童耳部、发音、心理等多方

面有不利影响，属于多基因遗传病。
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出生缺陷预防知识

（4）先天性心脏病　因遗传或环境因素（病毒或药

物等）影响胚胎造成的胎儿心脏发育畸形。该病的种类较

多，包括法洛四联症、房间隔缺损、室间隔缺损、心脏异

位、动脉导管未闭等。可以有紫绀、心脏杂音、充血性心

力衰竭等表现，严重者常导致死亡。X线、心电图、超声

心动图等检查有助于诊断。

（5）碘缺乏症　孕妇体内缺碘可导致出生婴儿患克

汀病或呆小病，表现为先天性智力低下并伴有其他发育不

良。

（6）先天性风疹综合征　孕妇在孕早期感染风疹病

毒后，病毒可破坏胎盘对胎儿的保护作用。直接感染胚

胎，引起胎儿早产、死胎和胎儿先天性白内障、先天性心

脏病、耳聋等。

（7）地中海贫血　属血红蛋白病的一种。为常染色

体不完全显性遗传病，表现为慢性进行性溶血性贫血。患

儿主要表现为贫血（皮肤�膜苍白、疲乏等）。

（8）红细胞一6一磷酸葡萄糖脱氢酶缺乏症　该病为

X连锁不完全显性遗传病。男孩发病多于女孩，是接触氧

化物（胡豆、磺胺、喹啉、樟脑等）后出现的急性溶血反

应（贫血、黄疸、血红蛋白尿）。
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哪些人是生育出生缺陷儿高危人群
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出生缺陷预防知识

（1）夫妇双方或一方具有染色体异常，特别是本身

具有染色体异常但无任何临床症状的夫妇（平衡易位携带

者），视其染色体异常类型的不同，后代具有不同发病风

险，一般明显高于正常夫妇，因此夫妇婚前最好进行染色

体检查。对于亲属中或夫妇本身已生育过异常孩子的，也

应在婚前或再次生育前进行染色体检查。

（2）夫妇双方或一方已确诊为基因病的患者或生育

过基因病患儿的夫妇，生育基因病患者的风险会增大。生

育前夫妇双方必须进行相关基因的检查，结合遗传咨询对

其后代的发病风险作出评价，咨询医生提出建议。

（3）从事某些

职业的夫妇，如过

量地接触X射线、Y射

线、高频电磁场、

微波、部分化学物

质（如烟、酒、铅、

苯、有机磷农药等）

和劳动强度过大均可

能对胚胎的正常发育

产生不利的影响。但

只要有害因素的强度控制在一定程度或接触时间控制在

一定范围内。对胚胎可无不良影响。
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10万出生缺陷婴儿出生，其中严重致残、致死的

占相当比例，造成沉重的精神痛苦和经济负担。目前，

我国监测到的前5位出生缺陷是：先天性心脏病、多指

（趾）、唇腭裂、神经管畸形和脑积水。

目前我国的出生缺陷发生情况如何
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