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56 425 例新生儿疾病筛查四项结果分析
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【摘要】 目的 分析福建省宁德市 56 425 例新生儿疾病筛查四项结果。方法 收集 2020 —2021 年 

在福建省宁德市分娩的新生儿的临床资料，所有新生儿于出生 72 h 后采集足跟血滴于特殊滤纸上，采用荧

光分析法检测促甲状腺激素（TSH）、苯丙氨酸（PHe）、葡萄糖 -6- 磷酸脱氢酶（G6PD）、17- 羟孕酮（17-OHP）；

对先天性甲状腺功能减低症（CH）、苯丙酮尿症（PKU）、G6PD 缺乏症、先天性肾上腺皮质增生症（CAH）进

行筛查，对阳性可疑病例进行诊断 ；比较宁德市新生儿疾病筛查四项结果。结果 2020 —2021 年总活产数

56 771 例，共筛查新生儿 56 425 例。2020 年的城市和农村总筛查率显著低于 2021 年，差异有统计学意义

〔99.26%（30 381/30 606）比 99.54%（26 044/26 165），P < 0.05〕，且 2020 年和 2021 年的农村筛查率均显著
高于城市，差异均有统计学意义。56 425 例新生儿中 TSH 弱阳性 4 046 例，弱阳性率为 7.171%，阳性 114 例， 

阳性率为 0.202%，确诊 89 例，发病率为 0.158% ；PHe 弱阳性 44 例，弱阳性率为 0.078%，阳性 2 例，阳性率

为 0.004%，确诊 15 例，发病率为 0.027% ；G6PD 缺乏症弱阳性 946 例，弱阳性率为 1.677%，阳性 902 例，阳

性率为 1.599%，确诊 898 例，发病率为 1.591% ；17-OHP 弱阳性 374 例，弱阳性率为 0.663%，阳性 4 例，阳

性率为 0.007%，确诊 1 例，发病率为 0.002%。新生儿疾病筛查四项结果显示，确诊疾病的总人数为 1 003 例， 

其中确诊为 CH 89 例，PKU 15 例，G6PD 缺乏症 898 例，CAH 1 例。结论 新生儿疾病筛查是早期诊断 CH、 

PKU、G6PD 缺乏症、CAH 的有效措施，对降低出生人口缺陷，提高出生人口质量具有重要意义。
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【Abstract】 Objective To analyze the results of four items for newborn disease screening in 56 425 cases 

of newborns in Ningde City, Fujian Province. Methods The clinical data of newborns delivered in Ningde City, 

Fujian Province from 2020 to 2021 were collected. After 72 hours of birth, heel blood samples from all newborns 

were collected on special filter paper and the levels of thyroid stimulating hormone (TSH), phenylalanine (PHe), 

glucose-6-phosphate dehydrogenase (G6PD) and 17-α-hydroxy progesterone (17-OHP) were detected using 

fluorescence analysis. Congenital hypothyroidism (CH), phenylketonuria (PKU), G6PD deficiency and congenital 

adrenal hyperplasia (CAH) were screened, and suspected positive cases were diagnosed. The results of four items 

for newborn disease screening in Ningde City were compared. Results The total number of live births from 2020 

to 2021 was 56 771, with a total of 56 425 newborns screened. The overall screening rate in urban and rural areas 

in 2020 was lower than that in 2021, with a statistically significant difference [99.26% (30 381/30 606) vs. 99.54% 

(26 044/26 165), P < 0.05], and the screening rates in rural areas were higher than those in urban areas in both 

2020 and 2021, with statistically significant differences. Among 56 425 cases of newborns, 4 046 cases were weakly 

positive for TSH, the weakly positive rate was 7.171%; 114 cases were positive, the positive rate was 0.202%; and  

89 cases were diagnosed, the incidence rate was 0.158%. The 44 cases were weakly positive for PHe, the weakly 

positive rate was 0.078%; 2 cases were positive, the positive rate was 0.004%; and 15 cases were diagnosed, the 

incidence rate was 0.027%. The 946 cases of G6PD deficiency were weakly positive, the weakly positive rate was 

1.677%; 902 cases were positive, the positive rate was 1.599%; and 898 cases were diagnosed, the incidence rate was 

1.591%. The 374 cases were weakly positive for 17-OHP, the weakly positive rate was 0.663%; 4 cases were positive, 

the positive rate was 0.007%; 1 case was diagnosed, and the incidence rate was 0.002%. The results of four items 

for newborn disease screening showed a total of 1 003 confirmed cases, including 89 cases of CH, 15 cases of PKU,  

898 cases of G6PD deficiency and 1 case of CAH. Conclusion Newborn disease screening is an effective 
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 新生儿疾病筛查是由新生儿疾病筛查机构通过

快速、简便、灵敏的检测手段筛查一些可能会威胁

新生儿生命，影响儿童生长发育，导致智力发育迟缓

的先天性疾病和遗传代谢性疾病，从而实现早诊早

治，在患儿未表现出明显的症状前，对其进行有效的

干预，防止发生不可逆的身体和智力发育缺陷［1-2］。

促甲状腺激素（thyroid stimulating hormone，TSH）是

一种由垂体分泌的物质，在调节甲状腺正常功能的过

程中发挥重要作用［3-4］。先天性甲状腺功能减低症

（congenital hypothyroidism，CH）是儿童常见的内分

泌疾病，包括先天性甲状腺发育不良、甲状腺激素

合成通路异常、甲状腺功能低下、靶器官功能低下，

临床上以生理及智力异常为主要表现。如果能及早

发现并及时治疗，就能阻止症状的出现与进展，反之

则会造成患儿脑部损伤及神经系统发育迟缓［5-6］。 

苯丙氨酸（phenylalanine，PHe）是筛查苯丙酮尿症

（phenylketonuria，PKU）的重要标志物［7］，PKU 是一

种较常见的遗传性代谢疾病，其发病机制为编码苯

丙氨酸羟化酶（phenylalanine hydroxylase，PAH）的

基因突变引起 PAH 和四氢生物蝶呤（tetrahydrobio- 

pterin，BH4）缺陷，导致患儿无法正常代谢 PHe，使

代谢物累积，造成大脑萎缩，神经系统发育迟缓［8］。

17- 羟孕酮（17-α-hydoxy progesterone，17-OHP）是一 

种内源性孕激素，也是皮质醇前体，临床上常检测新

生儿 17-OHP 水平来筛查先天性肾上腺皮质增生症 

（congenital adrenal hyperplasia，CAH）［9］。葡萄糖 -6- 磷

酸脱氢酶（glucose-6-phosphate dehydrogenase，G6PD） 

缺乏症是一种以影响红细胞酶活力为特征的遗传性

疾病，因为 G6PD 基因发生变异，造成酶活力下降或

缺失，从而增加了红细胞对氧化压力的易感性［10］。

因此，对上述疾病进行筛查有助于早发现、早治疗，

降低患儿智力残疾甚至死亡的概率［11］。本研究分

析福建省宁德市 56 425 例新生儿疾病筛查四项结

果，为降低出生人口缺陷提供参考数据，现将结果报

告如下。

1 资料与方法 

1.1 研究对象　收集 2020 —2021 年在福建省宁德

市进行新生儿疾病四项筛查的56 425例新生儿资料，

其中 2020 年出生新生儿 30 381 例，男性 16 062 例，

女性 14 319 例；2021 年出生新生儿 26 044 例，男性

13 659 例，女性 12 385 例。

1.1.1 纳入标准　① 所有新生儿监护人均同意参

与本研究并签署知情同意书 ；② 临床资料完整。

1.1.2 排除标准　临床资料不完整的新生儿。

1.1.3 伦理学　本研究符合医学伦理学标准，并经

本院伦理审批（审批号 ：20240520），所有患儿家属

均对本研究内容知情同意。

1.2 研究方法

1.2.1 样本收集　在新生儿出生 72 h 后，给予 7 次

以上母乳喂养，采集足跟内、外侧缘末梢血。需采集

4 个直径大于8 mm的血斑，要求血斑不能重复滴血，

不能溶血，不能受到消毒剂及其他化学品的污染。

将采血后的滤纸片水平放置在专用晾置架上，在环

境温度 18～25 ℃，湿度 50% 以下自然晾干 2～4 h 

后收集在防潮袋中冷藏保存，于 5 d 内送至宁德市新 

生儿疾病筛查实验室进行检验。

1.2.2 筛查方法　血片中的 TSH、17-OHP、G6PD、

PHe 均采用 1420-20 型荧光免疫分析仪及配套试剂

（购自美国珀金埃尔默公司）进行检测，采用时间分

辨荧光法检测 TSH 和 17-OHP，采用荧光分析法检

测 PHe 和 G6PD。

1.2.3 诊断标准　各指标阳性判断标准如下。TSH： 

< 9 mU/L 为阴性，9～18 mU/L 为弱阳性，> 18 mU/L 

为 阳 性。PHe ：< 20 mg/L 为 阴 性，20～40 mg/L 为

弱阳性，> 40 mg/L 为阳性。17-OHP ：正常分娩儿 <  

12 nmol/L 为阴性，12～25 nmol/L 为弱阳性，> 25 nmol/L 

为阳性；早产儿与低体重儿 < 25 nmol/L 为阴性，25～ 

50 nmol/L 为弱阳性，> 50 nmol/L 为阳性。G6PD ： 

男孩 < 2.1 U/gHb 为阳性，2.1～2.6 U/gHb 为弱阳性，

> 2.6 U/gHb 为阴性；女孩 < 2.6 U/gHb 为阳性，2.6～ 

3.3 U/gHb 为弱阳性，> 3.3 U/gHb 为阴性。

 对 TSH 可疑阳性样本，用原血片复查若仍呈可

疑阳性，则召回新生儿，采集静脉血检测血清 TSH、 

游离三碘甲状腺原氨酸（free triiodothyronine，FT3）、

游离甲状腺素（free thyroxine，FT4）。若血清 FT4 水平 

降低，TSH 水平增高，则诊断为 CH ；若仅 TSH 水平

增高，FT3、FT4 水平无明显下降，则为高促甲状腺激

素血症，患儿定期复查，两周后给予明确诊断。

measure for early diagnosis of CH, PKU, G6PD deficiency and CAH, which is of great significance in reducing birth 

defects and improving the quality of birth population.

【Key words】 Four items for newborn disease screening; Thyroid stimulating hormone; Phenylalanine;  

Glucose-6-phosphate dehydrogenase; 17-α-hydroxy progesterone
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 对 PHe 和 17-OHP 可疑阳性样本，用原血片复

查若仍呈可疑阳性，则将新生儿召回，若召回患儿重

新采血后数值仍异常，需转往上级三甲医院进行基

因检测以明确诊断。

 对 G6PD 可疑阳性样本，可以建议患儿进行静

脉血 G6PD 酶活性比值检测或 G6PD 基因检测确诊。

1.3 统计学处理　采用 SPSS 20.0 统计学软件对数

据进行分析。计量资料符合正态分布以均数 ± 标

准差（x±s）表示，组间比较采用 t 检验；计数资料以

例（%）表示，组间比较采用 χ2 检验。P < 0.05 提示

差异有统计学意义。

2 结果 

2.1 新生儿疾病筛查率比较　2020 —2021 年宁德

市新生儿总活产数 56 771 例，筛查总数 56 425 例。

2020 年城市和农村的筛查总人数为 30 381 例，总筛

查率为 99.26%，2021 年城市和农村总筛查人数为

26 044 例，总筛查率为 99.54%，2020 年的总筛查率

低于 2021 年，且农村 2020 年和 2021 年的筛查率均

高于城市。见表 1。

2.2 56 425 例新生儿疾病筛查四项结果分析　TSH

的弱阳性率为 7.171%，显著高于 PHe、G6PD、17-

OHP（分别为 0.078%、1.677%、0.663%）；TSH 的阳

性率为 0.202%，显著高于 PHe、G6PD、17-OHP（分

别为 0.004%、1.599%、0.007%），差异均有统计学意

义（均 P < 0.05）。G6PD 的确诊患儿数为 898 例，发

病率为 1.591%，显著高于 TSH、PHe、17-OHP（分别

为 0.158%、0.027%、0.002%），差异均有统计学意义

（均 P < 0.05）。见表 2。

2.3 56 425 例新生儿疾病筛查四项结果分析　疾病

筛查四项结果显示，确诊疾病的总人数为 1 003 例， 

其中确诊为 CH 有 89 例，PKU 有 15 例，G6PD 缺乏

症有 898 例，CAH 有 1 例。

3 讨论 

 新生儿疾病筛查是防治和减少出生缺陷的三级

预防手段，对改善出生人口质量，降低和减少儿童智

力障碍具有重要意义［12］。我国每年有 80 多万例新

生儿存在出生缺陷，最高可达 120 万例，而新生儿疾

病筛查为一些在新生儿期还没有表现出任何症状的

疾病，提供了早期诊断、早期治疗的可能性［13］。

　　2020 年宁德市城市和农村的新生儿筛查总人

数为 30 381 例，总筛查率为 99.26%，2021 年城市和

农村总筛查人数为 26 044 例，总筛查率为 99.54%，

2020 年的总筛查率低于 2021 年，且农村 2020 年和

2021 年的筛查率均高于城市。分析原因可能与福建

省卫生健康委发布的《关于进一步加强新生儿遗传

代谢病筛查诊治工作的通知》的实施有关。宁德市

各地助产机构都在加强对新生儿疾病筛查的宣传，

让群众对其进行全面的了解，并在此基础上对一些

新生儿疾病筛查项目进行免费宣教，使新生儿疾病

的筛查工作能更好地开展。宁德市 2020 —2021 年 

农村新生儿的筛查比例要比城市高，主要是因为福

建省自 2020 年 7 月起将四项筛查纳入基本公共卫

生项目，持中国有效身份证件的分娩产妇均可在分

娩机构享受免费四项筛查，外籍产妇需提供有效期

内的中国领事管签证护照原件，也可在分娩机构享

受免费的四项新生儿疾病筛查，这些因素都对筛查

率的提高起到一定作用。

　　CH 是一种常见的由甲状腺发育和代谢紊乱导

致甲状腺激素合成不足造成的生长发育迟滞及智力

低下疾病，在临床上没有明确的症状，往往会导致患

儿智力低下。本研究结果显示，89 例 CH 患者均在

30 d 内进行诊断和治疗，未发生身体及智力发育异

常，提示新生儿筛查是防治 CH 导致智力发育异常

的有效方法［14］。

表 2 56 425 例新生儿疾病筛查四项结果分析

筛查项目 筛查数（例） 弱阳性（例） 弱阳性率（%） 阳性数（例） 阳性率（%） 召回数（例） 召回率（%） 确诊数（例） 发病率（%）

TSH 56 425 4 046 7.171 114 0.202 4 124   99.135   89 0.158

PHe 56 425      44 0.078     2 0.004      46 100.000   15 0.027

G6PD 56 425    946 1.677 902 1.599 1 737   93.994 898 1.591

17-OHP 56 425    374 0.663     4 0.007    373   98.677     1 0.002

注 ：TSH 为促甲状腺激素，PHe 为苯丙氨酸，G6PD 为葡萄糖 -6- 磷酸脱氢酶，17-OHP 为 17- 羟孕酮

表 1 2020 —2021 年福建省宁德市新生儿疾病筛查率比较

年份
城市 农村 合计

活产数（例） 筛查数（例） 筛查率（%） 活产数（例） 筛查数（例） 筛查率（%） 活产数（例） 筛查数（例） 筛查率（%）

2020 14 734 14 588 99.01 15 872 15 793 99.50 30 606 30 381 99.26

2021 12 387 12 286 99.18 13 778 13 758 99.85 26 165 26 044 99.54
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　　PKU 是一种常见的遗传代谢性疾病，在全国范

围内发病率高达 0.006%。新生儿疾病筛查通过测定

血片中苯丙氨酸的含量，可以在儿童表现出临床症

状前进行早期诊断，本研究结果显示，15 例患儿确

诊为 PKU，对确诊患儿给予低 PHe 膳食，可以防止 

智力发育不良和痴呆儿发生［15］。

　　G6PD 缺乏症的遗传模式为 X 染色体连锁不完

全显性遗传，一定条件下可诱发红细胞溶血，从而导

致新生儿出现高胆红素血症，而一旦出现核黄疽，则

容易造成神经系统后遗症。本研究采用荧光分析法

对 G6PD 缺乏症进行筛查，结果显示召回的 1 737 例 

儿童中 898 例确诊为 G6PD 缺乏。该疾病是一种遗

传性疾病，目前还没有任何治疗方法，只能起到一定

的预防作用，因此可以给予初筛阳性的患儿家属发

放关于疾病的养育指导［16］。

 CAH 是一组由于生物合成肾上腺皮质激素过

程中所必需的酶先天缺陷导致的疾病，临床表现为

21- 羟化酶缺失，其中典型的 CAH 发生率为 0.010%，

而不典型病例发生率为典型病例的 10 倍［17］。本研

究采用时间分辨荧光检测技术对新生儿进行 CAH 

筛查，弱阳性率为 0.663%，阳性率为 0.007%，经召

回检查最终确诊 1 例 CAH。对诊断为阳性的患儿，

应建立病例追踪记录，尽早采取药物干预措施，让患

儿获得及时、有效的治疗，预防残疾，真正实现降低

出生缺陷，提高人口素质［18］。

 综上所述，新生儿疾病筛查工作是预防出生缺

陷，提高出生人口质量的一项重要措施。在未来的

工作中，应在严格遵守操作规范，提高筛查结果准确

率的同时进一步加强对新生儿疾病筛查的宣教，让

产妇及家庭成员提高对出生缺陷预防的认识，积极

主动地配合筛查工作的开展，进一步提升宁德市各

区域的新生儿疾病筛查率，让每个家庭均能受益。
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