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 什么是出生缺陷

出生缺陷也称先天异常或先天缺陷，是指胎儿出生前，

在母亲的子宫内发生的而非分娩损伤所致的个体形态、结构、

功能（还包括代谢、精神、智力等）等方面的发育异常。包

括先天性畸形、遗传代谢性缺陷、先天性残疾（盲、聋、哑）、

免疫性疾病、智力低下等。有些出生缺陷比较严重，将导致

终身残疾，有些出生缺陷则较轻微，对生长发育与身体健康

影响不大。

 什么是出生缺陷的三级预防

世界卫生组织首先提出三级预防出生缺陷的方案，现已

被我国和许多国家普遍采用。

一级预防

防止出生缺陷的发生   可以通过婚前检查、孕前保健、

遗传咨询、病残儿鉴定、孕期保健及宣传、孕前及孕期避免

接触物理性、化学性、生物性及其他致畸因子（如缺氧、营

养不良、烟、酒等）综合措施进行干预。
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二级预防

减少先天性缺陷儿的出生   可以通过孕期筛查、产前咨

询、孕期超声筛查、孕期血清学筛查、生化免疫学筛查、羊

膜腔穿刺细胞遗传学诊断等产前诊断方法识别胎儿先天性缺

陷，早期发现、早期干预。

三级预防

出生缺陷儿的早期诊断和及时治疗   通过早期诊断和及

时治疗，避免或减轻致残程度，提高缺陷儿的生活质量。



005

第
一
篇     

出
生
缺
陷
基
本
知
识

  我国哪些地区出生缺陷的发病率比较高

出生缺陷的发生与地理环境存在明显的关联性。据相关

研究显示，我国出生缺陷发生水平较高的地区基本分布在海

拔 1000 ～ 2000 米的地区内，特别是在这个海拔高度并具有

较大落差的地区，如黄土高原上的山西省，以及山东省中部

丘陵区、云贵高原的横断山区等。地中海贫血在我国南方的

沿海地区多见，而在我国其他地区少见；神经管畸形在山西

省某些地区的发生率高达 20‰以上。

 我国出生缺陷发生率较高的前 10 位疾病是

哪些

根据 1987 年的出生缺陷监测资料显示，我国排在前 10

位出生缺陷的高发病种依次为无脑儿、脑积水、开放性脊柱

裂、唇腭裂、脑脊膜膨出、腭裂、先天性心脏病、唐氏综合

征、腹裂、脑膨出。
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 导致出生缺陷发生的主要原因有哪些

出生缺陷发生的原因十分复杂，个人层次的直接原因大

致上可以分为遗传因素、环境因素以及遗传因素与环境因素

相互作用三大类。此外，孕妇的营养是否平衡、合理，孕妇

能否获得必要的孕期保健服务以及孕期是否处在一个健康的

环境中等。不可忽视物理性、化学性、生物性、药物性等致

畸因子。这些都是出生缺陷发生的潜在因素。

 哪些人是出生缺陷高危人群

夫妇双方或家系成员患有某些遗传性疾病或先天性畸性

者、曾生育过遗传病患儿的夫妇、不明原因智力低下或先天

畸形儿的夫妇、不明原因的反复流产或有死胎、死产等情况

的夫妇、分娩时年龄超过 35 岁的妇女、长期接触高危环境

因素的夫妇等。

 如何对出生缺陷高危人群进行指导

对高危人群要重点做好优生指导工作。应组织优生知识

讲座，有针对性进行孕前指导，提供优生咨询，组织专家进

行再生育子女出生缺陷再发风险分析，组织开展孕前预防出
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生缺陷实验室检查和孕期重点监控。

 出生缺陷的发生一般与哪些因素有关

出生缺陷是由于遗传因素、环境因素或两者的相互作用

而发生的。环境因素包括物理因素、生物因素、化学物质及

营养因素等。

 目前能提供专项检查的出生缺陷疾病有哪些

目前能提供专项检查的遗传疾病有：地中海贫血、杜氏

进行性肌营养不良、苯丙酮尿症、肝豆状核变性、脊髓性肌

萎缩、脆 X 综合征、溶酶体贮积症、性别发育异常、家族性

高胆固醇血症等严重致残致死性疾病。感染性疾病有：可能

引起胎儿感染的传染病、性传播疾病（单纯疱疹病毒、梅毒

螺旋体、艾滋病等）、致畸病原体（弓形体、风疹病毒、巨

细胞病毒）等。不同的实验检测的病种不同，妇女在孕前应

当根据需要进行以上疾病和感染的相关专项检查。各地应根

据检查结果进行科学指导，提出干预建议。专项检查和预防

措施应遵循检查对象自愿知情的原则。
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