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广西地区新生儿疾病筛查结果回顾性分析
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　　摘　要：目的　了解２００９～２０１２年广西地区新生儿疾病筛查情况及确诊率。方法　通过检测促甲状腺素（ＴＳＨ）筛查甲状腺

功能减低症（ＣＨ）、苯丙氨酸（ＰＨｅ）筛查苯丙酮尿症（ＰＫＵ）、１７羟孕酮（１７ＯＨＰ）筛查先天性肾上腺皮质增生症（ＣＡＨ）、葡萄糖

６磷酸脱氢酶（Ｇ６ＰＤ）筛查Ｇ６ＰＤ缺乏症，对初次筛查阳性的患儿进行及时召回并确诊。结果　２００９年１月至２０１２年１２月

广西新生儿疾病筛查中心合作单位的新生儿筛查率呈逐年上升趋势且 ＣＨ、ＰＫＵ、ＣＡＨ、Ｇ６ＰＤ初次筛查阳性患儿召回率及确

诊率存在差异。结论　新生儿筛查可以在早期发现ＣＨ、ＰＫＵ、ＣＡＨ、Ｇ６ＰＤ缺乏症患儿，对其早期进行干预可以防止其发病从

而降低对其智力及生长发育的影响，对提高人口素质有重要意义。

关键词：先天性甲状腺功能减退症；　苯丙酮尿症；　肾上腺增生，先天性；　葡糖磷酸脱氢酶缺乏；　新生儿筛查
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　　新生儿疾病筛查是指医疗保健机构在新生儿出生后对其

采血并检测一些危及儿童生命及其健康的遗传代谢病，使患儿

在临床尚未出现疾病表现前对其进行早期干预，避免患儿重要

脏器受到不可逆性损害，保障儿童正常的生长发育。２００９年１

月至２０１２年１２月广西新生儿疾病筛查中心对广西地区出生

的６７２７４８例新生儿进行了甲状腺功能减低症（ＣＨ）、苯丙酮

尿症（ＰＫＵ）筛查，同时对其中的部分新生儿分别进行了先天

性肾上腺皮质增生症（ＣＡＨ）和葡萄糖６磷酸脱氢酶（Ｇ６ＰＤ）

缺乏症的筛查，分析并总结筛查结果，现报道如下。

１　资料与方法

１．１　一般资料　２００９年１月至２０１２年１２月广西新生儿疾病

筛查中心筛查网络中各医疗保健机构分娩的活产儿。

１．２　 标本采集　按照《２０１０年卫生部新生儿疾病筛查技术规

范》中要求，在新生儿在出生后７２ｈ，在其足跟的内、外侧采

血，滴于９０３特殊滤纸片上自然晾干，置于２～８℃冰箱保存并

及时送检。

１．３　方法　使用芬兰 ＷＡＬＬＡＣ公司的ＶＩＣＴＯＲ２１４２０型时

间分辨荧光免疫分析仪，对滤纸干血斑进行检测。采用时间分

辨荧光法检测促甲状腺素（ＴＳＨ）含量筛查ＣＨ；荧光法检测苯

丙氨酸（Ｐｈｅ）含量筛查ＰＫＵ；时间分辨荧光法检测１７羟孕酮

（１７ＯＨＰ）含量筛查ＣＡＨ；荧光法检测Ｇ６ＰＤ含量筛查Ｇ６

ＰＤ缺乏症。

１．４　筛查标准　ＣＨ、ＰＫＵ、１７ＯＨＰ和Ｇ６ＰＤ的筛查切值分

别为８．０μＩＵ／ｍＬ、２．０ｍｇ／ｄＬ、３０．０ｎｍｏｌ／Ｌ、２．２Ｕ／ｇ。对初

次筛查为阳性的患儿进行召回，采用化学发光免疫法检测血清

中的ＴＳＨ、甲状腺原氨酸、甲状腺素、三碘甲状腺原氨酸、游离

甲状腺素对其进行确诊；采用串联质谱法检测Ｐｈｅ、Ｐｈｅ／酪氨

酸（Ｔｙｒ），如Ｐｈｅ偏高、Ｐｈｅ／Ｔｙｒ比值偏高者判断为高苯丙氨酸

血症，需进行血二氢喋呤还原酶、尿喋呤谱分析及四氢生物喋

呤负荷实验等对其进行鉴别诊断；通过对召回的阳性患儿再次

进行１７ＯＨＰ检测，如１７ＯＨＰ仍然大于３０ｎｍｏｌ／Ｌ则对其行

血电解质、促肾上腺皮质激素、皮质醇等项目测定并结合其临

床症状来诊断ＣＡＨ；采用葡萄糖６磷酸盐／６磷酸葡萄糖酸盐

比值法和基因检测来诊断Ｇ６ＰＤ缺乏症。

·７６５·国际检验医学杂志２０１４年３月第３５卷第５期　ＩｎｔＪＬａｂＭｅｄ，Ｍａｒｃｈ２０１４，Ｖｏｌ．３５，Ｎｏ．５

 基金项目：国家自然科学基金（８１２６０１２６）；广西自然科学基金（２０１２ＧＸＮＳＦＡＡ０５３１７４）。　作者简介：李旺，男，初级检验师，主要从事新

生儿疾病筛查研究。　△　通讯作者，Ｅｍａｉｌ：ｃｈｅｎｓｈａｏｋｅ１２３＠１６３．ｃｏｍ。



２　结　　果

２．１　活产数及筛查率　２００９年１月至２０１２年１２月广西新生

儿疾病筛查中心合作单位共活产新生儿共１００７４２４例，筛查

新生儿共６７２７４８例，筛查率呈逐年上升趋势。见表１。

２．２　召回率及确诊率　２００９～２０１２年对初次筛查为阳性的

患儿召回进行再次确诊，其召回率及确诊率见表２。因仅少部

分Ｇ６ＰＤ缺乏症可疑患儿进行确诊实验，故表２未列出其对

应的召回率及确诊率。

表１　　２００９～２０１２年新生儿筛查情况

年份 活产新生儿（狀） 筛查人数（狀） 筛查率（％）

２００９年 １７３２７０ ５８６０８ ３２．７

２０１０年 ２４６９４２ １５３８４５ ６２．３

２０１１年 ２７６６４０ ２１０９０６ ７６．２

２０１２年 ３１０５７２ ２４９３８９ ８０．３

表２　　２００９～２０１２年初次筛查阳性患儿召回率及确诊率

年份
ＣＨ

筛查人数（狀）召回率［狀（％）］ 确诊率［％］

ＰＫＵ

筛查人数（狀）召回率［狀（％）］ 确诊率［％］

ＣＡＨ

筛查人数（狀）召回率［狀（％）］ 确诊率［％］

２００９年 ５８６０８ ２０９（８４．６） ０．０６０ ５８６０８ ８７（８７．９） ０．００３４ － － －

２０１０年 １５３８４５ ６５０（９０．０） ０．０５５ １５３８４５ ２２８（９０．５） ０．００３３ ３０３５２ １３２（８８．６） ０．００９９

２０１１年 ２１０９０６ ６８２（７７．９） ０．０４２ ２１０９０６ １０５（８７．５） ０．００１４ ３８３７６ １４２（７２．４） ０．００５２

２０１２年 ２４９３８９ １５０８（８４．４） ０．０５７ ２４９３８９ １２７（９６．２） ０．００１２ ６５７７４ １７４（７３．１） ０．００３０

合计 ６７２７４８ ３０４９（８４．０） ０．０５２ ６７２７４８ ５４７（９６．７） ０．００１９ １３４５０２ ４４８（７６．８） ０．００５２

　　－：无数据。

３　讨　　论

我国新生儿筛查工作已成为预防医学领域的一项重要措

施，成为儿童保健的内容之一，在预防疾病和提高人口素质起

着重要作用。２００９年１月至２０１２年１２月广西地区新生儿疾

病筛查发展迅速，筛查工作值得肯定，筛查数量明显增加，筛查

率呈逐年递增趋势，但筛查情况与北京、上海等地区相比还有

很大差距，其主要原因为广西地区新生儿疾病筛查工作起步较

晚，因此今后的筛查工作仍需进一步加强［１］。

根据各地相关报道，ＣＨ、ＰＫＵ、ＣＡＨ、Ｇ６ＰＤ确诊率各地

存在明显差异性［２７］。广西新生儿疾病筛查中心统计资料显示

广西地区 ＣＨ、ＰＫＵ、ＣＡＨ 的确诊率分别为 ０．０５２０％、

０．００１９％、０．００５２％，Ｇ６ＰＤ初查阳性率为７．４８００％，其中

ＣＨ 确 诊 率 高 于 我 国 平 均 水 平 ０．０３３ ０％
［８］ 及 广 州

０．０３６０％
［９］，低于浙江０．０６９０％

［１０］；ＰＫＵ确诊率呈现南高北

低［１１］，本地区ＰＫＵ确诊率远远低于我国平均水平０．００９０％；

１７０ＨＰ确诊率低于佛山地区
［１２］０．０１４０％，高于中山地区

［１３］

０．００１９％，与上海地区
［１４］０．００５４％及无锡地区

［１５］０．００６５％

相近；广西是Ｇ６ＰＤ缺乏症的高发区，确诊率大约为７．５％，

高于全国平均水平。

为规范新生儿疾病筛查的管理，保证新生儿疾病筛查工作

质量，本筛查中心按《新生儿疾病筛查管理办法》规定，对血片

采集、送检、实验室检测、阳性病例确诊和治疗等每个环节进行

严格控制，确保检验结果的准确性及患儿得到及时治疗。

２００９～２０１２年中，实验室参加美国疾病预防控制中心、国家临

床检验中心、广西壮族自治区临床检验中心新生儿疾病筛查实

验室室间质量评价，室间质量评价均合格。

新生儿疾病筛查将患儿从群体中筛出并在发病前对其给

予特定食物或药物治疗，避免其体格及智力发育异常，给社会

带来良好的经济及社会效益，因此，新生儿疾病筛查工作的开

展对提高人口素质、保障儿童健康具有长远而重大意义［１６］。
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