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要!目的
#

通过对新生儿进行苯丙酮尿症"

VZX

$和先天性甲状腺功能减低症"

4W

$筛查!考察乐山市

新生儿疾病筛查对减少出生缺陷的临床意义%方法
#

收集
#$:#a#$:B

年乐山市各采血地区筛查总数和医疗

机构出生的婴儿总数!血片全部为验收合格的血片!根据,新生儿疾病筛查技术规范-!分别将所有参与筛查的

新生儿中最后被确诊为
4W

或
VZX

的患儿作为统计对象%结果
#

新生儿的筛查率从
#$:#

年的
;:A"Cb

上升

至
#$:B

年的
;"A:$b

!

VZX

平均发病率为
:

*

#B""D

!

4W

平均发病率为
:

*

#B""

%结论
#

新生儿早期疾病筛查

能够有效筛查出
VZX

和
4W

可疑患儿!结合确诊实验!从而实现早期诊断与治疗!对降低出生缺陷&提高人口

素质有重要现实意义%
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新生儿筛查是针对出生缺陷的三级预防措施之

一!一般在婴儿出生后
!0

采取脐血或足跟血的纸片

进行)

:

*

#采用快速"敏感的检测方法对新生儿的遗传

代谢病"先天性内分泌异常以及某些危害严重的遗传

性疾病进行筛查)

#

*

!旨在发现临床症状尚未表现或表

现较为轻微的患儿!通过早期筛查"早期诊断"早期治

疗!尽量改善预后!防止机体组织器官的损伤!减少新

生患儿智力低下"特异性疾病或死亡#

苯丙酮尿症&

VZX

'是因为体内缺乏苯丙氨酸羟

化酶!使人体内代谢苯丙氨酸异常!体内出现苯丙氨

酸堆积)

!

*

!造成人体器官!特别是大脑一定程度受损!

严重影响孩子的智力#若能及早发现!及早采用低苯

,
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丙氨酸奶粉替代一般婴儿奶粉或母乳!可避免体内苯

丙氨酸的堆积!从而阻止大脑的损害)

"=B

*

#先天性甲

状腺功能减低症&

4W

'是因甲状腺功能发育迟缓!不

能产生足够的甲状腺素!导致包括大脑在内的人体器

官发育受阻!出现以呆傻为主要表现的发育落后#及

早合理补充甲状腺素片!可改善新生患儿智力低下水

平#因此!

VZX

和
4W

这两项检测对提高人口质量

有重要现实意义#乐山市妇幼保健院结合国家政策

及相关法律法规!选取
VZX

和
4W

两项目进行新生

儿疾病筛查!现将多年的研究及筛查数据结果总结报

道出来!一是为国家提供宏观决策的基础性数据!二

是为临床检测工作者提供科学参考!三是让更多的新

生儿家庭支持参与这一检测工作)

E

*

#

<

#

材料与方法

<A<

#

仪器与试剂
#

打孔钳"全自动洗板机"自动振荡

器"多通道移液器"荧光免疫分析仪"其他常规检测试

管等耗材!新生儿促甲状腺素测定试剂盒!苯丙氨酸

检测试剂盒#

<A=

#

样本准备
#

&

:

'采血时间(出生后
!

"

C0

!特殊

原因一般不超过
#$0

#&

#

'采血部位(脚后跟末梢血#

&

!

'血斑大小(一次性滴血至专用滤纸片上形成直

径
!

D33

的血斑!血斑正反两面大小一致!无溶血渗

血#&

"

'血片平放置于室温自然风干至少
!5

#

<A>

#

检测指标
#

4W

筛查指标(以人促甲状腺激素作为

筛查指标#

VZX

筛查指标(以苯丙氨酸作为筛查指标#

<A?

#

检查方法
#

用打孔钳将
!33

直径干血片打入

专用检测板!分别用促甲状腺素检测试剂盒和苯丙氨

酸检测试剂盒检测血片中人促甲状腺激素的和苯丙

氨酸的含量#

<A@

#

判断标准&可疑阳性'

#

人促甲状腺激素检测

值
!

:$A$

#

X

+

T

判断为
4W

可疑阳性!苯丙氨酸
!

:AD$3

O

+

0T

判断为
VZX

可疑阳性#

<AJ

#

确诊及复检
#

复检(所有可疑阳性标本均重新

采集标本复检!采集方法同初次标本采集一致!复检方

法同初次检测一致#确诊(对复检仍为可疑阳性的!通

知做确诊实验#确诊方法(

4W

用化学发光法检测新生

儿静脉血清中甲状腺功能指标&人促甲状腺激素"血清

游离甲状腺素'!以人促甲状腺激素
!

#$9X

+

T

!血清游

离甲状腺素
%

:$A$

J

36-

+

T

作为
4W

确诊标准.

VZX

采集干血片标本和新生儿尿液标本!送四川省妇幼保健

院做确诊实验!以确诊报告作为确诊依据#

<AK

#

统计对象
#

#$:#a#$:B

年乐山市各采血地区筛

查总数和医疗机构出生婴儿总数!血片全部为验收合

格的血片!所有不合格血片一律按要求重新采集!合

格后用于筛查#根据0新生儿疾病筛查技术规范1!分

别将所有参与筛查的新生儿中最后被确诊为
4W

或

VZX

的患儿作为统计对象#

=

#

结
##

果

=A<

#

筛查率的统计分析
#

#$:#a#$:B

年!乐山市婴

儿活产总数分别为
#;!#:

"

#C;E#

"

#C#"E

"

#D$$$

例#

筛查数分别为
#B$";

"

#B#C$

"

#B:#E

"

#E!"D

例#筛

查率 &筛查数+活产数'分别为
;:A"Cb

"

;$A"#b

"

;#A##b

"

;"A:$b

#

=A=

#

可疑阳性"确诊数与发病率
#

#$:#a#$:B

年所

有可疑阳性新生儿经进一步确诊实验!

4W

可疑阳性

数
:#!

"

EE

"

:C"

"

###

例!确诊数
D

"

:#

"

C

"

:!

例!

4W

发

病率&确诊数+筛查数'分别为
:

+

!:!:

"

:

+

#:$B

"

:

+

!

BD;

"

:

+

#$#E

#

VZX

可疑阳性数
#:

"

C

"

D!

"

###

例!确

诊数
$

"

:

"

:

"

#

例!

VZX

发病率&确诊数+筛查数'分别

为
$

+

#B$";

"

:

+

#B#C$

"

:

+

#B:#E

"

:

+

:!:C"

!

"

年内平

均发病率&

"

年确诊总数+
"

年筛查总数'

4W

为
:

+

#

B""

!

VZX

为
:

+

#B""D

#

=A>

#

不同区域的差异性比较
#

乐山市中区
4W

确诊

数显著高于其他区域!

VZX

确诊阳性数各区域均较

低!区域间无统计学差异#见表
:

#

表
:

##

乐山市不同区域的筛查结果对比%

(

&

项目
#$:#

年

4W

可疑阳性
4W

确诊
VZX

可疑阳性
VZX

确诊

#$:!

年

4W

可疑阳性
4W

确诊
VZX

可疑阳性
VZX

确诊

市中区
"# B " $ #; C # :

夹江县
E $ # $ E $ # $

峨眉山市
; $ ! $ B : # $

沙湾区
E $ # $ # $ $ $

五通桥区
:$ $ : $ " $ : $

犍为县
#; : " $ :$ # $ $

井研县
:! : ! $ " $ $ $

沐川县
D : # $ " # $ $

马边县
$ $ $ $ # $ $ $

,
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续表
:

##

乐山市不同区域的筛查结果对比%

(

&

项目
#$:"

年

4W

可疑阳性
4W

确诊
VZX

可疑阳性
VZX

确诊

#$:B

年

4W

可疑阳性
4W

确诊
VZX

可疑阳性
VZX

确诊

市中区
E# E !E $ :$; E CE #

夹江县
:C # :$ $ :" : :; $

峨眉山市
D $ C : :! # :" $

沙湾区
:# $ " $ :! : :: $

五通桥区
:" $ ! $ :; : " $

犍为县
#" : E $ #$ $ #$ $

井研县
:D $ :# $ !$ : :! $

沐川县
:! # B $ " $ $ $

马边县
E $ $ $ $ $ " $

=A?

#

与其他城市的发病率比较
#

\WH

和我国原卫

生部于
:;;#a:;;!

年组织
C

个城市的新生儿筛查项

目显示!

VZX#:

例)

B

*

!发病率为
:

+

:::DE

.

4W"$

例!

发病率为
:

+

BDC!

#乐山市发病率!

4W

为
:

+

#B""

!

VZX

为
:

+

#B""D

!

VZX

发病率低于其他
C

个城市!

4W

的发病率高于其他
C

个城市)

B

*

#

=A@

#

血片的不合格率
#

本研究发现!部分血片的样

本出现了不合格的现象!不合格主要集中表现在标本

污染"血斑小"未浸透这
!

项)

C

*

!统计数据见图
:

!样本

的不合格率逐渐增加!达到
$AC#b

#分析不合格原因

主要有(采血人员不固定导致责任心不强!采血技术

不到位!对合格标本的标准不清楚或把握不严等)

D

*

#

不合格标本重采不仅对新生儿造成痛苦!对新生儿家

长造成巨大的心理压力)

;

*

!而且延误筛查时间!故有

必要加强对采血人员培训!对采血单位进行新生儿筛

查质控评估等)

:$

*

#

图
:

##

血片法样本的不合格率趋势图

>

#

讨
##

论

##

从前面的数据中!我们可以看出新生儿筛查率呈

上升趋势!从
;:A"Cb

上升至
;"A$:b

!说明新生儿筛

查的参与度有所提高#乐山地区各区域筛查结果差

异明显!分析数据可能原因为(市中区人口密度明显

高于其他地区!医疗资源明显优于其他地区&尤其是

马边!峨边!金口河等少数民族地区'

)

::

*

!出生婴儿数

及参与筛查的人数也明显高于其他地区#

乐山地区的
VZX

发病率整体较其他地区低!

4W

发病率整体较其他地区高!

VZX

发病率低于其他
C

城市!

4W

的发病率高于其他
C

城市!有必要在今后的

工作中对造成这些差异的原因做进一步研究#

对可疑阳性数"确诊数和发病率进行综合分析!

新生儿筛查能快速从海量数据中筛查出可疑阳性!一

方面节约了成本!另一方面也精确锁定了潜在患

儿)

:#

*

#对新生儿父母及监护人可进行宣教工作(改善

民族地区传统生育观念"民族文化差异"优生优育的

认知能力等)

:!

*

!提高新生儿筛查工作的参与度.在国

家及地区政策因素方面!可以对民族地区新生儿疾病

筛查实行资金扶持!采取措施提高少数民族地区的筛

查率!为公共卫生事业做出贡献)

:"

*

#

?

#

结
##

论

##

通过新生儿疾病筛查!能尽早地筛查出可疑阳性

儿!结合确诊实验!能早发现阳性患儿!实现早发现!

早诊断!早治疗!有效降低新生儿出生缺陷!新生儿筛

查对提高人口质量有重要现实意义)

:B

*

#
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