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序 言

我国早在圆园世纪苑园年代就将控制人口数量、提高人口素质列为国家
的基本国策。随着人口数量得到基本控制，我国又适时提出稳定低生育率

和提高出生人口素质是今后人口和计划生育工作的重点。在稳定低生育水

平的同时，大力提高人口素质，特别是出生人口素质，已经成为新时期人口

与计划生育工作一项刻不容缓的重要任务。因此，国家人口和计划生育委

员会决定实施出生缺陷干预工程，英文名称为 匀藻葬造贼澡赠月葬遭赠孕则燥皂燥贼蚤灶早孕则燥鄄
早则葬皂。
在过去的半个世纪中，我国经历了剧烈的人口转变和疾病模式转变，人

口问题和健康问题的性质均发生了显著的变化：人口问题从单纯的人口数

量控制转变成以人口数量控制为重点，并与提高人口素质相结合，健康问题

从以急性病为主逐步转变成以慢性病为主。这意味着遗传性疾病和出生缺

陷已逐渐成为我国重要的人口健康问题，严重影响了我国出生人口质量，并

已成为我国婴儿死亡、儿童和成人残疾的主要原因之一。我国历来重视提

高出生人口素质工作，圆园世纪 怨园年代又积极参与了全球《儿童生存、保护
和发展世界宣言》及其行动计划，并取得显著的成就。尽管如此，我国目前

仍然面临着规模较大的出生缺陷人口负担：根据现有的调查结果并结合国

外相关文献推算，我国每年实际发生的出生缺陷儿至少有 愿园万—员园园万，
即每猿园—源园秒钟就有一个出生缺陷儿在中国大地上问世，如此逐年积累，
后果十分惊人。

预防出生缺陷、大力提高出生人口素质已经成为我国圆员世纪经济和社
会发展的重大需求。现在摆在我们面前的问题是如何经济有效地预防出生

缺陷，提高出生人口素质，有效地促进经济发展，提高人民的生活质量。预

防出生缺陷是一项复杂的系统工程，涉及到出生缺陷预防的有效性、可行

性、可支持性等一系列问题，同时还应认识到我国经济水平还不太发达，资

源有限，出生缺陷干预需要适当的投入，还存在着其他重要的疾病防治任

务，这些给出生缺陷的预防带来巨大的挑战。在预防出生缺陷、提高出生人

口质量的问题上必须两条腿走路，一方面要不断加强科学技术的研究，另一

方面要使现有的预防和控制方法及手段得到充分利用。为此，近些年来我此为试读,需要完整PDF请访问: www.ertongbook.com



国政府先后启动了“出生缺陷干预工程”和出生缺陷的基础研究项目（国家

重点基础研究发展规划项目《中国人口出生缺陷的遗传和环境可控性研

究》）。

自员怨怨怨年国家人口和计划生育委员会“出生缺陷干预工程”实施以来，
作为该工程的主要执行单位，北京大学人口研究所和北京大学中国人口健

康与发展研究中心组织和开展了一系列相关基础和应用研究，包括出生缺

陷干预工程的总体框架研究、干预的理论和方法研究、人群综合干预研究、

神经管畸形的营养干预研究等项目，就一系列出生缺陷干预的关键问题进

行了积极探讨和实践。理论与实践相结合，研究与应用相结合并积极把研

究成果转化为应用是实施“出生缺陷干预工程”的重要特色之一。通过出生

缺陷干预实践和研究项目的实施，出生缺陷干预研究小组完成了我国出生

缺陷发生和干预的现状分析，论证了我国出生缺陷干预的必要性、可行性和

面临的四大挑战，提出了指导出生缺陷干预计划、实施、评估和发展的理论

框架，并创造性地将世界卫生组织避孕新技术引入战略方案应用于我国出

生缺陷干预中，拓宽了该战略方案的应用范围，从理论上阐述了新技术引入

性试验的作用和功能。

出生缺陷干预是一项复杂的系统工程，必须在全面认识和认真总结过

去经验教训的基础上，通过实践、研究和摸索，不断调整和变革，探索出一条

顺应现代社会和时代发展趋势、能够满足群众需求、具有中国特色的预防出

生缺陷的道路。《提高中国出生人口素质的理论和实践———出生缺陷综合

预防的理论框架研究》一书正是过去五年中我们开展的一系列出生缺陷预

防的实践和研究的基础上形成的，旨在系统总结出生缺陷预防干预的经验，

结合我国社会经济发展水平和我国出生缺陷的发生和预防现状及面对的挑

战，提炼出适用于我国出生缺陷预防的一整套理论、技术、方法和实施原则，

为我国出生缺陷预防和干预的计划、实施、评估和发展提供一个基本框架，

为我国出生缺陷预防和干预工作提供理论和方法学基础。

本书总体设计由北京大学人口研究所郑晓瑛教授负责，由宋新明、陈

功、张霆、丁峰、乔杰、任强、庞丽华、赵文秋、陈晓丽、王劲峰、宋昉及陈佳鹏、

纪颖、张蕾等老师和同学共同撰写完成，最后由郑晓瑛教授统稿。全书分三

个部分共十一章。第一部分为出生缺陷概念、重要出生缺陷概述、出生缺陷

发生原因及出生缺陷监测，包括第一、第二、第三章和第四章；第二部分为我

国出生缺陷预防的背景和现状，包括我国的人口和社会经济状况（第五章）

和我国出生缺陷的发生水平、规模和后果（第六章）；第三部分为我国出生缺
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陷预防干预的理论和方法，包括出生缺陷预防的理论框架和基本策略（第七

章）、以个体家庭为基础的出生缺陷预防（第八章）、以人群为基础的出生缺

陷预防（第九章）、出生缺陷预防的健康教育与行为干预（第十章）、中国出生

缺陷干预工程（第十一章）。

本课题在研究过程中，我们得到了国家“怨苑猿”计划、“长江学者奖励计
划”、国家杰出青年基金、国家社会科学基金、北京大学“怨愿缘”项目和“圆员员”项
目的大力支持及北京大学出版社的大力协助，同时国家人口和计划生育委

员会相关领导以及本所的老师和同学在此书形成的过程中给予了我们许多

帮助和支持，在此谨致深切的谢忱！

圆园园缘年源月猿园日
作者于北大法学楼

序 言 猿
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第一章 出生缺陷的概念和分类

第一节 出生缺陷的概念

一、出生缺陷研究的追溯

人们对出生缺陷的认识和探索从古至今未曾中断过。随着急性传染性

疾病的显著下降，婴儿死亡率的大幅下降，使得出生缺陷的问题逐步突出出

来，它已经成为危害人类健康和阻碍人类生活质量提高的重要原因。自 圆园
世纪后二三十年至今，出生缺陷的发生状况、病因研究和人群干预得到了高

度的重视。

人们对出生缺陷的认识和预防是随着自然科学中人体胚胎学和畸形学

的发展而发展起来的，尤其是从早期人们对“先天畸形”的认识和研究开始

的。早在公元前源园园多年前，人类医学之父希伯克拉底（匀蚤责责燥糟则葬贼藻泽，约公元
前源远园—前猿苑苑年）就曾描述过先天性脑积水。其后，亚里士多德（粤则蚤泽贼燥贼造藻，
公元前猿愿源—前猿圆圆年）比较准确地描述过先天畸形，并第一次提出了先天
畸形是一种自然现象的观点。但是，这种观点在当时及以后相当长的一段

时间内并没有得到人们的承认和重视。很多人认为先天畸形是灾难和不祥

之兆，并把产生畸形儿的原因归于神灵的惩罚、孕期看到不祥之物等原因

（转引自：刘斌等，员怨怨远）。直至今天，这种观点还可见于一些农村地区。到
了员愿世纪末，胚胎学得到了发展，人们开始摆脱迷信的观点，用胚胎发生的
理论去解释先天畸形的发生。在员愿世纪七八十年代，杂贼郾匀蚤造葬蚤则藻提出了“畸
形学”一词，并认为先天畸形是由羊膜粘连造成的。这种观点被其儿子发展

为“羊膜粘连理论”。接着人们发现，很多先天畸形受累器官的发育停止在

其发育初期，因此允郾云酝藻糟噪藻造等人发展了“发育滞留理论”。员怨世纪末，孟德
尔的遗传定律为先天畸形的研究奠定了基础。员怨源员年，郧则藻早早发现了孕妇感
染风疹病毒与胎儿发生白内障之间的因果关系，唤起了人们对环境因素致

畸的重视。在这以后，随着科学技术的进步、研究方法的丰富，环境因素可

以导致出生缺陷的结论不断被一些动物实验研究和流行病学研究所证实。



一些公共卫生事件的发生，如：欧洲的“反应停”事件，日本的“水俣病”事件

等，成为环境因素是出生缺陷发生的一个很重要因素的有力证据。直至今

日，环境因素和遗传因素同时受到人们的关注；出生缺陷监测在各国广泛开

展起来；从宏观到微观多个角度对出生缺陷的病因开展了各种研究；出生缺

陷的大规模人群预防日益得到重视。

二、出生缺陷的概念

出生缺陷的概念与先天畸形的概念是密不可分的。在出生缺陷研究的

过程中，有很长一段时间两者的概念是不做区分的。在当前的一些研究中，

一般也不将先天畸形和出生缺陷加以区分，两者可以互相替换。严格地讲，

出生缺陷与先天畸形的概念之间还是有一些差别的。

畸形（皂葬造枣燥则皂葬贼蚤燥灶），在字典中的本义为生物体某部分在发育中形成的
不正常的形状，其通常是指外观上的不对称或不平衡现象；对人体来讲，通

常指器官或组织的体积、形态、部位或结构的异常或缺陷，如肢体的畸形，心

脏的畸形。先天畸形（糟燥灶早藻灶蚤贼葬造皂葬造枣燥则皂葬贼蚤燥灶），顾名思义，是指出生时就已经
存在的畸形，它是指由胚胎发育异常所引起的，出生时在体表或体内有可识

别的、并非由分娩损伤引起的结构或功能上的缺陷。由此可见，先天畸形多

从解剖学的意义出发进行解释。

出生缺陷（遭蚤则贼澡凿藻枣藻糟贼泽），又称发育缺陷（凿藻增藻造燥责皂藻灶贼葬造凿藻枣藻糟贼），也称先天
性异常（糟燥灶早藻灶蚤贼葬造葬灶燥皂葬造赠），是指胚胎发育紊乱而引起的结构、功能、代谢、
精神、行为、遗传等方面的异常。通常胎儿一出生就存在的整个身体或身体

一部分的外形、内脏的解剖结构畸形或发育异常，多形成于胚胎发育早期，

即受精后前两个月，此时正是人体各重要器官的形成时期。而胚胎发育的

中、后期主要完成各器官的生长和成熟，如果发育异常，多为非形态性的结

构畸形或是生理功能和精神行为方面的异常。对于后者，由于没有解剖畸

形，经常为出生缺陷监测系统遗漏，但其实质仍起源于出生前，依然属于出

生缺陷范畴。

综上考虑，出生缺陷要比先天畸形的定义更为准确和全面，先天畸形是

出生缺陷的一部分，前者和后者属于从属关系。我们可以认为先天畸形就

是狭义的出生缺陷。广义的出生缺陷应该既包括人类出生时的各种结构畸

形，也包括代谢、功能缺陷以及行为发育的异常；既包括遗传所致出生缺陷，

也包括环境或环境和遗传共同作用所致的出生缺陷；既包括活产儿中发生

的出生缺陷，还包括流产和死胎、死产中发生的出生缺陷。还有学者认为应

圆 提高中国出生人口素质的理论和实践



将早产和低出生体重儿包含在内，因为多数研究发现这些非正常出生与出

生缺陷有非常密切的关系。出生缺陷有些是非常轻微的，对身体影响不大，

而有些则是很严重的，可以导致死亡或造成终身残疾。有的出生缺陷在婴

儿出生时就可以发现，而有些则在出生后一段时间才可能被发现（如智力低

下）。有些出生缺陷很明显，用肉眼便可以诊断，而有些则必须依靠特殊技

术手段才能诊断（如某些先天性代谢病）。

出生缺陷与分子病、代谢病和遗传病等既有联系又有区别，明确它们之

间的界限对于疾病的防治、研究和统计是很有必要的。分子病和代谢病都

属于先天性疾病范畴。先天性疾病是在胚胎期发生的，也就是胎儿在子宫

内的生长发育过程中，受到外界或内在不良因素作用，致使胎儿发育不正

常，出生时已经有表现或有迹象的疾病。先天性疾病当然可以由遗传物质

的改变所致。例如，我们所熟悉的先天愚型、多指（趾）、白化病、苯丙酮尿症

等遗传病，都是婴儿一出生就能够表现出来的疾病，在这种情况下先天性疾

病就是遗传病。但是，也有不少在婴儿出生时就可以确诊的先天性疾病并

不是遗传病，这些病并不是由于遗传物质发生改变而引起的，而是在胚胎发

育过程中因某些环境因素造成的。例如，胎儿在子宫内受天花病毒感染，出

生时面部就会留有瘢痕；母亲在妊娠早期受风疹病毒感染，致使婴儿出生时

患先天性心脏病或先天性白内障等。分子病是以某种分子的异常改变为主

要特征的疾病，而代谢病是以某一代谢过程异常为特征的先天性疾病。上

述两种疾病有时也会伴有先天畸形，但并非必然。遗传病是指父母亲的精

子或卵子发育异常，而导致胎儿发生器质性或功能性的不正常。这种病可

以出生后就表现出来，也可以生长到一定年龄时才表现出来。例如精神疾

病是可以遗传的，多数到青春期才开始发病。

先天性疾病和遗传病是不同的。先天性疾病是生下来就表现出来，但

并不都与遗传有关，且多半可以通过做好孕期保健来避免。而遗传性疾病

多半不易治愈，常是终生存在的，只能通过产前检查，及时终止妊娠来避免。

由此可见，出生缺陷是一个非常宽泛的概念，既包括遗传所致的出生缺陷，

也包括环境或环境和遗传共同作用所致的出生缺陷；既包括了出生时即表

现出来的先天异常，也包括了在成长过程中才表现出来的源于胚胎发育异

常的遗传病。

第一章 出生缺陷的概念和分类 猿



第二节 出生缺陷的分类

出生缺陷的种类很多，人类可识别的畸形就已有员园园园多种。由于出生
缺陷涉及基础和临床很多学科，从不同学科的角度和分类目的出发，研究人

员提出了很多不同的命名分类法。

一、根据胚胎发生过程分类

员怨缘愿年至员怨愿圆年，宰蚤造造蚤泽、郧则葬早和酝燥燥则藻根据先天畸形的胚胎发生过程，
先后提出了大致相同的畸形分类方法（转引自：刘斌等，员怨怨远）。根据这种分
类方法，先天畸形可分为以下几种类型：

（员）整胚发育畸形：多由严重遗传缺陷引起，大多不能形成完整的胚
胎，在早期死亡吸收或自然流产。

（圆）胚胎局部发育畸形：由胚胎局部发育紊乱引起，涉及范围并非一个
器官，而是累及多个器官。例如：头面发育不全（藻贼澡皂燥糟藻责澡葬造怎泽）、并肢畸形
（泽蚤则藻灶燥皂藻造怎泽）等。
（猿）器官和器官局部畸形：由某一器官不发生或发育不全所致，例如双
侧或单侧肺不发生、室间隔膜部缺损等。

（源）组织分化不良性畸形：这类畸形的发生时间较晚且肉眼不易识别。
例如骨发育不全（燥泽贼藻燥早藻灶藻泽蚤泽蚤皂责藻则枣藻糟贼葬）、克汀病（糟则藻贼蚤灶蚤泽皂）、巨结肠
（匀蚤则泽糟澡泽责则怎灶早凿蚤泽藻葬泽藻）等。
（缘）发育过度性畸形：主要由器官或器官的一部分增生过度所致。例
如：在房间隔形成期间由于第二隔生长过度而引起的卵圆孔闭合或狭窄、多

指（趾）畸形等。

（远）吸收不全性畸形：在胚胎正常发育过程中，有些结构全部吸收或部
分吸收，如果这些结构吸收不全，就会出现畸形。例如：蹼状指（趾）、肛门闭

锁、食管闭锁等。

（苑）超数和异位发生性畸形：由于器官原基超数发生或发生于异常部
位而引起，如多乳腺、异位乳腺、双肾盂、双输尿管等。

（愿）发育滞留性畸形：器官发育中途停止，器官呈中间状态。例如双角
子宫、隐睾、骨盆肾、气管食管瘘等。

（怨）重复畸形：重复畸形（凿燥怎遭造藻皂葬造枣燥则皂葬贼蚤燥灶）是由于单卵孪生的两个胎
儿未能完全分离，致使胎儿整体或部分结构不同程度地重复出现。这是人
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