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山东省某地区0～7岁儿童出生缺陷现状调查报告
一、调查背景

根据WHO定义,出生缺陷是指胚胎或胎儿发育过程中结构、功能、代谢或行为异常的一类疾病，异常可能由于遗传、基因突变或染色体异常，也可是物理、化学和生物等环境因素引起。近年来婴幼儿死亡原因中传染病比例减少，出生缺陷相对增加，全世界每年约790万出生缺陷儿出生，至少330万5岁以下儿童死于出生缺陷 ，大部分存活缺陷儿存在不同类型残疾，给家庭社会带来沉重负担。我国是出生缺陷高发国家之一，据估计每年约有20万～30万肉眼可见的先天畸形儿出生，加上出生后数月和数年显现的缺陷，总数高达80万～120万，约占每年出生人口总数4%～6%。每年因神经管畸形造成的直接经济损失超过2亿元，先天愚型的治疗费超过20亿元，先天性心脏病的治疗费高达120亿元。出生缺陷不仅是一个严重的公共卫生问题，而且成为影响经济发展和人们正常生活的社会问题。

研究表明，大多数出生缺陷报道的病因中，单纯遗传因素占25%，环境因素占10%，更多的则是由于遗传与环境交互作用。遗传包括基因突变、染色体数目和结构异常等；环境主要指对胎儿发育有害的生物、物理、化学因素和母体疾病因素等，如孕早期Touch感染，风疹病毒感染，环境中砷元素水平等 。据报道孕期服用激素类引起出生缺陷危险性增加；孕期不良心理状况、负性事件也是出生缺陷的危险因素；吸烟对人类生殖细胞有强大突变和致畸作用。此外，出生缺陷存在国家、种族、区域及性别等差异。目前尚未见系统的山东省出生缺陷的调查及影响因素研究。为详细了解山东省出生缺陷的流行状况，选取山东省17地市139县973个样本点，对2005年1月1日0时～2012年6月30日24时出生的儿童，10%抽样，筛查出生缺陷。调查方法采用分层整群抽样和随机抽样方法，参照国内外出生缺陷检测方案，制定调查方案，设计调查表并进行预调查。有关专家对973名临床医学本科专业大四和大五学生及医务人员组成的调查人员统一严格培训，分成973个调查样点，分别对父母出生年月、民族、文化、居住环境、婚姻、孕期分娩及子女情况、个人健康及家族遗传病史及儿童23种出生缺陷疾病问卷调查。调查地区及问卷内容均用代码统计。旨在获得准确、可靠、代表山东省平均水平的流行趋势及分布特点，采用现况调查的流行病学方法，整群随机抽样调查，分析主要出生缺陷的影响因素，查明严重的出生缺陷的病种和高发地区，为今后探究出生缺陷病因学及防治奠定坚实的基础，为政府制订出生缺陷干预措施和对策提供依据。

二、调查基本情况
  （一）调查时间：2012年7月~9月

  （二）调查范围及对象：

在山东省17地市134县973个样本点，选取2005年1月1日0时～2012年6月30日24时出生的儿童，按10%抽样运用随机抽样的调查方法，进行出生缺陷筛查。获得准确、可靠、代表山东省平均水平的流行趋势及分布特点。被调查儿童的祖父母及父母均为当地人；小儿母孕期间及分娩后至满7岁年龄段均应在当地生活；监护人对调查项目知情同意；不符合该条件不作为调查对象。
   （三）调查人：

    翟清稷 刘金悦 常明明 李婷 杜洋 牛思远 李世杨
   （四）调查分工： 

为了使调查工作更顺利、更具有可操作性地开展，同时使调查结果更真实及后续工作更易进行，特对调查人员进行了明细分工。分工如下：

    1、前期准备工作（问卷制作、课题申报、调查员培训等）：翟清稷

    2、实际调查过程：全体调查员

    3、每日问卷整理、汇总：刘金悦

    4、次日问卷准备：常明明

    5、活动跟踪记录：牛思远
    6、调查问卷数据处理及分析：李婷

    7、调查活动宣传：杜洋

    8、调查成果展示：李世扬 翟清稷

三、调查方法

利用自行设计的调查表，参照国内出生缺陷检测方案，在国家计划生育委员会的专家指导下，制定调查方案，设计调查表，并进行预调查以使调查方案更合理可行。针对调查表编写基线调查人员的培训资料，统一拟调查的23种出生缺陷疾病的诊断标准。由有关专家对973名，由临床医学本科专业学生及医务人员组成的调查人员进行统一的严格培训，使其了解调查目的、掌握调查方法及填表要求，然后分成973个调查样点，分赴山东省17个地市，134个乡（城）镇和社区，在当地计生委干部的帮助下，走村入户，分别对父母进行出生年月、民族、文化程度、工种、居住环境、婚姻、孕期分娩及子女情况、个人健康及家族遗传病史等。根据国家出生缺陷监测方案的诊断标准及程序开展调查及检测工作，主要包括23种出生缺陷:无脑畸形、脊柱裂、脑膨出、先天性脑积水、愕裂、唇裂、唇裂合并愕裂、小耳(包括无耳)、外耳其它畸形(小耳、无耳除外)、食道闭锁或狭窄、直肠肛门闭锁或狭窄(包括无肛)、尿道下裂、膀肤外翻、马蹄内翻足、多指(趾)、并指(趾)、肢体短缩(包括缺指趾、裂手足)、先天性隔病、脐膨出、腹裂、联体双胎、21一三体综合征、先天性心脏病。23种以外的，凡属于国际疾病分类ICD10编码中畸形码的均在调查范围。

四、调查结果与分析

   （一）调查地区出生缺陷发生水平

本次调查共发出调查问卷15000份，收回有效问卷14178份，有效率为94.52％。共检出出生缺陷病例92例，出生缺陷发病率6.49‰；男性 52 人（占56.52 %）女性为 40 人（43.48 %）。男女之比为1.3：1，出生缺陷前5位是：先天性心脏病、腭裂、先天智力低下、脐疝、多指，占全部的66.1%。（见表1）

表1  济南地区主要出生缺陷构成情况 

	出生缺陷名称
	例数
	构成比(%)

	先天性心脏病
	14
	15.22%

	腭裂
	8
	8.70%

	先天智力低下
	5
	5.43%

	脐疝
	4
	4.35%

	多指
	4
	4.35%

	聋、哑
	3
	3.26%

	小耳畸形
	3
	3.26%

	先天愚型
	2
	2.17%

	肾脏不发育或发育不全
	2
	2.17%

	唐氏综合征
	1
	1.09%

	脐疝
	1
	1.09%

	膈疝
	1
	1.09%

	脑积水
	1
	1.09%

	肛门直肠闭锁
	1
	1.09%

	马蹄内翻足
	1
	1.09%

	其他
	2
	2.17%


   （二）家庭环境对出生缺陷的影响

样本点调查统计显示附近（方圆2公里以内）有污染源（如炼铅/电镀/造纸/蓄电池/化工/制药等厂）的出生缺陷发病率 （9.97‰）明显高于无污染源的出生缺陷发病率（1.95 ‰），P<0.05。（见表2）

  表2  缺陷儿家庭居住环境对出生缺陷的影响   

	居住环境（附近污染）
	出生数
	缺陷数
	发生率（‰）

	有
	8024
	80
	9.97‰

	无
	6154
	12
	1.95‰

	合计
	14178
	92
	6.49‰


   （三）孕妇年龄与出生缺陷的关系

从调查显示 25～29岁的孕产妇出生缺陷发生率最低，而<25岁或≧35岁发生率较高，不同年龄组差异有统计学意义（P<0.05）。（见表4）

  表4 不同年龄孕妇出生缺陷发生情况比较

	孕妇年龄组（岁）
	出生数 
	缺陷数
	发生率（‰）

	<25
	3221
	32
	9.93

	25～
	6761
	25
	3.70

	30～
	3642
	15
	4.12

	≥35
	554
	20
	36.10

	合计
	14178
	92
	6.49


   （四）城乡出生缺陷发生情况比较

市区出生缺陷发生率为5.71‰，农村为7.29‰，农村出生缺陷率明显高于城市（P<0.01）。（见表5）

表5 城乡出生缺陷发生率比较

	居住地
	出生数 
	缺陷数
	发生率（‰）

	市区
	7180
	41
	5.71

	农村
	6998
	51
	7.29

	合计
	14178
	92
	6.49


五、调查情况讨论及建议
  （一）调查地区出生缺陷的发生情况

 在我国，每年有30～40万出生缺陷儿产生，其中20～30万为肉眼可见的先天畸形儿，如果加上出生数月才显现出来的缺陷，则先天残疾儿童高达80～120万人/年，约占每年出生人口总数的4%～6%。全国各地出生缺陷发生率不同，从6.6%～27.52%不等，并无明显规律性。根据卫生部发布的全国出生缺陷研究报告，全国范围出生缺陷总发生率约为11%，高于发达国家水平(2%～3%)。无锡市出生缺陷监测发生率为12‰，山东青岛地区为6.03‰[6-9]，本次在山东省17地市调查调查出生缺陷发生率为6.49‰，与青岛地区的发生率基本相符。由于世界各地出生缺陷监测的方法、疾病的种类、诊断水平和覆盖面差别很大，各地监测到的出生缺陷发生率有时缺乏可比性。值得提醒的是，虽然本次调查采用拉网式的摸底登记、调查座谈等，但仍有外出打工者患儿病情不清。并且调查只局限在0～7岁儿童，有的疾病还没有显现出来，因此本地区的出生缺陷发生率不容乐观。    

（二）出生缺陷发生因素分析

1、环境因素。从本调查结果显示，样本点调查统计显示家庭附近有化工环境污染的出生缺陷发生率明显高于无环境污染区域。因此环境污染可能是诱发出生缺陷升高的因素之一。

2、性别因素。本次调查男孩的出生缺陷发生率明显高于女孩，其原因尚不清楚。一些文献资料提示这种性别差异有可能与性别相关的生物遗传因素有关，也可能与不同性别畸形胎儿存活概率有关。

3、孕妇年龄因素。调查显示妊娠年龄25～29岁的出生缺陷发生率最低，而<25岁或≥35岁孕产妇出生缺陷的发生率较高。一般认为妊娠年龄>35岁是危险因素，这与卵子老化、染色体畸变机会增多有关。而孕龄<25岁的孕产妇出生缺陷发生率高可能与身体未发育完全，子宫及卵巢功能尚未成熟，下丘脑一垂体一卵巢轴之间的关系也尚未健全等有关，加之这一调查人群大多社会阅历浅、文化水平低、保健意识差等因素影响胎儿发育。
4、城乡区域差异。调查显示城乡出生缺陷的发生率也存在差异，农村明显高于城市，与国内报道一致，这可能与农村的生活条件、孕产妇保健、饮食习惯和饮用地表井水等有关。

调查干预建议

   1、建议有关部门制定综合干预出生缺陷模式
   人口计生部门除牵头做好规划、协调等工作外。要重点做好一级预防。即重点抓好青春期、婚前期和孕前期宣传教育。利用育龄妇女信息平台，指导已婚待孕妇女认真实施以叶酸预防神经管畸形为主的出生缺陷干预。协调相关部门、专家进行阶段性工作分析、研究，不断完善工作措施。卫生部门重点做好出生缺陷二级预防。即按照《产前诊断技术管理办法》的有关规定，开展产前诊断和产前筛查。提供出生缺陷咨询等相关服务，对于有出生缺陷风险的孕产妇，尽可能做到早发现、早治疗和早处理。要强化宣传，积极引导群众自觉接受婚前检查，极早防范出生缺陷风险。

    2、加强宣传教育

引导群众参与认知是行动的先导，只有充分认识到出生缺陷的危害，才能正确引导群众自觉参与出生缺陷干预。因此，加强宣传，引导群众自觉参与出生缺陷干预．是做好出生缺陷干预的关键。

3、完善干预措施
人口计生、卫生等部门要组建专家组，根据出生缺陷干预情况。缺陷儿出生情况等进行科学分析，查找干预措施存在的问题，从而降低出生缺陷，提高出生人口素质。
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附：

调查表基本详情：
编号：       （请与基本情况表的编号相同）

基本情况
请在您选择的答案的序号上打√，相应需要填写之处请配合填写。

1．家庭人口组成：    口人，①男   年龄：   岁；②女   年龄：   岁；可补充：     
2．家庭经济情况：

2011年全年全家纯总收入：①﹤5000元   ②5千～1万元   ③1～3万元   ④＞3万元

家庭收入的主要来源：①务农    ②打工    ③工资收入

医疗费用支付方式：①自费  ②医疗保险  ③公费医疗

3．宗教信仰：     ①有      ②无

4．家庭居住地类型：①城镇    ②农村

5.家中是否有癫痫病人：①无      ②有（如有，请详细填写表2-癫痫患者调查表）
6.家中有几个小孩      ，①男   年龄：   岁；②女   年龄：   岁；可补充：     
是否有出生缺陷：①无      ②有（如有，请详细填写下列二至四项内容）
二、出生缺陷调查表

1．出生日期：     年      月     日     时；  性别：  ①男       ②女         

2．出生时：胎龄（周）        ；体重          ；第几胎       ；

分娩方式①顺产  ②侧切    ③剖宫产     ④其他                

3．出生缺陷诊断时间：       诊断机构：                     治疗情况：          

4．居住环境：（方圆2公里内）是否有污染源（如炼铅／电镀／造纸／蓄电池／化工／制药等厂）①有  ②无  ③其他                
5.父母是否是近亲婚配①是         ②否

6.患儿属于下列何种缺陷：

	序号
	疾病名称
	打√
	序号
	疾病名称
	打√

	1
	无脑畸形
	
	16
	尿道下裂
	

	2
	脊柱裂
	
	17
	膀胱外翻
	

	3
	脑膨出
	
	18
	肢体短缺畸形
	

	4
	脑积水
	
	19
	膈疝
	

	5
	小耳畸形
	
	20
	脐疝
	

	6
	先天性心脏病
	
	21
	腹壁畸形
	

	7
	先天愚型
	
	22
	裂腹畸形
	

	8
	先天智力低下
	
	23
	连体双胎
	

	9
	聋、哑
	
	24
	唐氏综合症
	

	10
	腭裂
	
	25
	先天性甲状腺功能减低症
	

	11
	全部唇裂
	
	26
	先天性肾上腺皮质增生症
	

	12
	食管闭锁
	
	27
	葡萄糖-6-磷酸脱氢酶缺乏症（G6PD）
	

	13
	肛门直肠闭锁
	
	28
	苯丙酮尿症
	

	14
	肾脏不发育或发育不全
	
	
	其他（若有，请在√后注明）
	

	15
	尿道上裂
	
	
	
	


7.因出生缺陷诊断和治疗每年花费多少费用？                

是否因病致贫     □是     □否      因病致贫程度，即欠债的金额：                
三、婴幼儿母亲情况

1．生育年龄：          

2．民族：①汉族  ②少数民族_             (请填写)

3．职业：①农民②公务员③商业、服务业职员④专业技术人员（教师、医务人员等）⑤其它

4．文化程度：①小学以下  ②初中  ③高中或中专  ④大专及本科  ⑤硕士及以上

5．月经史：初潮      _岁；周期      天；是否规律：①是  ②否；痛经：①有  ②无

6．婚育史：怀孕     次，活产      胎，引、流产     次，葡萄胎_     次，早产     次，宫外孕     次，畸形儿     次，现存活子女数     。

7．既往史：

（1）主要脏器重大疾病史：①冠心病  ②糖尿病  ③高血压  ④心脏病  ⑤肝病⑥肾病⑦肺部疾病  ⑧手术外伤史  ⑨甲亢  ⑩其他疾病          (可多选)

（2）传染病史：①结核    ②肝炎    ③性病    ④其他疾病          

（3）妇科疾病史：①妇科炎症   ②子宫内膜异位症   ③子宫肌瘤   ④其他妇科疾病     

（4）个人史：是否有吸烟史：①是，②否；      是否有饮酒史：①是，②否

（5）家族史：家族性疾病：①无  ②有(具体描述)           

8．孕前情况：

（1）在您怀孕前的工作或生活中，是否接触如下危险因素?

物理性危险因素(如：X线、电脑、噪声、局部振动、微波、高温、高/低气压)①是 ②否③其他  
具体危险因素名称______________、强度（或剂量）_________、时间______（年）

化学性危险因素(如：铅、汞、锰、铬等重金属，黄磷、苯、氯气、苯、农药等)①是 ② 否③其他  
生物性危险因素_____________(如：细菌、病毒、寄生虫、衣原体)① 是  ② 否③其他  
（2）孕前6个月的生活情况：

居住的房屋是否新装修：①是    ②否；    是否服用过避孕药物：①是    ②否    

如果“是”，请注明：具体药名_______、服用时间_____月、剂量______片/天。

是否服用过促进排卵药物（如克罗米芬等）：①是(具体药物名称______、服用时间______月) ②否

您是否感染，（如巨细胞病毒、风疹病毒、单纯疱疹病毒、弓形体、梅毒螺旋体、淋球菌等感染）①是（何种感染类型________）  ②否  ③未检测

9．您婚前是否作过婚前医学体检：①是    (婚检异常发现____________)②否

10．孕期情况：

（1）是否患有慢性疾病（如心脏病、糖尿病、甲亢、肾炎、贫血等）①是    ②否

如果“是”（疾病名称______、服用药物名称_____、孕前第____月开始服用、药物服用持续多长时间___月）

（2）怀孕期间，您是否补充其它补品（如维生素、叶酸等）：①是    ②否

若回答“是”，请注明：具体药名_______、服用时间_____月、剂量______片/天。
（3）孕期工作劳动情况：孕期第1-6个月，您是否正常工作①是   ②否 

若回答“是”，您的工作强度(注：体力劳动、脑力劳动)

体力劳动①轻度（坐位作业者）②中度(每次负重量<20kg的及站位作业者)③重度(每次负重量>20kg的作业者)

脑力劳动①正常（7小时以内）②轻度紧张（8-9小时）③重度紧张（超过10小时）

（4）孕期生活习惯及嗜好：

是否饮酒①是（平均______次/月、______两/次）请注明：白酒/红酒/啤酒  ②否

是否吸烟①是（平均_____支/天、持续了多长时间         ）②否

是否有喝浓茶的习惯①是    ②否

（5）您怀孕期间，是否出现过严重的早孕反应（如剧烈的恶心、呕吐等）①是  ②否；

是否服用过药物：①是(药物名称_____、服用多长时间_____)②否；是否有过阴道流血、先兆流产等症状：①是  ②否

如果“是”，请简要描述症状及治疗情况_______________________________

（8）您怀孕期间，是否出现妊娠合并症(如妊娠糖尿病、妊娠高血压、甲亢、肝功能下降、贫血等)：①是      ②否；精神、心理情况①良好      ②否  具体表现：          
四、婴幼儿父亲情况

1．年龄：          

2．民族：①汉族  ②少数民族_             (请填写)

3．职业：①农民②公务员③商业、服务业职员④专业技术人员（教师、医务人员等）⑤其它4．文化程度：①小学以下  ②初中  ③高中或中专  ④大专及本科  ⑤硕士及以上

5．父亲所从事的工作是否接触毒物或有害职业危险因素?①是    ②否

如果回答“是”，具体接触何种有毒或有害职业危险因素

物理性危险因素_____________(如:X线、高温、噪声、局部振动、微波、高/低气压)

化学性危险因素_____________(如:铅、汞、锰等重金属；磷、氯气、氨气、苯、农药等)

生物性危险因素_____________(如:细菌、病毒、寄生虫、衣原体)

从事该职业的年限（多少年多少月）__________年________月

6．父亲是否有慢性疾病史：①是    ②否 

如果“是”，请填写：（何种疾病_______,长期服用的药物名称______、服用时间_____年）

父亲是否吸烟：①否    ②偶尔（1周1包及以下）③经常（1周1包以上）

父亲是否饮酒：①否    ②偶尔（1周1-2次）③经常（1周3次及以上）

父亲是否吸毒：①否    ②是

7．父亲出生缺陷家族遗传史：①有（缺陷类型_     ，与父亲的亲缘关系____   ）②无

