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ŶWWY

#

!'g 2 Y

#

!'/g/Y

#

H)J73.OIIH--5O7I6D>

)K6765IJK*J

(

HDH4>KH-C-)JD)'ICDH)6*JI)HK*JO4JDDCCCDJ

g6KHJDODCRHK-C)

N

L6-

(

C)J7

!

J=>

N

HJK

(

HK-

(

HI)CRH

%

V

&

3'4V

9D5HI) 6̂D)K67

#

&$#E

#

E&

)

<

*!

<?=><?<3

%

#E

&
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"广州市妇女儿童医疗中心(广州市新生儿疾病筛查中心!广州
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#
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摘
"

要"目的
"

回顾性分析广州市
?$="?"

例新生儿苯丙酮尿症"

\gZ

#筛查和确诊结果$比较不同新生

儿性别'体质量'孕龄间新生儿
\gZ

的筛查效率!探讨影响
\gZ

筛查效率的因素$方法
"

收集
&$#"

年
#

月
#

日至
&$#?

年
#&

月
%

日广州市全市各医院产科出生的新生儿共
?$="?"

例为研究对象!出生
?&L

充分母乳后采

集足跟血检测苯丙氨酸含量进行
\gZ

初筛$筛查结果阳性者通过基因检测进行确诊$结果
"

?$="?"

例新生

儿初筛阳性
;&;

例!筛查阳性率为
$3$E=:

!共检出
\gZ

患儿
&&

例!发病率为
#a;&##?

$男性'低体质量儿和

早产儿组的发病率分别高于女性'正常体质量儿和足月产儿组$男性和女性组的筛查阳性率相近!男性组阳性

预测值虽稍高于女性组!但差异无统计学意义"

N

&

$3$"

#$低体质量儿和早产儿组的筛查阳性率分别高于正常

体质量儿和足月产儿组!差异有统计学意义"

N

%

$3$"

#%但阳性预测值却相反!均低于正常体质量儿和足月产儿

组!差异有统计学意义"

N

%

$3$"

#$结论
"

新生儿疾病筛查是新生儿
\gZ

早期诊断早期治疗的有效措施$应

建立本地区本实验室低体质量儿和早产儿的筛查阳性切值!有利于进一步提高低体质量儿和早产儿的
\gZ

筛

查效率$

关键词"新生儿%
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苯丙酮尿症%
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展新生儿疾病筛查可有效检出新生儿
\gZ

患儿#是

一种提高出生人口质量$降低出生缺陷的有效方法'

本文回顾性分析
&$#"

年
#

月
#

日至
&$#?

年
#&

月
%

日期间广州市新生儿疾病筛查中心
?$="?"

例新生儿

\gZ

筛查和诊断结果#分析新生儿特征与
\gZ

筛查

效率的关系#探讨影响新生儿
\gZ

筛查效率的因素#

为新生儿
\gZ

的防治提供参考依据'

B

"

资料与方法

B3B

"

资料来源
"

&$#"

年
#

月
#

日至
&$#?

年
#&

月
%

日在广州市全市各医院产科分娩的活产新生儿共

?$="?"

例'

B3C

"

样本采集和运送
"

在新生儿出生后
?&L

于足跟

内或外侧针刺采血#第
#

滴弃去#让第
&

滴血自然渗

透到筛查专用滤纸两面#共采集
;

个直径
#$44

的血

斑#于室温清洁处待血斑自然干燥后装入密实袋内#

置
&

&

%`

冰箱内保存#

?

&

#$8

内送至或通过快递寄

至广州市新生儿疾病筛查中心统一检测'

B3D

"

实验检测
"

采用茚三酮荧光法定量检测干血标

本中苯丙氨酸)

\LH

*水平进行新生儿
\gZ

筛查#试剂

为芬兰
\HK]CD/74HK

公司生产的
+/0S9'

0 新生儿

\LH

试剂盒#检测仪器为芬兰
\HK]CD/74HK

公司生产

的
#E&$XCI)6K&+

型多标记荧光分析仪'

B3E

"

筛查阳性判断和召回
"

\LH

(

&3$4

P

"

80

)

#&$

%

467

"

0

*者判断为
\gZ

筛查阳性'凡筛查阳性者均

应召回复查及进行确认检查'召回工作采用三级网

络管理模式#每一级均由专人负责筛查阳性者的

召回'

B3F

"

疾病确诊
"

\gZ

筛查阳性和复查阳性者#进行

苯丙氨酸羟化酶)

\'Y

*基因和
=>

丙酮酰四氢蝶呤合

成酶)

\G.

*基因检测#进行
\gZ

和四氢生物蝶呤

)

!YE

*缺乏症的鉴别诊断'患儿的诊治符合卫生部

0苯丙酮尿症和先天性状腺功能减低症诊治技术规

范1

%

#

&和0高苯丙氨酸血症的诊治共识1

%

&

&的标准'

B3G

"

防治干预
"

依照治疗常规#

\gZ

患儿给予低

\LH

营养#控制血
\LH

浓度#诊断
!YE

缺乏症者给予

!YE

$

">

羟色胺$左旋多巴等药物治疗#无偿为
\gZ

患者提供无苯丙氨酸奶粉或蛋白粉或药品进行免费

治疗
%

年'定期对患儿进行生长发育和智力发展等

方面进行评价#依照随访常规进行随访'

B3H

"

统计学处理
"

引用
.\..#<3$

软件进行数据分

析#计数资料用率表示#组间比较采用
!

& 检验#

N

%

$3$"

为差异有统计学意义'

C

"

结
""

果

C3B

"

广州地区
?$="?"

例新生儿
\gZ

筛查和确诊

结果
"

筛查的
?$="?"

例新生儿中#初筛阳性
;&;

例#

初筛阳性率为
$3$E=:

(召回
;&;

例#召回率为

#$$3$:

(共检出苯丙酮尿症患儿
&&

例#发病率为
#a

;&##?

'男性$低体质量儿)出生体质量
%

&"$$

P

*和

早产儿)孕龄
%

;?

周*组的发病率分别高于女性$正常

体质量儿)出生体质量
(

&"$$

P

*和足月产儿)孕龄
(

;?

周*组#见表
#

'

表
#

""

不同新生儿性别%出生体质量%孕龄组间

"""

\gZ

的发病情况

组别 总例数)

%

* 检出数)

%

* 百分比)

:

*发病率)

#a%

*

性别

"

男
;?%?$; #= ?&3?; #a&;==<

"

女
;&?%?& = &?3&? #a"E=E"

出生体质量

"

低体质量儿
E&&<< & <3$< #a&##E<

"

正常体质量儿
==E&?= &$ <$3<# #a;;&#E

孕龄

"

早产儿
;<;;= ; #;3=E #a#;##&

"

足月产儿
==?&;< #< %=3;= #a;"##%

C3C

"

不同新生儿性别$体质量$孕龄组
\gZ

筛查阳

性率和阳性预测值的比较
"

男性和女性组的筛查阳

性率相近#男性组阳性预测值虽高于女性组#但差异

无统计学意义)

N

&

$3$"

*'低体质量儿和早产儿组的

筛查阳性率分别高于正常体质量儿和足月产儿组#差

异有统计学意义)

N

%

$3$"

*(但阳性预测值却相反#均

低于正常体质量儿和足月产儿组#差异有统计学意义

)

N

%

$3$"

*'见表
&

'

表
&

""

不同新生儿性别%体质量%孕龄组间
\gZ

筛查

"""

阳性率和阳性预测值的比较

组别
筛查阳性

%

百分比)

:

*

N

确诊例数

)

%

*

阳性预测值

)

:

*

N

性别
$3?E% $3$?"

"

男
#?= $3$" #= <3$<

"

女
#E? $3$" = E3$%

出生体质量
$3$$$ $3$$%

"

低体质量儿
%& $3#< & &3EE

"

正常体质量儿
#"" $3$& &$ #&3<$

孕龄
$3$$$ $3$E#

"

早产儿
?# $3#% ; E3&;

"

足月儿
#EE $3$& #< #;3#<

D

"

讨
""

论

""

\gZ

是由编码肝脏内
\'Y

基因缺陷导致患儿

体内
\LH

无法转化为酪氨酸而引起的一种常见的常

染色体隐性遗传代谢病'治疗不及时#患儿体内的血

浆
\LH

就会蓄积从而导致不可逆的进行性智力障

碍%

;

&

'目前尚无根治
\gZ

的方法#唯一有效的措施

是通过早期筛查$早期诊断#对患儿给予早期治疗#将

血
\LH

水平控制在一定的理想范围内#避免
\LH

的蓄

积导致中枢神经系统不可逆的损伤#因此
\gZ

的治

疗宜在患儿出生
;

个月内开始#严格控制血
\LH

水平

对维持患儿正常智力发育水平起到关键的作用#患儿

智力发育水平的高低与初筛时血
\LH

水平无相关性#

与血
\LH

的控制水平呈负相关%

E>?

&
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是一种提高出生人口素质#降低出生缺陷的有效方

法'开展和推广新生儿
\gZ

筛查#可避免和防止残

疾儿童的发生#提高出生人口素质#降低出生缺陷#不

仅有利于国民经济发展$降低人民生活负担和提高人

民生活质量#对提高儿童健康水平和推动社会发展有

着重要的社会意义和经济效益'广州市新生儿筛查

中心
&$#"

年
#

月
#

日至
&$#?

年
#&

月
%

日共筛查新

生儿
?$="?"

例#初筛阳性
;&;

例#初筛阳性率为

$3$E=:

(共检出
\gZ

患儿
&&

例#发病率为
#a

;&##?

'与广东省
\gZ

发病率为
#a;;$$$

%

%

&相近#

广州市发病率低于邻近的深圳市%

<

&

$佛山市%

#$

&

$惠州

市%

##

&

\gZ

发病率)分别为
#a&%<%=

$

#a&"%$"

$

#a

#&=&<

*'另外#广东省和广州市
\gZ

的发病率均低

于全国水平
%3=

"

#$

万)

#a##=%#

*

%

#&

&及北方地

区%

#;>#%

&

#符合
\gZ

的发病率特点#存在一定的地区差

异#且南方地区低于北方地区'另外#本研究结果显

示#男性$低体质量儿和早产儿的发病率分别高于女

性$正常体质量儿和足月产儿#是否因为
\gZ

患儿存

在基因缺陷而导致新生儿早产和低出生体质量的情

况需有待进一步探讨'

新生儿疾病筛查服务工作包括筛查血片采集运

送$实验室检测$患儿的早期诊治和信息服务等几大

方面#为保证新生儿疾病筛查工作开展的成效#准确

的筛查检验是至关重要的一环#有利于提高检出率#

减低检测费用'为进一步探讨影响新生儿
\gZ

筛查

效率的因素#本中心比较了不同新生儿性别$体质量$

孕龄间
\gZ

筛查阳性率和阳性预测值的差异#结果

可见男性和女性的筛查阳性率相近#男性阳性预测值

虽高于女性#但差异无统计学意义)

N

&

$3$"

*'虽然

低体质量儿和早产儿的筛查阳性率明显高于正常体

质量儿和足月产儿(但阳性预测值却相反#均低于正

常体质量儿和足月产儿#两组间阳性预测值差异有统

计学意义)

N

%

$3$"

*'说明低体质量儿和早产儿的筛

查假阳性率高#为提高筛查有效性$降低假阳性率和

提高检出率#需收集更大样本进行分析#制定出本地

区本实验室低体质量儿和早产儿的筛查阳性切值'

E

"

结
""

论

""

新生儿疾病筛查是新生儿
\gZ

早期诊断早期治

疗的有效方法'应建立本地区本实验室低体质量儿

和早产儿的筛查阳性切值#有利于进一步提高低体质

量儿和早产儿的
\gZ

筛查效率'
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