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什么是出生缺陷

出生缺陷是指婴儿出生前已经存在或出生以后数年内可以发现的形态、结构、

功能、代谢、精神、行为等方面的异常。

生理形态、结构异常：表现为先天畸形，如无脑儿、脊柱裂、

兔唇、四肢异常等。

功能、代谢缺陷：导致先天性智力低下 ( 俗称呆、傻 )、

聋、哑及代谢性疾病，如糖尿病、高血压、高血脂等异常。

精神、行为方面的缺陷：表现为精神、神经症状，如

遗传性痉挛性共济失调、肝豆状核变性、精神分裂症、

21- 三体、18- 三体、13- 三体等染色体异常。

导致出生缺陷发生的原因有哪些

出生缺陷是由于遗传因素、环境因素和营养因素三者相互作用而发生的。

遗传因素：祖辈传下的有关基因、染色体方面的先天性遗传疾病。

Yufang Chusheng Quexian

预防出生缺陷
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环境因素：包括物理因

素、生物因素、化学因素等，

可阻碍胚胎发育，诱致异常

发育，这些因素亦能促使

遗传基因突变为染色体异

常疾病。

营养因素：胚胎发育的物质基础，营养素、矿物质及维生素等提供胚胎

组织细胞分化及器官形成的物质基础，缺乏任何一种因素均能诱发畸形或器

官功能异常。

什么是出生缺陷高危人群

出生缺陷高危人群是指存在出生缺陷高风

险因素的人群。

主要包括：夫妇双方或家族

成员患有某些遗传性疾病或先

天性畸形者、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父母、

不明原因的反复流产或死胎死

产等情况的夫妇、分娩时年龄超过

35 岁的待孕女性、长期接触高危环境的

育龄男女等。
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我国常见的出生缺陷有：神经管畸形

( 包括脊柱裂、无脑儿、脑膨出及唇腭裂 )、

先天性心脏病、尿道下裂等。

神经管畸形：指主要包括无脑畸形和

脊柱裂在内的中枢神经系统的发育畸形，

是神经管发育过程中闭合不全所致。无脑

畸形一般可见于流产、早产、死产，即使

能够出生，也会因中枢神经系统发育不全

而很快夭折；脊柱裂患儿部分可以存活，

但即使经过护理、手术和康复训练，仍会

留有下肢瘫痪、部分肢体感觉丧失、大小

便失禁等后遗症，生活难以自理，造成

终生痛苦。

唇腭裂：是一种先天性生理缺陷，

亦属于神经管畸形导致的缺陷，是胚

胎有关部位的组织未能正常发育分化

及闭合异常引起的。大部分唇腭裂患

者的身体其他部位都很正常，没有先

天性缺陷。唇腭裂有三种基本形式：唇

裂、口腔上腭开裂、口腔后部的软腭开

裂直至咽喉部。引起发育和融合障

碍的确切原因和发病机理目前尚未

完全明了。概括说来，可分为遗传

因素及环境因素两个方面，常与营

养、遗传、感染、内分泌等因素有关。

先天性心脏病：是指胚胎时期

心脏和大血管发育异常，又称先天

性心脏畸形。先天性心脏病是新生

儿和儿童时期 ( 特别是 4 岁以下的

儿童 ) 最常见的心脏病。其病因和

发病机制尚未完全明了，一般认为

主要是由于胚胎早期 ( 妊娠 5 ～ 8 周，

即胚胎心脏发育的最重要时期 ) 母

体内存在某些有害因素 ( 如风疹病

毒感染等 )，影响了心脏的正常发育

所致；有些先天性心脏病可能与遗

传因素有一定关系。

尿道下裂：尿道异位开口于尿

道腹侧，称尿道下裂，是泌尿生殖

系统比较常见的先天性发育异常。

我国常见的出生缺陷有哪些
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什么是出生缺陷三级预防

为了减少出生缺陷发生，世界卫生组织

(WHO) 提出了出生缺陷“三级预防”策略：

一级预防：孕前及孕早期 ( 又称围孕期 )

阶段综合干预，通过健康教育、选择最佳生

育年龄、遗传咨询、孕前保健、孕期合理营

养、避免接触放射线和有毒有害物质、预防

感染、谨慎用药、戒烟、戒酒等，为卵子、

精子结合受精卵发育提供优良环境，减少出

生缺陷的发生。

二级预防：通过孕期筛查和产前诊断识别胎儿的严重先天缺陷，早期发现，

早期干预，减少有缺陷胎儿的出生。

三级预防：对新生儿先天性疾病的早期筛查，早期诊断，及时治疗，避免或

减轻致残概率，提高患儿生活质量。

目前哪些出生缺陷疾病可以提供专项检查

遗传性疾病：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：可能引起胎儿感染的传染病、性传播疾病等。

以上疾病检查需要特殊的实验方法及设备，能开展普及的较少，仅有几项。
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孕产专家答疑

You Sheng Bei Wang

优生备忘

怀孕前要做好哪些准备

★ 提前 1 年开始记录人体基础体温变化

根据体温的变化周期，可以更好地掌握自己的月经生理周期。

★ 提前 1 年做一次全面的身体检查

包括妇科检查、血常规、尿常规、肝功能、血压、口腔等；如

果家里有宠物，还要进行特殊病原体的检测 ( 如弓形体、风疹、单

纯疱疹病毒等 )。

★ 提前一年远离猫狗等宠物

宠物是弓形体病的主要传染源，弓形体病可导致准妈妈流产、

早产、胎死宫内及胎儿出生缺陷。

★ 提前 11 个月注射乙肝疫苗

可以在怀孕开始产生抗体，在整个孕期保护准妈妈和胎儿。

★ 提前 10 个月改变不良的生活习惯

戒掉烟、酒、咖啡和软饮料等对身体有刺激的东西。给自己制
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