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Abstract 
Objective: To investigate the detection rate of birth defects in different gestational weeks. Me-
thods: A total of 120 neonates with birth defects who were delivered or induced labor in the Affi-
liated Hospital of Inner Mongolia Medical University from February 2015 to June 2017 were se-
lected. All the women were screened in the hospital for prenatal screening and examined by ul-
trasound about the detection rate of prenatal diagnosis of birth defects and the relationship be-
tween birth defects and the age of pregnant women in different gestational weeks. Results: The 
coincidence rate of prenatal ultrasound diagnosis of birth defects was 92.45%; the detection rate 
of birth defects was 52.24% at 20 weeks; and the detection rate of birth defects was 5.51% at ≥ 35 
weeks. The incidence of birth defects in pregnant women aged ≥ 35 years was significantly higher 
than that in pregnant women < 35 years old (P < 0.05). Conclusion: Ultrasound diagnosis can 
detect the birth defects of the fetus at an early stage, but there are cases of missed diagnosis. The 
clinical application should also enhance the update and application of ultrasonic detection tech-
nology to further improve the prenatal detection rate of birth defects. 
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摘  要 

目的：研究超声诊断在不同孕周的出生缺陷检出率。方法：选择2015年2月至2017年6月间在内蒙古医

科大学附属医院分娩或引产的120例出生缺陷新生儿为研究对象，全部产妇均在本院接受产前筛查，并

经过超声检查，检测产前诊断出生缺陷的检出率以及不同孕周出现出生缺陷和孕妇年龄的关系。结果：

产前超声诊断出生缺陷的符合率为92.45%，孕20周的出生缺陷检出率最高52.24%，孕≥35周的出生缺

陷检出率最低5.51%。年龄≥35岁的孕妇出生缺陷发生率显著高于年龄<35岁的孕妇，差异有统计学意义

(P < 0.05)。结论：超声诊断能够早期发现出生缺陷的胎儿，但也存在漏诊的病例，临床应用上还应增强

对超声检测技术的更新以及应用，以进一步提高出生缺陷产前检出率。 
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1. 背景 

现今，由于环境污染、饮食、气候等条件的改变，全球的新生儿出生缺陷发生率急速增加[1]。出生

缺陷使胎儿出现严重的生理和心理负担，甚至导致死亡[2]。以及新生儿出现终身性残疾，染色体病，给

家庭和社会带来严重的负担，降低人口素质。新生儿出生缺陷严重影响到人口素质和生命健康[3]。提高

出生人口素质、减少先天遗传病以及出生缺陷是《母婴保健法》、《母婴保健法实施办法》的重要内容

[4]。加强出生缺陷的诊断率，可及时终止先天畸形妊娠，减轻孕产妇的痛苦和社会压力，提高人口素质

[5]。目前临床上多采用超声诊断来进行出生缺陷的产前诊断筛查，超声检查方法不会对胎儿造成不良影

响，诊断正确率高，本研究探究超声诊断在先天缺陷产前诊断中的价值[6]。 

2. 对象与方法 

2.1. 研究对象 

对 2015 年 2 月至 2017 年 6 月间在内蒙古医科大学附属医院分娩或引产的 120 例出生缺陷新生儿进

行研究，所有产妇均在本院接受产检，并且孕妇体重在 65~70 公斤，身高 150 cm~172 cm，无传染性疾

病，年龄 23~45 岁，平均(34.5 ± 4.5)岁，孕周为 10~39 周。 

2.2. 方法 

采用彩色多普勒超声诊断仪进行超声检查，孕 10~14 周进行胎儿颈项透明层厚度检查；孕 18 周以前

常规筛查颅脑、脊柱、四肢、胸腹等结构情况；18~25 周关键时刻筛查，系统详细检查胎儿各部位结构；

孕 32 周检查胎儿生长发育情况及附属结构等。在此声明征得 120 位产妇的同意还有伦理委员会的批准。

诊断标准为胎儿畸形且智力障碍。评估产前超声诊断的符合率、不同孕周的出生缺陷检出率，以 35 岁为
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分界点，将产妇分为年龄 ≥ 35 岁和< 35 岁组，比较不同年龄段孕妇的出生缺陷发生率。 

2.3. 统计学方法 

采用 SPSS 22 软件进行统计分析，计数数据采用百分比(%)表示，比较采用 χ2 检验，以 P < 0.05 为差

异有统计学意义。 

3. 结果 

1) 出生缺陷检出率比较：见表 1。产前超声诊断中，共检出 120 例存在出生缺陷的胎儿，诊断符合

率为 92.45%。孕 18~24 周出生缺陷的检出率最高，孕 32 周以上的检出率最低。 
 

Table 1. Detection of birth defects in different gestational weeks (n = 120) 
表 1. 不同孕周超声诊断出生缺陷检出率(n = 120) 

孕周 出生缺陷检率 

<18 周 28 (18.5) 

20 周 66 (48.33) 

20~35 周 17 (15.83) 

≥35周 9 (9.79) 

合计 120 (92.45) 

 
2) 孕妇年龄与新生儿出生缺陷发生率比较：孕妇年龄 ≥ 35 岁的胎儿出生缺陷发生率为 68.79%，显

著高于孕妇年龄 < 35 岁胎儿出生缺陷发生率 ，差异有统计学意义(χ2 = 4.237, P < 0.01)。 

4. 讨论 

医学诊断技术的高效发展使出生缺陷的产前诊断检出率急速上升[7]。超声检查是一个无手术、无微

创，并且可以重复的检查技术，在产前检查时超声检查将对胎儿身体进行全方位、深层次的检查[8]，超

声检查将不会对胎儿有任何副作用，而且能够检测胎儿不良疾病的发生，灵敏度极高。例如胎儿在 12 周

时，胎儿会出现液体淤积等现象[9]，当胎儿颈项透明层厚度 ≥ 2.5 mm 时，胎儿患病率极高，此时新生

儿将会出现先天缺陷、遗传疾病等现象[10]。超声检查可以监测胎儿心跳频率是否正常。经专家研究报道，

全国每年的出生缺陷新生儿大约为 150 多万人[11]，这些新生儿将严重影响经济情况，给家庭带来严重的

经济负担，严重影响国民素质[12]。新生儿出生缺陷的重要原因是晚婚晚育、大龄产妇增多的原因[13]。
年龄超过 35 岁是胎儿出现先天缺陷的重要年龄[14]。此项研究表明，年龄 ≥ 35 岁孕妇的胎儿出生缺陷

发生率 70.32%，明显高于年龄 < 35 岁的孕妇[15]。随着年龄的不断增加，卵巢排卵卵子质量下降，子宫

内膜受损严重，将会严重影响受精卵的发育和分裂[16]，有丝分裂和减少分裂过程当中会出现染色体分配

不均，染色体缺陷等一系列疾病[17]。所以高龄产妇产前应进行超声检测，超声检查是产前检查有效的检

测方法之一[18]，能够减少新生儿出生缺陷率，≥18 周的产前诊断中出生缺陷检出率为最高[19]。超声检

查在孕 12 周就能够检测到胎儿神经系统疾病，经过超声检查可以及时检测胎儿有无神经缺陷疾病、脑疾

病、肌肉疾病等现象[20]。超声检查能够检测胎儿脐带与胎儿其它部位是否存在缠绕现象、是否使胎儿存

在窒息等现象[21]，是否与腹侧壁存在链接缠绕，导致胎儿存在畸形[22]。超声检查还能够早期诊断脏器

是否发育完整等[23]。此外，还可以应用追踪超声扫描法，检测测量胎儿各个肢体骨骼以及身体位置等长

度，扫描检测胎儿体位和身体的位置关系[24]，来推断是否存在骨骼缺陷等现象。在胎儿心率和心形等是

否正常方面[25]，我们可以通过超声检查的横纵切面结果，如四腔心切面、右心室流出道切面、左心室流

出道切面来观察胎儿的心脏是否完整[26]、有无瓣膜疾病、房室有无缺陷等、动脉瓣有无缺陷等，判断胎
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儿有无先天性心脏病[27]。如多指并指等的出生缺陷，因为这些出生缺陷是由单基因引起的，超声检查很

难发现其病变，所以检出率较低[28]，这也是其弊端。其次，对于出生缺陷的胎儿，在母体的羊水中手掌

处于握拳状态，超声检查不能发现其畸形等现象[29]，其胎儿手掌的骨骼发育情况也不能检测，形成超声

检查的盲区，从而出现骨骼畸形、肌肉发育不全、染色体移位、倒位、甚至是染色体断裂等现象，通过

超声波检查以后很难确认为是有畸形的胎儿。随着超声检测新技术的不断更新换代，三维超声、四维超

声等在临床上的应用不断发展起来，使得出生缺陷的诊断检出率有了很大的改变[30]，能对胎儿每个片层

的横纵轴都能全方位的、系统的对其结构进行检测，对微小出生缺陷的诊断率有了很大的提高，减少胎

儿畸形的检出率。出生缺陷的产前诊断，在一次超声检查中就能发现所有出生缺陷是几乎不可能的，我

们应该随着孕周的增加来进行多次的超声检查，胎儿畸形的发生也会随着孕周的增加也会出现新的疾病。

我们可以多次抽取羊水能来进行胎儿疾病监测等，并且得到形态学的确定才能进一步使用超声监测从而

准确判断。因而，胎儿出生缺陷的诊断中，我们需要确定孕妇的病史以及有无遗传缺陷，是否有急慢性

病，有无病毒感染、细菌感染，了解孕妇有无吸烟、酗酒等不良生活习惯是造成胎儿有无出生缺陷的关

键因素。加强对胎儿出生缺陷的检测，并增加出生缺陷检出率，能够对其进行有效的治疗是至关重要的，

减少畸形胎儿，给家庭给社会减少负担，提高人口素质。本研究发现，孕 20 周出生缺陷检出率最高，孕 
≥ 35 周出生缺陷检出率最低，此项研究表明，应在孕 20 周期间时就加强对出生缺陷的检测，把握检测机

会是减少胎儿疾病的关键之一。 
此外，在产前对出生缺陷的诊断中，如用超声监测发现胎儿有畸形等，应保证其孕妇的意愿下进行

治疗，将胎儿视为是患者来进行治疗。孕妇有原则继续妊娠和终止妊娠的权利。 
此项研究表明，在出生缺陷的产前诊断中，通过超声检查的诊断检出率很高，利于儿科医生的早期

预防、早期发现、早期治疗。经检出发现胎儿出生缺陷，有先天遗传病，如 21 三体综合征、猫叫综合征、

缺铁性红细胞贫血症等要给与孕妇建议终止妊娠，减少出生缺陷的出生率，增加国民人口质量。目前已

拥有很多手段，但由于遗传病的种类繁多，表现又是多方面的，所以目前能真正在子宫内就做出诊断的

还是极少部分，只限于染色体病、少数代谢病(单基因异常)以及部分先天性异常，而大部分代谢病及基因

病尚不能在产前明确诊断。 
超声检查作为产前诊断出生缺陷的二级预防措施手段，更加深入研究超声检查对出生缺陷的各种层

面，并与其它更有效的产前筛查前言技术与超声检查结合起来共同检测出生缺陷。经研究得出超声诊断

能够早期发现出生缺陷的胎儿，但也存在漏诊的病例，临床应用上还应增强对超声检测技术的更新以及

应用，以进一步提高出生缺陷产前检出率。 
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