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内容提要

本书重点介绍了孕前优生健康检查中的咨询指导相关内容。其主要内容有：咨询指导的概

念及对象，孕前优生咨询指导的目的和意义，孕前优生咨询指导的技巧，常见的案例，常见和疑

难问题的解答思路，等等。

本书适合于孕前优生健康检查的培训教学或从事孕前优生健康检查的工作人员使用。
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　　２０１０年４月，原国家人口和计划生育委员会（以下简称“原国家人口计生委”）

启动了“免费孕前优生健康检查项目”的试点工作，目前该项目已经覆盖全国所有

区县。为推进孕前优生健康检查项目的规范运行，原国家人口计生委印发了《国家

免费孕前优生健康检查项目试点工作技术服务规范（试行）》（以下简称《国家规

范》）。《国家规范》中明确规定了免费孕前优生健康检查是为符合生育政策的计

划怀孕夫妇提供优生健康教育、病史询问、体格检查、临床实验室检查、影像学检

查、风险评估、咨询指导、早孕及妊娠结局随访等１９项服务，并对服务内容进行了

相关规范要求。

该项目中有一个关键的环节———咨询指导，即对计划怀孕夫妇进行孕前优生

健康检查结果后进行风险评估，将评估建议告知受检夫妇，遵循普遍性指导和个性

化指导相结合的原则，为夫妇提供有针对性的孕前优生咨询和健康指导。育龄夫

妇受孕后会因为有毒有害化学物质的接触、孕妇禁用药品的使用、烟酒等不良嗜好

等原因而增加对妊娠结局的忧虑。随着社会的不断进步，环境、药物、辐射等因素

的影响，人们对生育的恐惧心理也不断加重。进行优生咨询的对象越来越多，但是

由于目前国际国内尚无孕前优生健康检查的咨询指导规范模式，使孕前优生健康

检查工作遇到了技术困难。目前，我市首创的 ＡＢＣＤＸ风险人群评估参考指标体

系，被全市３９个区县作为孕前优生工作风险评估的统一标准，同时也被国家卫生

和计划生育委员会出版的《孕前优生健康检查风险评估指导手册》一书所采用，得

到行内认可，在全国范围得以推广。在 ＡＢＣＤＸ风险因素分类法的基础上，建立的

基于该分类法的咨询指导规范模式，使孕前优生健康检查工作得以规范实施，从而

在提高妊娠安全、改善妊娠结局、减少出生缺陷等方面起到重要的作用。

本书分为基础篇、咨询篇、临床篇、实践篇、解惑篇和附件篇。基础篇对咨询指



导相关的概念进行了介绍，对本书中提及的专业知识进行了概述；咨询篇旨在规范

咨询指导的原则、流程和介绍咨询技巧；临床篇基于 ＡＢＣＤＸ风险人群分类法进行

了咨询指导要点的详细介绍；实践篇选取了常见的案例进行步骤分解形式的列举；

解惑篇为临床医生提供了常见的和疑难的问题的解答思路；附件篇列举了孕前优

生咨询指导常用表格。相信本书能够为规范地进行咨询指导有所帮助。

本书的出版填补了孕前优生健康检查中咨询指导的空白，满足了广大孕优工

作者在工作中的实际需要。希望本书的出版能够为提高孕前优生健康检查服务能

力、提高工作效率和效果发挥较好的作用。

衷心感谢重庆市科委攻关计划项目《出生缺陷一级干预关键技术研究与示范

应用》（ｃｓｔｃ２０１１ｇｇＢ１００１３）、《孕前优生家庭档案数据时空管理系统研究》

（ｃｓｔｃ２０１３ｇｇＢ００００１）、《基于孕前优生健康检查人群为基础的重庆市出生队列建立

及应用初探》（ｃｓｔｃ２０１７ｓｈｍｓＡ１４６４），重庆市科委重庆市公益性科研院所基本科研

业务费专项资金资助课题《基于 ＡＢＣＤＸ风险人群分类法的孕前优生咨询指导规

范化模式的研究》（２０１５ｃｓｃｔｊｂｋｙ０１７０８），重庆市卫生计生委科研项目《重庆市孕

前优生健康检查技术服务能力建设研究》《基于孕前优生健康检查人群为基础的重

庆市出生队列建立与出生结局随访研究》《孕前优生数据分析平台的构建及其在育

龄人群健康动态管理中的应用》对本书的支持。

感谢重庆市各区县卫计委和妇幼保健计划生育技术服务中心、妇幼保健院、生

殖健康中心以及重庆市人口和计划生育科学技术研究院各部门的大力支持，他们

为本书的出版积累了大量的临床应用和技术指导经验。感谢所有参与本书编写及

审校的人员，他们的宝贵建议是本书进一步完善的源泉，他们的辛勤劳动和默默付

出是本书质量的重要保证！

由于免费孕前优生健康检查是一项新的工作，没有太多的经验可以借鉴，加之

编写时间仓促，本书难免存在疏漏之处，敬请读者给予指正赐教。

编　者

２０１７年４月
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（一）出生缺陷的概念

出生缺陷是指婴儿在出生前，在母体子宫内生长发育过程中发生的异常，而非

分娩损伤所致的形态结构方面的异常。出生缺陷也称先天异常或先天缺陷，包括

形态结构、功能代谢、精神行为等方面的异常。形态结构异常表现为先天畸形，如

无脑儿、脊柱裂、先天性心脏病、唇裂、多指（趾）等；功能代谢异常主要表现为先天

性智力低下、聋哑、盲等；精神行为异常可表现为儿童多动症、孤独症等。

出生缺陷虽然在孩子出生前已经存在，但不是在出生时就一定能发现。有些

出生缺陷在孩子出生时肉眼就能识别，如无脑儿、脊柱裂、唇裂、多指（趾）等；而有

些出生缺陷是随着孩子的生长发育逐渐显露出来，如先天性心脏病、苯丙酮尿症、

新生儿甲状腺功能低下、聋哑、孤独症等。有些出生缺陷是轻微的，对健康影响不

大，如小的色素痣、多指（趾）、色弱等；有些出生缺陷比较严重，可导致孩子死亡或

终身残疾，如无脑儿、脊柱裂、苯丙酮尿症等。

（二）出生缺陷的原因

引起出生缺陷的原因是遗传因素、环境因素或两种因素相互作用，使胚胎生长

发育过程异常，胎儿出现先天性畸形或生理机能障碍。其中，遗传因素约占２０％，
环境因素约占１０％，遗传与环境因素相互作用约占７０％。

环境因素包括物理因素、化学因素、生物因素和营养因素等。物理因素如放射

线、高温、噪声、机械性压迫等；化学因素如药物、化学制剂（苯、有机溶剂、农药

等）、重金属（铅、汞、锰等）；生物因素包括各种致病微生物的感染，如病毒、细菌、

弓形虫、衣原体、支原体、立克次体等；营养因素包括营养缺乏和营养过剩；以及父

母高龄、孕妇酗酒、大量吸烟等。

各种有害因素对胎儿的影响贯穿整个孕期，某些因素甚至在孕前就已埋下祸

根。但是，最容易发生出生缺陷的时期为早孕期。早孕期受到有害因素的影响，可

致胎儿发生各种出生缺陷，孕中、晚期受有害因素的影响，主要导致功能方面的出

生缺陷。
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（一）遗传病的概念

遗传病是指某些疾病的发生由一定的遗传因素引起，即由于生殖细胞或受精

卵的遗传物质结构或功能异常所致的疾病。目前已发现的遗传病有８０００多种，

２００



大部分遗传病无法根治。

遗传病有以下特点。

①遗传物质改变：遗传物质发生了改变，即基因突变①或染色体畸变②。

②遗传性：患者携带的致病基因会通过后代的繁衍而继续遗传下去。

③终身性：目前的医疗水平尚无法根治遗传病，绝大多数遗传病患者将终生
带病。

④先天性：在孩子出生前就存在先天性畸形或遗传病。

⑤家族性：遗传病的致病基因常在一个家族中传递，从而产生一系列的遗传病
患者和致病基因携带者③。

虽然目前的医疗水平还不能根治遗传病，但遗传病是可以预防的。通过遗传

咨询、致病基因携带者检查、婚姻和生育的指导、产前诊断、选择性流产等措施，可

以防止某些遗传病在家族中再次发生。

（二）遗传病的分类

现代医学遗传学将人类遗传病划分为５类：染色体病、单基因病、多基因病、线

粒体遗传病和体细胞遗传病。

体细胞遗传病是由体细胞基因突变所致，包括恶性肿瘤、白血病、自身免疫缺

陷病等。这类疾病不会传递给后代，故不作为本书讨论的内容。

１．染色体病
染色体病是由于染色体的数量或结构异常而引发的疾病。目前已经发现的人

类染色体病有１００多种，主要表现为各种综合征。其临床表现通常累及多器官多
系统，以先天畸形、发育迟缓、智力低下和性功能异常最为常见。

（１）染色体数量异常：人类细胞核中含有４６条（２３对）染色体，其中２３条来源
于父亲、２３条来源于母亲。染色体数目以二倍体为标准，根据染色体数目的增加
或减少，将染色体数量异常分为整倍体和非整倍体两类。

整倍体是指染色体数目以整数（２３条）倍增或倍减的核型，如单倍体（２３条）；
三倍体（６９条）或四倍体（９２条）染色体的核型。染色体数目异常变化越大，其后
果越严重。由于整倍体的染色体数目增减变化很大，这类胎儿一般难以足月出生，

常导致死胎死产，故在临床上几乎见不到整倍体患儿。

３００

①
②
③

基因突变：基因受理化因素的影响或在ＤＮＡ复制过程中发生的可遗传的基因变异。
染色体畸变：染色体受理化因素的影响或在细胞分裂过程中发生的染色体结构或数量的突变。

致病基因携带者：携带有某种致病基因但自身不发病的杂合子。
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非整倍体是指染色体数目的增减不是整倍数的染色体核型，如只增加或减少

一条染色体，通常以三体或单体多见。常见的疾病如２１三体综合征（唐氏综合
征）、１３三体综合征、１８三体综合征、克氏综合征（ＸＸＹ综合征）、Ｔｕｒｎｅｒ综合征（先
天性卵巢发育不全综合征，仅有１条Ｘ染色体）等。

（２）染色体结构异常：染色体结构异常主要分为平衡性异常和非平衡性异常
两类。前者是染色体重排后不发生遗传物质的丢失或增加，后者则发生了遗传物

质的量上的改变。平衡性异常多见于易位、倒位，非平衡性异常主要见于缺失、重

复、插入染色体、环状染色体等。常见的疾病如猫叫综合征、Ａｎｇｅｌｍａｎ综合征、
Ｗｉｌｌｉａｍ综合征等。
２．单基因病
单基因病是由单基因突变所致的疾病。这种突变可以发生在两条染色体中的

一条，由此引起的疾病呈显性遗传；也可以同时发生在两条染色体上，由此引起的

疾病呈隐性遗传。根据致病基因所在的染色体不同，单基因病分为常染色体遗传

和性染色体连锁遗传。根据疾病遗传方式的不同进一步分为常染色体显性遗传

（ＡＤ）、常染色体隐性遗传（ＡＲ）、Ｘ连锁显性遗传（ＸＤ）、Ｘ连锁隐性遗传（ＸＲ）和
Ｙ连锁遗传。

显性遗传和隐性遗传的基本区别：显性遗传是指单个致病等位基因①发生突

变后，处于杂合子②状态下就可导致疾病的发生；而隐性遗传则需一对致病等位基

因发生突变，处于纯合子③状态下才能导致疾病的发生。

１）常染色体遗传
常染色体遗传是指致病基因位于常染色体上，其致病基因的传递与性别无关，

男女发病机会均等。

（１）常染色体显性遗传（ＡＤ）的特征：

①患者的双亲之一为患者，致病基因由患病的亲代传来；双亲无患者，子女一
般不会患病，除非新发生的基因突变。

②患者的同胞和后代有１／２的发病可能。

③患者家族系谱④中每代都可出现患者，即存在连续传递的现象。

４００

①
②
③
④

等位基因：位于同一对染色体上相同位点的一对基因称为等位基因。

杂合子：一对等位基因（Ａ和ａ）彼此不同，如Ａａ称为杂合子。
纯合子：一对等位基因（Ａ和ａ）完全相同，如ＡＡ或ａａ称为纯合子。
系谱：是指对某遗传病患者家族各成员的发病情况进行详细调查，再以特定的符号和格式绘制成反

映家族各成员相互关系和发病情况的图解。



常见的常染色体显性遗传病有舞蹈症、软骨发育不全、结肠息肉症、多指

（趾）、视网膜母细胞瘤、多囊肾、肌强直性营养不良等。

（２）常染色体隐性遗传（ＡＲ）的特征：
①患者的双亲往往不发病，但肯定是致病基因的携带者；
②患者的同胞有１／４的患病风险，患者表现正常的同胞中有２／３的可能为携

带者。

③患者的子女一般不发病，但都是携带者。
④患者家族系谱中通常看不到连续传递的现象，其患者的分布多为散发或隔

代遗传。

⑤近亲婚配①时，后代的患病风险较随机婚配明显增高。
常见的常染色体隐性遗传病有苯丙酮尿症、半乳糖血症、白化病、镰刀状贫血、

黑蒙性痴呆等。

２）性染色体连锁遗传
性染色体连锁遗传是指致病基因位于性染色体（Ｘ或Ｙ染色体）上，其致病基

因的传递与性别相关，男女患病率存在差异。当致病基因位于Ｘ染色体上，称为Ｘ
连锁遗传；当致病基因位于Ｙ染色体上，称为Ｙ连锁遗传。

在Ｘ连锁遗传中，父亲Ｘ染色体上的致病基因只能传给女儿，男性 Ｘ连锁致
病基因只能从母亲那里获得，这称为交叉遗传。

（１）Ｘ连锁显性遗传（ＸＤ）的特征：
①人群中女性患者多于男性，女性患者数约为男性的２倍，但女性患者的病情

通常较轻。

②患者双亲中一方患病，如果双亲均无病，则该患者来源于新生突变。
③由于交叉遗传，男性患者的女儿均为患者，儿子全部正常；女性患者的子女

有１／２的可能性发病。
④患者家族系谱中常可看到连续传递的现象，这一点与常染色体显性遗传

一致。

常见Ｘ连锁显性遗传病有抗维生素Ｄ佝偻病、小眼畸形、色素失调症、葡萄糖
６磷酸脱氢酶缺乏症（Ｇ６ＰＤ，不完全显性②）等。

５００

①

②

近亲婚配：近亲是指在３～４代以内有共同祖先的个体间的关系，他们之间通婚称为近亲婚配。我
国婚姻法规定直系血亲和三代以内旁系血亲禁止结婚。

不完全显性：杂合子患者表型在程度上与纯合子患者不一样，其表型介于纯合子与正常人之间，临

床上通常表现为轻型患者。



（２）Ｘ连锁隐性遗传（ＸＲ）的特征：
①人群中男性患者远多于女性患者，在一些罕见的ＸＲ遗传病中，往往只见到

男性患者。

②双亲无病（父亲正常，母亲为携带者）时，儿子有１／２的可能性患病；女儿无
患病风险，但有１／２的机会为携带者。

③由于交叉遗传，患者的兄弟、姨表兄弟、舅父、外甥、外孙有患病风险。
④患者家族系谱中常可看到几代经女性携带者传递、男性患病的现象；如果有

女性患者，其父亲一定是患者，母亲一定是携带者。

常见的Ｘ连锁隐性遗传病有血友病、鱼鳞病、慢性肉芽肿、黏多糖贮积症Ⅱ
型等。

（３）Ｙ连锁遗传的特征：
Ｙ连锁遗传的传递规律比较简单，具有Ｙ连锁基因者均为男性，这些致病基因

将沿父→子→孙路径进行传递，即只出现男传男的现象，在家族系谱中看不到女性
患者，故又称全男性遗传。

外耳道多毛症是Ｙ连锁遗传病。
３．多基因病
多基因病是由多个基因的累加和环境因素共同作用所致的疾病。因有遗传因

素的存在，疾病常出现家族倾向，但不表现出孟德尔遗传规律①。一些常见的先天

畸形及成人疾病属多基因病。

常见的多基因病有：

①先天畸形类：脊柱裂、无脑儿、唇裂、唇裂伴腭裂、腭裂、先天性心脏病、先天
性足畸形、先天性幽门狭窄、先天性巨结肠等。

②成人疾病类：高血压、冠心病、糖尿病、痛风、哮喘、自身免疫性疾病、老年痴
呆、癫痫、精神分裂症、抑郁症等。

４．线粒体遗传病
线粒体遗传病是由线粒体 ＤＮＡ缺陷引起的疾病。线粒体是人体细胞内一个

重要的细胞器②，是除细胞核之外唯一含有 ＤＮＡ的细胞器，具有自己的蛋白质翻
译系统和遗传密码。

６００

①

②

孟德尔遗传规律：奥地利遗传学家孟德尔通过豌豆杂交实验发现了生物遗传性状的分离和自由组

合规律，故称为孟德尔遗传规律。后来孟德尔遗传规律被用于解释人类单基因遗传病的遗传规律。

细胞器：细胞器分布于细胞质内，具有一定形态结构，在细胞生理活动中起着重要的作用。细胞器

包括线粒体、内质网、高尔基复合体、溶酶体、微体、微丝、微管和中心体等。



线粒体遗传病的遗传方式表现为非孟德尔遗传，最主要的遗传特点是母系遗

传。由于受精时精子的线粒体不进入卵子，受精卵中的线粒体ＤＮＡ几乎全部来自
卵子，故线粒体遗传病属母系遗传。

氨基糖抗生素敏感性（药物性）耳聋、Ｌｅｂｅｒ遗传性视神经病属线粒体遗传病。
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（一）咨询指导的概念

１．咨询
咨询是咨询提供者与咨询对象之间的双向交流，是咨询提供者应用专业知识解

答咨询对象提出的问题。其目的是提供信息，消除顾虑，帮助咨询对象作出决定。

２．遗传优生咨询
遗传优生咨询又称遗传商谈，是由医生或从事医学遗传的专业人员应用遗传学

和临床医学的基本原理，解答咨询者所提出的有关遗传与优生方面的问题，即就某种

疾病是否为遗传病、发病原因、再发风险、防治方法及预后等问题给予解答，并在权衡

对个人、家庭、社会的利弊基础上，给予婚姻、生育、防治、预后等方面的医学指导。

遗传优生咨询包括狭义的遗传优生咨询和广义的遗传优生咨询。狭义的遗传

优生咨询是就遗传性疾病在家庭中的发生、传递规律、再发风险、防治、预后等进行

咨询。广义的遗传优生咨询，除遗传性疾病外，还包括就孕前和孕期各种不良环境

因素的暴露可能对胎儿不良影响，如何预防、治疗及预后等做咨询。

３．孕前优生健康检查咨询指导
孕前优生健康检查咨询指导是根据孕前优生健康检查的结果，与计划怀孕夫

妇就目前能否怀孕、什么时候怀孕、不能怀孕的原因以及孕前准备、孕期注意事项

等进行交流、讨论，提出有针对性的优生指导和建议。孕前优生健康检查咨询指导

也是一种针对个体的健康教育形式。

（二）咨询指导的对象

孕前优生健康检查咨询指导的对象是近期有生育意愿，并接受了孕前优生健

康检查的夫妇。咨询指导对象分为两大类：一般人群和风险人群。

一般人群是指根据健康检查结果，经风险评估未发现可能导致出生缺陷及不

良妊娠结局风险因素的计划怀孕夫妇。

风险人群是指根据健康检查结果，经风险评估发现一个或多个方面有异常，可

能存在出生缺陷及不良妊娠结局的风险、宜暂缓怀孕或不宜怀孕的计划怀孕夫妇。

７００
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