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每一个家庭都梦想拥有健康、聪明的孩子

每个孩子都是家庭的希望和未来

提高出生人口素质，事关千家万户的幸福，事关国家和民族的未来
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01 什么是出生缺陷



先天畸形 染色体异常 遗传性疾病 功能异常

出生缺陷的定义：是指婴儿出生前发生的身体结构、

功能或代谢异常。

……

出生缺陷病种繁多，目前已知的至少有8000-10000余种

严重出生缺陷可能发生自然流产、死胎、死产或新生儿死亡

严重出生缺陷患儿出生后将严重影响其生活自理能力，甚至过早死亡
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肢体短缩畸形
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染色体异常

２１－三体综合征

２１－单体综合征



12

特纳氏综合征 克氏综合征

染色体异常
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地中海贫血 血友病

遗传性疾病



02 我国出生缺陷现状



中国每年出生缺陷发生率约为：5.6%

中国每年出生人口数约为：1600万

中国每年新增出生缺陷约：90万例

四川省每年出生人口数约为：77.1万

四川省每年新增出生缺陷约：4.3万例







03 出生缺陷发生原因



①

② ③

①

②

③

遗传因素

环境因素

遗传和环境共同因素

出生缺陷发生原因：



① 遗传因素：龙生龙凤生凤，父母的一些特征被传递

给后代→遗传

 显性遗传病:父母患某种遗传性疾病，通过精子或卵子向

子代传递形成，比如：多指畸形，如果父母一方为多指

畸形，则其后代患多指畸形的概率为1/2。

出生缺陷发生原因：



 隐性遗传病:父母是遗传病致病基因的携带者，本人不

会发病，但若致病基因同时传递给后代，可导致发病。

比如：父母为同型地中海贫血的携带者，且同时将致病

基因传递给了其后代，则后代可能患重型地中海贫血

（1/4）。

 自发变异：父母均正常，并不是遗传病患者或携带者，

但由于其卵子或精子受到不良环境的影响，造成的精子

或卵子的遗传物质受到损伤，如基因突变或染色体畸变，

则后代则同样会患上遗传病。



② 环境因素：

化学因素—苯及苯系列物质、甲醛、化学药物、烟、

酒等

物理因素—X射线、电磁波、红外线等

生物因素—感染风疹、弓形虫、巨细胞病毒等

营养过剩、营养不足。例如叶酸的缺乏可以造成神经

管畸形

出生缺陷发生原因：



③ 遗传和环境共同因素：

主要指多基因遗传病，如先天性心脏病、神经管畸形、

唇裂、腭裂等。

出生缺陷发生原因：
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出生缺陷的发生阶段

怀孕前

对生殖细胞的影响

遗传性疾病 遗传性损伤

遗传因素 环境因素

基因突变

染色体畸变
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怀孕期间

环境有害物质 母体疾病 孕妇心理因素 孕期用药孕期营养 孕期感染

出生缺陷的发生阶段



04 出生缺陷的预防



出生缺陷患儿出生后采
取及时、有效的诊断、
治疗和康复，以提高患
儿的生活质量，防止病
残，促进健康

防止出生缺陷儿的发生

最重要！！！

出生缺陷的三级预防：

一级预防 二级预防 三级预防

减少严重出生缺陷儿的
出生
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病因

生殖细胞

发育中胎体 先天缺陷儿 残疾儿

出生前 出生后

Ⅰ级 Ⅱ级 Ⅲ级

出生缺陷三级预防
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一级预防措施：

目的是消除可能引起出生缺陷发生的因素，避免出生缺陷的发生

 健康教育

 婚前医学检查

 孕前保健

 遗传咨询

 计划生育

 最佳生育年龄选择

 增补叶酸

 孕早期保健(包括合理营养、预防感染、谨慎用药、戒

烟戒酒、避免接触放射线和有毒有害物质、避免接触高

温环境)等



96%83%58%

二级预防措施：

 采用医学手段，包括围产保健、产前筛查、产前诊断等技

术服务，在孕期发现胎儿是否存在出生缺陷，然后终止严

重出生缺陷胎儿继续妊娠，避免其出生，它不能减少出生

缺陷的发生，仅仅能够减少出生缺陷患儿的出生

 是对一级预防的补充，但不能保证所有的出生缺陷能够被

发现
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三级预防措施：

 对新生儿进行相关疾病筛查，早期发现出生缺陷，及时干

预和康复治疗，预防疾病对孩子造成的更严重的伤残程度

，提高孩子的生活自理能力

 如新生儿先天性甲状腺功能减低症、苯丙酮尿症、听力障

碍、先天性心脏病、葡萄糖-6-磷酸脱氢酶缺乏症、先天

性肾上腺皮质增生症等病种筛查
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出生缺陷的孕前预防：

避免环境不良因素对

性腺及生殖细胞的影响

化学因素

物理因素

药物因素
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母亲为胚胎发育创造
良好的环境条件

母体疾病 母体心理因素 母体营养 生殖道感染

出生缺陷的孕前预防：
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孕前优生健康检查的时间：

卵原细胞→初级卵母细胞→次级

卵母细胞→卵子

复制一次，减数分裂两次

染色体数目从23对变为23条

卵子的发育需要85天左右

精原细胞→初级精母细胞→次

级精母细胞→精细胞→精子

复制一次，减数分裂两次

染色体数目从23对变为23条

精子的发育需要64天左右

孕前的准备至少应当3个月（4-6个月）
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孕前优生咨询的对象：

待孕夫妇在孕前4-6个月进行一次孕前优生咨询

夫妇双方或家系成员患有某些遗传病或先天畸形者

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有死胎死产等情况的夫妇

婚后多年不育的夫妇

35岁以上的高龄妇女

长期接触不良环境因素的育龄青年男女

常规检查或常见遗传病筛查发现异常者
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孕前4-6个月应该按照以下要求进行准备：

有准备、有计划的妊娠，避免大龄生育，介绍计划受孕方法和

避孕措施

合理营养、适当锻炼：服用叶酸增补剂

积极预防慢性疾病和感染性疾病

谨慎用药：计划受孕期间尽量避免使用药物

避免接触生活及职业环境中的有毒有害物质，避免密切接触家

畜，不养宠物

保持健康的生活方式和行为、保持心理健康

孕前医学检查
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孕前医学检查包括：

了解孕育史、疾病史、家族史

常规检查

选择性检查

针对性检查

染色体检查、基因检查、生育力评估等
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高龄女性在孕前及孕期应该做什么检查

“高龄”指分娩时（预产期）年龄为35岁或以上

生育能力评估、寻找不良孕产史原因、慢性疾病药

物选择

高危妊娠：容易发生产科并发症、胎儿染色体异常、

发育异常

加强产前检查，进行产前诊断，比如羊水染色体检

查、超声针对性心脏和系统检查等
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用药史咨询指导：

如果患急性疾病，必须是疾病痊愈并停止使用药物后才能考

虑怀孕

注意：个别药物需要停药的时间非常长，因此，孕前须告知

医生有妊娠计划，须注意选择药物

慢性疾病：专科医师会诊，咨询能否停止使用药物，则最好

停止使用药物至少3个月以上再考虑怀孕。

如果不能停止使用药物，应权衡利弊：既要选择对疾病治疗

有效的药物进行治疗，又要考虑选择没有遗传毒性和胚胎毒

性或遗传毒性和胚胎毒性最小的药物进行治疗。
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疫苗的使用：

孕妇为感染性疾病的易感人群，建议在怀孕前尽可能的进行

相关疫苗的注射，如风疹疫苗、乙肝疫苗等。

根据使用疫苗的种类进行指导。疫苗的主要种类有：减毒活

疫苗、灭活疫苗、基因重组疫苗等。原则上，注射减毒活疫

苗至少3个月后怀孕，其他种类的疫苗在注射完成并具有免疫

力后可以怀孕。
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感染性疾病对妊娠有什么影响：

特指由于孕妇感染病原微生物后，这些病原微生物能够造成

胎儿宫内感染的一类感染性疾病

最常见的感染性疾病有：弓形虫感染、巨细胞病毒感染、风

疹病毒感染、单纯性疱疹病毒感染、乙肝病毒感染、丙肝病

毒感染、艾滋病毒感染等

可能通过胎盘垂直传播给胎儿或分娩时接触感染胎儿，造成

胎儿宫内感染，从而造成流产、畸形、早产、死胎、死产
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避孕措施：

孕前准备期间，应当采用避孕套避孕。

决定怀孕后再解除避孕措施。

解除避孕措施后，任何时候都有怀孕的可能，应当视为已经

妊娠，避免发生任何意外情况造成对胚胎和胎儿的影响。



43

孕育史咨询指导：

异常妊娠结局：自然流产、死胎、死产、新生儿死亡。

孕前优生遗传咨询，寻找原因，并针对原因进行相关处理。
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出生缺陷史咨询指导：

夫妻双方或之一患有出生缺陷：孕前优生遗传咨询，由具有

相关遗传咨询资质的专科医生提出再生育指导意见

生育过出生缺陷患儿：孕前优生遗传咨询，查找原因并进行

处理后再考虑怀孕
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家族史咨询指导：

近亲属中有遗传性疾病，应明确致病遗传学原因和遗传方式，

必要时应当在孕期进行相关产前诊断
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不良环境因素咨询指导：

计划怀孕夫妻应当脱离有害环境至少4-6个月才能怀孕。

必要时，根据所接触的环境有害物质的具体情况，孕前进行

针对性检查。比如，有铅或汞接触史（职业接触和经常使用

化妆品等），须在孕前检查体内的铅和汞等。

不能完全脱离高风险因素环境的人群，不宜妊娠。

如不能确定是否已经受到不良环境因素的影响，如继续妊娠，

建议在孕期进行相关的产前诊断。
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生活习惯咨询指导原则：

改变不良生活方式

适当运动

均衡膳食

适当补充营养素制剂
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社会心理因素咨询指导原则：

安排好生活和工作节奏，调整好心理状况。

学习和掌握一些关于妊娠、分娩和胎儿在宫内生长发育的

孕育知识，了解如何才能怀孕及妊娠过程出现的某些生理

现象。

学习一些出生缺陷预防的知识。



THANK YOU！


