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摘  要 

目的：探讨阿克苏地区儿童先天性心脏病(congenital heart disease, CHD)的流行病学特征及影响因素，

为CHD的一级预防和病因学研究提供参考依据。方法：对阿克苏地区儿童进行横断面研究，对2021年11
月~2022年3月阿克苏地区流行病学调查中0~14岁儿童进行分析，总共18,878人。采用体格检查和心脏

彩色多普勒超声心动图进行诊断，并通过对确诊病例和健康儿童发放调查问卷，进行病例对照研究，分

析CHD的影响因素。结果：总共确诊CHD患儿274例，总患病率为14.5‰，其中房间隔缺损发病率最高

为3.92‰，室间隔缺损次之。多因素Logistic回归分析表明：母亲妊娠年龄(OR = 1.681, 95% CI: 
1.250~2.261)、流产次数(OR = 2.011, 95% CI: 1.031~3.924)、孕早期感染(OR = 2.758, 95% CI: 
1.226~6.201)、吸烟史(主动/被动) (OR = 1.684, 95% CI: 1.112~2.548)均是CHD的独立危险因素；服用

叶酸(OR = 0.249, 95% CI: 0.126~0.494)是CHD的独立保护因素。影响维吾尔族、汉族发生CHD的影响

因素存在差异(χ2 = 16.2, P < 0.05)。结论：CHD发病是受多种危险因素影响的结果，阿克苏地区人口的

CHD危险因素存在差异，对新疆地区精准开展CHD一级预防工作有指导意义。 
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Abstract 
Objective: To investigate the epidemiological characteristics and influencing factors of congenital 
heart disease (CHD) in children in Aksu Region, and to provide a reference for the primary pre-
vention and etiological research of CHD. Methods: A cross-sectional study was conducted on 18,878 
children aged 0~14 years in the epidemiological survey of Aksu Region from November 2021 to 
March 2022. Physical examination and cardiac color Doppler echocardiography were used for di-
agnosis. Case-control study was carried out by distributing questionnaires to diagnosed cases and 
healthy children to analyze the influencing factors of CHD. Results: A total of 274 children were 
diagnosed with CHD, with a total morbidity of 14.5‰. Atrial septal defect had the highest inci-
dence of 3.92‰, followed by ventricular septal defect. Multivariate logistic regression analysis 
showed that maternal age at pregnancy (OR = 1.681, 95% CI: 1.250~2.261), number of abortions 
(OR = 2.011, 95% CI: 1.031~3.924), early pregnancy infection (OR = 2.758, 95% CI: 1.226~6.201), 
smoking history (active/passive) (OR = 1.684, 95% CI: 1.112~2.548) were independent risk fac-
tors for CHD; taking folic acid (OR = 0.249, 95% CI: 0.126~0.494) was an independent protective 
factor against CHD. There were differences in influencing factors of CHD occurrence between Uy-
gur and Han populations (χ2 = 16.2, P < 0.05). Conclusion: The morbidity of CHD is the result of 
multiple risk factors. There are differences in CHD risk factors among the population in Aksu area. 
It has guiding significance for carrying out precise primary prevention of CHD in Xinjiang. 
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1. 背景  

先天性心脏病(congenital heart disease, CHD)是胎儿时期心脏及大血管发育异常所致的先天性畸形，

是最常见的先天性畸形，占主要先天性畸形的三分之一[1]。最新数据显示，近 40 年来全球 CHD 年发病

率持续上升，至 2017 年发病率已增至 8.2‰，对国家、社会、家庭造成巨大的经济负担和心理负担[2] [3] 
[4] [5]。由于先天性心脏病的发病受多种因素影响且发病机制尚不明确，国外相关研究中指出，先天性心

脏病与饮酒、吸烟、高血压、糖尿病、妊娠期间服用药物、民族以及人种等多种非遗传因素相关[6] [7]。
而我国地区间生活环境因素差异较大，新疆地区地域辽阔、多民族聚居、医疗资源有限，其内各级地州

间在生活环境、饮食习惯等诸多因素也存在一定差异[8]。阿克苏地区在新疆维吾尔族自治区人口数位于

第四，经济总量达全区第三，拥有丰富的自然资源，西气东输的重要能源地，“一带一路”倡议的重要

途径区域，其在全区的农牧业、工业、贸易等方面都有着举足轻重的作用。但该地区鲜有 CHD 的全面调

查，需要提高预防 CHD 的精准度，遂开展筛查项目。故本文探讨对阿克苏地区 CHD 的患病率及影响因
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素分析，对该地区乃至新疆地区 CHD 一级预防和病因学研究提供科学依据。  

2. 研究对象和方法 

2.1. 研究对象  

2021 年 11 月~2022 年 3 月，研究选择阿克苏地区(阿克苏市、库车县、温宿县、沙雅县、新和县、

拜城县、乌什县、阿瓦提县、柯坪县)，采用横断面流行病学研究，总筛查 0~14 岁儿童共 18,878 人。包

含维吾尔族、汉族、哈萨克族、回族、蒙古族、柯尔克孜族等 9 个民族，研究经新疆医科大学第一附属

医院伦理委员会审核通过，事先告知参与流行病学调查儿童的家长，征得同意后签署知情同意书。 
病例来源：本次筛查中确诊 CHD 患儿。 
病例纳入标准：1) 年龄 0~10 岁；2) 无心血管疾病，无严重急慢性感染性疾病、无遗传代谢性及慢

性消耗性疾病。  
对照来源：依据病例组年龄、性别、民族特征匹配未患 CHD 的儿童 
对照纳入标准：1) 未患 CHD；2) 无心血管疾病，无严重急慢性感染性疾病、无遗传代谢性及慢性

消耗性疾病。 
排除未参与和不合格样本，收集病例组 126 例，最终依据病例组年龄、性别、民族特征完成 1:1 匹

配对照组 112 对。病例对照详细流程如下(图 1)： 
 

 
Figure 1. Flow chart for case-control impact factor analysis 
图 1. 病例对照影响因素分析流程图 
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2.2. 研究方法 

2.2.1. 诊断标准 
CHD 诊断标准[9]：以经胸超声心动图检查结果作为无创诊断 CHD 的金标准，在面对年龄较小患者

CHD 的确诊时，可结合临床表现和相关辅助检查的结果进行鉴别，最终以随访结果为准。① 房间隔缺

损(atrial septal defect, ASD)：其中年龄 < 3 月患儿，缺损直径 < 3 mm 的继发孔型 ASD 在 18 个月内可全

部自然关闭，故未诊断为 ASD，缺损直径 3~8 mm 的患儿在 18 个月也有 80%以上的自然闭合率，需结合

相关检查结果，最终视随访结果确定，缺损直径 > 8 mm 者几乎不能自然闭合，可诊断为 ASD。② 室间

隔缺损(ventricular septal defect, VSD)诊断：VSD 在婴幼儿期有较高的闭合率，通常在 3 岁内自然闭合发

生率较多，超声下检出无症状小型 VSD，需视随访结果而定。③ 动脉导管未闭(patent ductus arteriosus, 
PDA)：患儿 3 个月~1 岁后仍持续不闭合，可诊断为动脉导管未闭。④ 卵圆孔未闭(patent foramen ovale, 
PFO)诊断：年龄 > 3 岁的患儿，多次随访结果未见闭合趋势，可确诊为卵圆孔未闭。所有参与筛查的儿

童都经有多年临床工作经验的医师进行一般体格检查和心脏专科查体，并接受心脏彩色多普勒超声心动

图，由高年资医师最终确诊和评估 CHD 病情。 
妊娠期合并症的诊断标准：孕产妇怀孕分级标准：早期(妊娠前 3 个月)、中期(孕 13 周~27 周)、晚期

(孕 28 周~分娩)。妊娠期高血压标准为妊娠首次出现血压升高，收缩压 ≥ 140 mm Hg 和/或舒张压 ≥ 90 
mmHg，产后 12 周恢复正常，少数出现上腹部不适或血小板减少。妊娠期糖尿病为伴有典型高血糖症状，

且糖化血红蛋白≥6.5%，空腹血糖≥7 mmol/L，或 2 h 葡萄糖耐量试验血糖水平≥11.1 mmol/L。 

2.2.2. 问卷调查 
对受调查者家长发放《新疆先天性心脏病危险因素调查问卷表》，主要内容包括：① 儿童一般情况：

包括身高、体重、胎次、胎龄、怀孕间隔及新生儿出生情况等。② 父母相关情况包括：父母民族、怀孕

时年龄、文化程度、家庭收入、常住地、职业、既往疾病史、CHD 家族病史、母亲妊娠期病史、母亲妊

娠期服药史等；③ 母亲生活习惯及环境因素包括：是否规律产检、怀孕前是否有采取避孕措施、是否有

过不良孕育史、吸烟史、饮酒史、是否服用叶酸、饮食习惯、体育锻炼、是否接触有害物质等方面。影

响因素分类类型及赋值方式(详见表 1)。 
 

Table 1. CHD influencing factors assigned variables table 
表 1. CHD 影响因素赋值变量表 

变量说明 变量类型 分类变量赋值 

是否患病 二分类变量 
0：对照组(健康儿童) 
1：病例组(CHD) 

父/母亲年龄 有序多分类变量 

0：20~24 岁 
1：25~29 岁 
2：30~34 岁 
3：≥35岁 

民族 无序多分类变量 

0：汉族 
1：维吾尔族 
2：回族 
3：哈萨克族 
4：其他民族 

文化程度 有序多分类变量 
0：高中/中专及以下 
1：本科/大专 
2：硕士及以上 
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续表 

儿童胎次 有序多分类变量 
0：1 胎 
1：2 胎 
2：3 胎及以上 

儿童出生体重 二分类变量 
0：>2500 g 
1：<2500 g 

居住地海拔 有序多分类变量 
0：<1000 m 
1：1000~2000 m 
2：>2000 m 

流产次数 有序多分类变量 

0：0 次 
1：1 次 
2：2 次 
3：3 次及以上 

母亲孕后体重增加 有序多分类变量 
0：正常 
1：过高 
2：过低 

吸烟史(主动/被动) 有序多分类变量 
0：无 
1：偶尔 
2：经常 

饮酒史 有序多分类变量 
0：无 
1：偶尔 
2：经常 

其他变量 二分类变量 
0：无 
1：有 

2.3. 质量控制 

查阅文献同时进行专家评审，参考我国与国际制定的先天性心脏病危险因素量表同时与本省基本情

况相结合，在正式调查前，通过预调查对问卷进行适当的修改，使调查更具可行、合理、科学的设计原

则，研究中重视问卷的提问方式和调查技巧以最大限度减少回忆偏倚。对调查员进行统一培训，了解问

卷调查内容和指导手册，调查过程中对儿童监护人采用面对面访谈的方式，避免诱导性的提问，以尽量

减少信息偏倚。填写完成后，对 1/8 左右的研究对象进行电话回访，验证调查内容的准确性并提高完整

性。当地心脏超声心动图筛查出的 CHD 患儿，来我院就诊时需进行复查核对，进一步提高诊断的准确性。 

2.4. 统计学方法 

应用 IBM SPSS26.对数据进行统计学处理及分析。计数资料采用 χ2检验，按 α = 0.05 为水准，对所

有变量进行单因素分析，并将 P < 0.1 的变量引入多因素条件 Logistic 回归分析，运用 Forward (LR)法逐

步筛选变量，建立回归模型，计算出优势比(OR)值及 95%可信区间(95% CI)，以 P < 0.05 为差异有统计

学意义。 

3. 结果 

3.1. 研究样本的基本特征 

2021 年 11 月~2022 年 3 月阿克苏地区共筛查 18,878 人，其中男性 9828 人(52.06%)、女性 9050 人

(47.94%)，平均年龄 6.9 ± 3.3 岁，确诊 CHD 共 274 人，其中男性 147 人(53.65%)、女性 127 人(46.35%)，

https://doi.org/10.12677/acm.2024.142459


吉时昱 等 
 

 

DOI: 10.12677/acm.2024.142459 3250 临床医学进展 
 

平均年龄 6.8 ± 3.8 岁，总患病率为 14.5‰。民族包括维吾尔族、汉族、哈萨克族、回族等 9 个民族，

其中回族患病率最高 30.2‰，汉族患病率最低 9.5‰ (详见表 2)。不同年龄段患病率不同差异具有统计

学意义(χ2 = 16.2, P < 0.05)，0~4 岁儿童患病率最高 19.9‰ (详见表 3)。CHD 在地区间的分布也有差异，

但差异不具有统计学意义，拜城县患病率最高为 18.3‰，阿克苏市的患病率为 10.6‰低于其他地区(详
见表 4)。 

 
Table 2. Prevalence of CHD in 18,878 children aged 0~14 years from different ethnic groups in Aksu Region 
表 2. 阿克苏地区 18,878 名 0~14 岁不同民族儿童中 CHD 的患病率 

民族 参与调查人数 CHD 患病率(‰) 

维吾尔族 8602 157 18.3 

汉族 8063 77 9.5 

回族 463 14 30.2 

哈萨克族 480 8 16.7 

蒙古族 457 6 13.1 

柯尔克孜族 399 6 15.0 

乌兹别克族 284 4 14.1 

塔吉克族 96 1 10.4 

满族 34 1 29.4 

合计 18,878 274 14.5 
 

Table 3. Prevalence of CHD in 18,878 0~14 year olds of different age groups in Aksu Region 
表 3. 阿克苏地区 18,878 名 0~14 岁不同年龄段 CHD 的患病率 

年龄 
(岁) 

参加调查人数 CHD 患病率(‰) χ2 
P 值 男 女 合计 男 女 合计 男 女 合计 

0~4 2442 2369 4811 49 47 96 20.1 19.8 19.9 
16.1 

0.001 5~9 4365 3980 8239 64 53 117 14.7 13.3 14.2 

10~14 3021 2701 5828 34 27 61 11.2 10.0 10.5 
 

Table 4. Prevalence of CHD in different districts of 18,878 0~14 year olds in Aksu Region 
表 4. 阿克苏地区 18,878 名 0~14 岁不同地区 CHD 患病率 

地区 参加调查人数 CHD 患病率(‰) 

阿克苏市 4253 45 10.6 

库车县 3696 47 12.7 

温宿县 1930 31 16.1 

沙雅县 2089 34 16.3 

新和县 1359 22 16.2 

拜城县 1585 29 18.3 

乌什县 1587 24 15.1 

阿瓦提县 1992 36 18.1 

柯坪县 387 6 15.5 

合计 18,878 274 14.5 
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阿克苏地区不同民族(维吾尔族、汉族、回族、哈萨克族)不同类型 CHD 的患病率(详见表 5)，其中

ASD 是最常见的 CHD 类型，其患病率为 3.92‰，之后依次为 VSD3.28‰、PFO2.86‰、PDA1.96‰；紫

绀型 CHD：法洛四联症最常见 0.74‰、大动脉转位 0.11‰。四个民族中最常见的 CHD 类型及其患病率，

维吾尔族中最常见的 CHD 类型是 VSD，其患病率为 5.2‰；汉族中最常见的 CHD 类型是 PDA，其患病

率为 2.6‰；回族中最常见的 CHD 类型是 ASD，其患病率为 10.8‰；哈萨克族中最常见的 CHD 类型是

ASD，其患病率为 6.3‰。CHD 通常是非紫绀型，回族儿童未检测出紫绀型 CHD，非紫绀型 CHD 民族

分布为，回族 100%、维吾尔族 92.5%、汉族 93.5%、哈萨克族 87.5%。 
 

Table 5. Prevalence of different classifications of CHD among 18,878 0~14 year olds in Aksu Region 
表 5. 阿克苏地区 18,878 名 0~14 岁不同类型 CHD 的患病率 

CHD 异常类型 维吾尔族 
(n, ‰) 

汉族 
(n, ‰) 

回族 
(n, ‰) 

哈萨克族
(n, ‰) 总例数(n) 总患病率

(‰) 

房间隔缺损 42 (4.9) 17 (2.1) 5 (10.8) 3 (6.3) 67 3.8 

室间隔缺损 45 (5.2) 14 (1.7) 1 (2.1) 1 (2.1) 61 3.5 

卵圆孔未闭 33 (3.8) 9 (1.1) 4 (8.6) 2 (4.2) 48 2.7 

动脉导管未闭 12 (1.4) 21 (2.6) 2 (4.3) 1 (2.1) 36 2.0 

法洛氏四联症 9 (1.0) 4 (0.5) 0 0 13 0.7 

肺动脉瓣狭窄 5 (0.6) 1 (0.1) 1 (2.1) 0 7 0.4 

肺静脉异位引流 3 (0.3) 2 (0.2) 0 0 5 0.3 

动脉导管未闭 + 房间隔缺损 2 (0.2) 3 (0.4) 0 0 5 0.3 

单心房 0 2 (0.2) 1 (2.1) 0 3 0.2 

部分型房室间隔缺损 2 (0.2) 0 0 0 2 0.1 

大动脉转位 1 (0.1) 1 (0.1) 0 0 2 0.1 

二尖瓣脱垂 1 (0.1) 1 (0.1) 0 0 2 0.1 

右室双出口 1 (0.1) 0 0 1 (2.1) 2 0.1 

永存动脉干 1 (0.1) 0 0 0 1 0.05 

主动脉瓣二叶畸形 0 1 (0.1) 0 0 1 0.05 

永存左上腔静脉 0 1 (0.1) 0 0 1 0.05 

合计 157 (18.3) 77 (9.5) 14 (30.2) 8 (16.7) 256 14.5 

3.2. 单因素分析 

对 50 个自变量进行单因素分析，结果两组比较具有统计学意义的因素有 8 个：妊娠母亲年龄、胎次、

母亲孕后体重增加量、孕早期感染史、孕早期主动/被动吸烟史、孕期糖尿病史和早产均是 CHD 的危险

因素(P < 0.05)，孕早期服用叶酸是 CHD 的保护因素(P < 0.05)，详细结果汇总于表 6。单因素 Logistic 回

归分析中，结果与单因素分析结果一致，未筛选出新的危险因素；综上述分析得出 9 个 P < 0.1 的孕期影

响因素：母亲妊娠年龄(P = 0.014)、胎次(P = 0.044)、文化程度(P = 0.084)、流产史(P = 0.053)、母亲孕后

体重增加程度(P = 0.037)、孕早期感染(P = 0.013)、服用叶酸(P = 0.027)、孕早期主动/被动吸烟史(P = 0.022)
及孕期 II 型糖尿病(P = 0.020)代入多因素 Logistic 回归分析中。 
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Table 6. Univariate analysis of CHD in 0~14 year olds in the Arksu region 
表 6. 阿克苏地区 0~14 岁 CHD 的单因素分析 

变量 分组 对照组(n = 112 [%]) 病例组(n = 112 [%]) χ2 P 

妊娠母亲年龄 

20~24 岁 8 (7.1) 11 (9.5) 

10.676 0.014 
25~29 岁 47 (42) 26 (36.5) 

30~34 岁 46 (41.1) 53 (49.5) 

≥35岁 11 (9.8) 22 (16.5) 

文化程度 

高中/中专及以下 68 (60.7) 83 (74.1) 

4.963 0.084 本科/大专 32 (28.6) 23 (20.5) 

硕士及以上 12 (10.7) 6 (5.4) 

胎次 

1 胎 45 (40.2) 28 (25) 

6.228 0.044 2 胎 56 (50) 67 (59.8) 

3 胎及以上 11 (9.8) 17 (15.2) 

居住地海拔 

<1000 27 (24.1) 23 (20.5) 

3.950 0.139 1000~2000 68 (60.7) 60 (53.6) 

>2000 17 (15.2) 29 (25.9) 

流产史 

0 次 108 (96.4) 97 (86.6) 

7.692 0.053 
1 次 2 (1.8) 6 (5.4) 

2 次 1 (0.9) 6 (5.4) 

3 次及以上 1 (0.9) 3 (2.7) 

母亲孕后体重增加 

正常 96 (85.7) 85 (75.9) 

6.616 0.037 过高 16 (14.3) 22 (19.6) 

过低 0 (0) 5 (4.5) 

孕早期(前 3 个月)      

主动/被动吸烟史 

无 95 (84.8) 79 (70.5) 

7.629 0.022 偶尔 6 (5.4) 7 (6.3) 

经常 11 (9.8) 26 (23.2) 

饮酒史 

无 104 (92.9) 101 (90.2) 

0.787 0.675 偶尔 6 (5.4) 7 (6.3) 

经常 2 (1.8) 4 (3.6) 

 

用药史 14 (12.5) 16 (14.3) 0.154 0.695 

感染史 12 (10.7) 27 (24.1) 6.985 0.013 

有毒有害物质接触 10 (8.9) 9 (8) 0.058 0.810 

服用叶酸 34 ( (30.4) 19 (17) 5.561 0.027 

孕期慢性病      

 

Ⅱ型糖尿病 7 (6.3) 18 (16.1) 5.448 0.020 

甲亢 5 (4.5) 6 (5.4) 0.096 0.757 

高血压 2 (1.8) 3 (2.7) 0.214 0.644 

儿童情况      

 早产 5 (4.5) 18 (16.1) 8.189 0.004 

 出生低体重 6 (5.4) 11 (9.8) 1.591 0.207 
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3.3. 多因素分析及相关性分析 

将单因素筛选出的 9 个因素(P < 0.1)代入多因素 Logistic 回归分析，得出独立影响因素 5 个(详见表

7)。母亲妊娠年龄每增加 5 岁，儿童患 CHD 的风险增加约 1.7 倍；流产史每增加 1 次，儿童患 CHD 的

风险增加约 2 倍；孕早期感染史每增加 1 次，儿童患 CHD 的风险增加约 2.8 倍；吸烟频率每增加一个水

平，儿童患 CHD 的风险升高 1.6 倍；孕妇服用叶酸后，儿童患 CHD 的风险将降低至 25%。Spearman 相

关性分析中显示，胎次与母亲年龄相关性显著，相关系数 r = 0.461；文化程度和服用叶酸相关性显著，

相关系数 r = 0.490。 
 

Table 7. Multifactor logistic regression analysis 
表 7. 多因素 Logistic 回归分析 

变量 B 值 S.E.值 Wald χ2值 P 值 OR (95% CI) 

母亲妊娠年龄 0.520 0.151 11.812 0.001 1.681 (1.250~2.261) 

胎次 0.335 0.28 1.430 0.232 1.398 (0.807~2.419) 

文化程度 −0.203 0.296 0.469 0.493 0.816 (0.457~1.459) 

流产史 0.699 0.341 4.201 0.040 2.011 (1.031~3.924) 

母亲孕后体重增加 0.568 0.373 2.320 0.128 1.764 (0.850~3.664) 

孕早期感染史 1.014 0.413 6.020 0.014 2.758 (1.226~6.201) 

服用叶酸 −1.390 0.349 15.809 <0.001 0.249 (0.126~0.494) 

吸烟史 0.521 0.211 6.072 0.014 1.684 (1.112~2.548) 

孕期 II 型糖尿病 0.778 0.511 2.316 0.128 2.177 (0.799~5.929) 

3.4. 阿克苏地区民族分层的多因素 Logistic 回归分析 

对两组做民族间的组内对比，得出维吾尔族中母亲妊娠年龄、文化程度、流产史均是独立危险因素，

汉族人群中胎次和流产史是独立危险因素(P < 0.05)，详细汇总见表 8。由于其余民族人数纳入量不足未

得出结果。 
 

Table 8. Multifactor logistic regression analysis of ethnic stratification in Aksu Region 
表 8. 阿克苏地区民族分层的多因素 Logistic 回归分析 

民族 变量 B 值 S.E.值 Wald χ2值 P 值 OR (95% CI) 

维吾尔族 

母亲妊娠年龄 0.530 0.200 7.051 0.008 1.699 (1.149~2.512) 

文化程度 −1.162 0.385 9.130 0.003 0.313 (0.147~0.665) 

流产史 1.367 0.699 3.822 0.051 3.923 (0.997~15.439) 

汉族 
胎次 1.385 0.497 7.752 0.005 3.994 (1.507~10.589) 

流产史 1.453 0.697 4.346 0.037 4.275 (1.091~16.757) 

4. 讨论 

4.1. 阿克苏地区 CHD 的发病率 

在国外有研究显示，CHD的发病率为1.8~8‰，1990年至2017年间全球CHD发病率的增长率为4.2%，

增长了 24 倍，因为社会人口指数的不同，实际患病率可能更大[10]。本次研究中阿克苏地区 0~14 岁儿
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童 CHD 发病率调查结果为 14.6‰，总患病率高于国内的患病水平 5.6‰~8.54‰ [2]。研究人群的年龄和

规模、研究设计、入选标准和诊断的敏感性的差异导致不同研究报告估计的 CHD 患病率存在较大差异，

本次研究的诊断标准介于以往学者的严格标准和宽松标准之间，针对小型缺损的确诊以多次检查结果为

参考，评估疾病的发展趋势。男性儿童的患病率为 14.95‰，总体高于女性的 14.03‰，这与以往新疆地

区研究结果不一致[11]。本次研究观察到不同民族 CHD 的发病率存在差异，回族 CHD 患病率最高 30.2‰，

汉族患病率最低 9.5‰，维吾尔族为 18.3‰、哈萨克族为 16.7‰、蒙古族 13.1‰、柯尔克孜族 15.０‰等，

结果和 Yang 等学者的研究结果基本一致[11]。阿克苏地区中，阿克苏市 CHD 患病率最低，拜城县和阿

瓦提县 CHD 患病率较高，但地区间患病率差异无统计学意义。城市相较农村可能有更好的孕期宣教和孕

期检查水平，减少了 CHD 的发生。CHD 的构成中，ASD 患病率最高为 3.92‰，VSD 患病率次之为 3.28‰，

这与云南省流行病调查结果相近，但既往许多研究表示 VSD 是最常见的 CHD，随着检查精度的提升，

以往体格检查或听诊不易发现的 CHD(如 ASD 和 PFO)，得到了更早更准确的诊断，反应出其患病率的真

实水平，CHD 的构型可能也随之变化[10] [11] [12]。除上述两种 CHD 外，非紫绀型 CHD 还包括 PDA、

PFO、肺动脉瓣狭窄、二尖瓣脱垂、主动脉瓣二叶式畸形等。本研究中调查结果中非紫绀型 CHD 占绝大

多数为 93.1%，只有很少比例的紫绀型 CHD，主要为法洛四联症 5.1%，其次是大动脉转位、右室双出口、

永存动脉干(<1%)。虽然各项研究中患病率最高的 CHD 类型可能有所不同，但总体上 CHD 类型的分布

是相似的，以简单非发绀型 CHD 为主[12]。研究中发现民族间患 CHD 的类型有差异，其中患病率最高

CHD 类型为，维吾尔族中 VSD5.2‰、汉族中 PDA2.6‰、回族中 ASD10.8‰、哈萨克族中 ASD6.3‰。

维吾尔族儿童中紫绀型 CHD 的发生率最高，其次是汉族。回族儿童在本次研究中未出现严重的紫绀型心

脏畸形，但总患病率最高，表现出发病率高类型简单的特点。总体上，本次筛查发现 CHD 的病种趋于简

单化，对比 2015 年 Yang 等学者对新疆地区的研究复杂 CHD 和紫绀型 CHD 的患病率有所减少[11]。近

年来优生优育工作逐渐的完善，孕期产检保健意识的提高，医疗卫生检查技术的提升，产前超声检查诊

断 CHD 准确率高达 96.15%，减少了复杂 CHD 的发生，同时也增加了无症状 CHD 的检出水平，这也是

CHD 患病率逐年递增的原因之一[12] [13]。本次研究中，年龄段越低患病率越高(χ2 = 16.2, P < 0.05)，也

符合患病率逐年升高这一大趋势。 

4.2. CHD 的影响因素 

CHD 发病机制目前尚不明确，目前的研究结果表明了遗传易感性和环境致畸原的相互作用是 CHD
的发病的主要原因[14]。本次研究主要从非遗传因素角度分析非综合征型 CHD，探索 CHD 在不同时间、

地区、民族间存在差异的原因、发现 CHD 影响因素。地区间的生活习惯和区域环境各不相同，接触的危

险因素多种多样，不同民族或人群间遗传基因也存在差异，在结合以往的研究结果(母亲暴露于空气污染

和有毒化学物质、父母吸烟、母亲孕期病史及母亲孕期用药史等因素都会增加罹患 CHD 的风险)，开展

有区域特色的儿童 CHD 危险因素防治很有必要[14] [15]。 
研究收集了孕期父母健康状况、父母一般情况、家族史、儿童出生情况等信息，总体而言，CHD 组

较健康组的孕妇年龄较高，二胎比例明显升高，生活在海拔 > 2000 m 的发生率高出约 10%。在孕早期，

CHD 组母亲发生被动吸烟、感染的比例最高，其次是妊娠期糖尿病和饮酒史，检出率最低的是家族史。

和健康人群相比，CHD 儿童早产率和出生低体重率也较高。在多因素 Logistic 回归分析中，得出母亲妊

娠年龄(OR = 1.682, 95% CI: 1.251~2.263)、流产次数(OR = 2.054, 95% CI: 1.055~4.001)、孕早期感染(OR = 
2.766, 95% CI: 1.229~6.225)、吸烟史(主动/被动) (OR = 2.867, 95% CI: 1.224~6.713)均是 CHD 的独立危险

因素；服用叶酸(OR = 0.251, 95% CI: 0.126~0.497)是独立保护因素。样本量较多的维吾尔族和汉族儿童中，

做民族分层多因素 Logistic 回归分析发现影响两个民族 CHD 患病率的影响因素不同，维吾尔族为母亲妊
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娠年龄、文化程度、流产史，而汉族是胎次和流产史，可以更有针对性的开展预防保健工作。 
本次研究中母亲年龄 ≥ 35 岁是 CHD 的独立危险因素(P < 0.05)，有学者研究表明，母亲年龄 ≥ 35

岁的胎儿出生后发生 CHD 的概率明显增高[16]。生理机能随着年龄的增加而下滑，染色体稳定性下降，

同时母亲年龄增大，暴露于诸多危险因素的可能性也升高。本次研究中汉族儿童中胎次成为了独立危险

因素，在二胎政策实施后，汉族二胎儿童出生比重较前有了很大的增高，同时胎次的单因素分析(P 值 < 
0.05)，但总体多因素分析中并未纳入最终的回归分析中，Spearman 分析显示，胎次和独立因素母亲年龄

呈正相关性(r = 0.461)，故本次研究不能证明胎次的增高是 CHD 的独立因素，考虑是混杂因素，胎次对

CHD 的影响需要用论证度更高和更有针对性的方法去研究。 
孕早期感染主要包括呼吸道病毒感染、泌尿系统感染和直接的生殖系统感染。流感是最常见的导致

先天性异常的呼吸系统感染，其首要途径是体温过高，其次是病毒通过母婴途径侵入胎儿心肌组织，影

响心肌细胞的正常增殖，从而导致心脏畸形[17]。本次研究中孕早期感染史作为 CHD 的独立危险因素，

发生此暴露的胎儿患 CHD 的风险是未发生的 2.88 倍。本次研究显示流产史(包含自然流产史和人工流产

史)是 CHD 的独立危险因素。民族分层多因素分析中，维吾尔族和汉族人群中流产史也均是独立危险因

素。有研究表明，自然流产是自然界将畸形进行筛除的规律，是一种对染色体存在缺陷的胚胎的优胜劣

汰，是自然淘汰的表现方式[18]。此外，人工流产不仅对女性子宫有侵入性操作，增加病原菌直接定植在

子宫的机会，而且还会对胎儿产生直接的致畸作用，这个风险远高于未进行人工流产的情况。而许多染

色体异常的胎儿，同时伴有 CHD 遗传综合征，该类患儿往往还会存在消化系统、神经系统、器官等先天

畸形，预期寿命远短于正常儿童，故心脏手术治疗只能解决患儿一方面的问题，术后依然不能获得正常

的生活质量。所以对于多次孕育不良史的父母都建议孕前检查和健康宣教。 
在一项前瞻性队列研究中发现，孕前 3 个月暴露于母体主动吸烟的后代 CHD 的发病率高出 165%，

孕前 3 个月暴露于母体被动吸烟的后代 CHD 的发病率高出 69% [19]。也有研究结果表明父母吸烟与 CHD
风险之间正相关[6]。烟草中的尼古丁、CO 等成分会引起突触释放 CA，CA 继而引起子宫肌肉和血管的

收缩，进而易引起胎儿缺血缺氧，最终影响胎儿的生长发育。本次研究结果表明孕早期的吸烟史是 CHD
的独立危险因素，并会使罹患 CHD 风险增加 3.3 倍。提示夫妻双方应在备孕期尽早戒烟，孕期远离烟雾

环境。 
有学者研究表明，孕期 II 型糖尿病加强了母体不良孕育史对 CHD 的影响[20]。II 型糖尿病的特点是

胰岛 β 细胞功能障碍和靶器官胰岛素抵抗，导致胰岛素相对缺乏，肠促胰素效应、免疫失调和炎症已成

为 II 型糖尿病的重要病理生理因素，虽然其导致 CHD 的途径尚不明确，但被认为是 CHD 的强风险因素

[21]。本次研究分析显示，病例组孕早期患 II 型糖尿病率高于对照组(P < 0.05)，但并不是独立危险因素。

Ⅱ型糖尿病和 CHD 都是多种因素共同作用的结果，包括遗传、环境、生活习惯等。可能在某些情况下，

这些因素会共同作用，使患有Ⅱ型糖尿病的孕妇更容易生出患 CHD 儿童，但在本研究中，由于病例组和

对照组的差异并不只是糖尿病一项，因此糖尿病并未被认定为独立危险因素。所以，对于妊娠期糖尿病

孕妇，应尽早进行血糖控制，避免高血糖对胎儿的潜在影响。 
一项研究结果报告了母亲在妊娠期服用叶酸可以降低后代患 CHD 的风险，尤其是重症 CHD 的发生

[22]。本次研究也论证服用叶酸是独立保护因素(P < 0.05)，同时文化程度与服用叶酸具有相关性(r = 
0.490)，这也可以解释单因素分析中文化程度作为潜在危险因素(P < 0.1)，但多因素分析中被排除。尽管

母体叶酸补充与 CHD 风险之间关系的具体生物学机制仍有待确定，但迄今为止已发表了一些相关证据。

据推测，受损的叶酸和/或同型半胱氨酸代谢会干扰心脏的发育，可能是通过影响神经嵴细胞。亚甲基四

氢叶酸还原酶(MTHFR)是一种重要的叶酸代谢酶，在氨基酸加工中发挥重要作用。AC→T 取代常见于

MTHFR 酶的 677 位，导致缬氨酸取代丙氨酸；这种替代导致叶酸结合受损和 MTHFR 酶活性降低，而在
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低叶酸状态下 MTHFR 677TT 基因型对同型半胱氨酸水平的影响更为明显[23]。遂建议母亲在备孕和怀孕

期间都服用叶酸，加强孕前和孕期宣教，对本地区减少 CHD 的发生具有意义。 

5. 结论 

阿克苏地区鲜有对 CHD 危险因素的研究，社会环境因素复杂，本次研究对该地区乃至全区高发危险

因素的防控，开展疾病的一级预防工作具有一定的参考价值，对减轻国家、社会、家庭负担和促进新疆

长治久安有积极作用。 
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