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[摘 要]目的 了解上海市某中心城区 H区某产科医院出生缺陷检出率变化趋势、流行特征及影响因素,为当地出生缺陷

防控提供数据支撑。方法
 

采用回顾性横断面研究方法,利用2014—2024年 H 区某产科医院数据进行统计学分析,对2022—

2024年数据采用卡方检验比较组间率,多因素Logistic回归分析探究影响因素。结果
 

H区2014—2024年共监测围产儿70
 

825
例,其中检出出生缺陷1

 

496例,检出率为21.12‰。进一步基于 H区某产科医院2014—2024年数据分析发现,51
 

417例围产儿

中有1
 

367例发生出生缺陷,排名前列出生缺陷类型为先天性心脏病、多指/趾及并指/趾、唇裂和腭裂、神经管畸形、唐氏综合征。

对该医院2022—2024年9
 

265围产儿中495例出生缺陷的统计分析发现,男性(58.41‰)出生缺陷率高于女性(42.99‰);非本地

户籍(93.34‰)高于本地户籍(29.35‰);<20岁组产妇所生围产儿(230.77‰)高于其他年龄组;辅助生殖受孕围产儿(77.61‰)

高于自然受孕(50.80‰),各组间差异均有统计学意义(χ2 值分别为48.42、299.45、8.13、4.05,P<0.05)。多因素Logistic回归

分析发现,男性围产儿(aOR=1.39,95%CI:1.14~1.71)、胎 龄<37周(aOR=2.28,95%CI:1.62~3.22)、体 重<2
 

500
 

g
(aOR=4.24,95%CI:2.99~6.00)、产妇年龄<20岁(aOR=5.15,95%CI:1.19~22.29)、产次大于1次(2次:aOR=7.63,95%

CI:5.72~10.16;3次及以上:aOR=5.60,95%CI:2.67~11.77)是围产儿出生缺陷的危险因素(P 均<0.05)。结论 2014—

2024年 H区某产科医院出生缺陷检出率与 H区变化趋势基本一致,但高于上海平均水平。需重点关注先天性心脏病、多指/趾

及并指/趾、唐氏综合征、神经管畸形等出生缺陷的产前筛查与诊断,重视高龄和多产妇的孕期保健,加强对低龄孕产妇、非本地户

籍人口等重点人群的宣教与防治。
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[Abstract]
 

Objective
 

To
 

understand
 

the
 

changing
 

trend,epidemiological
 

characteristics
 

and
 

influencing
 

factors
 

of
 

birth
 

defects
 

in
 

a
 

certain
 

obstetric
 

hospital
 

in
 

District
 

H
 

of
 

a
 

central
 

urban
 

area
 

in
 

Shanghai,and
 

to
 

provide
 

data
 

support
 

for
 

local
 

birth
 

defect
 

prevention
 

and
 

control.
 

Methods
 

A
 

retrospective
 

cross-sectional
 

study
 

was
 

conducted
 

using
 

data
 

from
 

2014
 

to
 

2024
 

of
 

a
 

certain
 

obstetric
 

hospital
 

in
 

District
 

H.Chi-square
 

test
 

was
 

used
 

to
 

compare
 

the
 

rates
 

between
 

groups
 

for
 

the
 

data
 

from
 

2022
 

to
 

2024,and
 

multivariate
 

Logistic
 

regression
 

analysis
 

was
 

used
 

to
 

explore
 

the
 

influencing
 

factors.
 

Results
 

From
 

2014
 

to
 

2024
 

in
 

District
 

H,

70
 

825
 

perinatal
 

infants
 

were
 

monitored,with
 

1
 

496
 

birth
 

defects
 

(21.12‰).Further
 

analysis
 

based
 

on
 

the
 

data
 

of
 

a
 

certain
 

obstetric
 

hospital
 

in
 

District
 

H
 

from
 

2014
 

to
 

2024
 

showed
 

that
 

among
 

51
 

417
 

perinatal
 

infants,1
 

367
 

cases
 

of
 

birth
 

defects
 

occurred,with
 

the
 

top-ranked
 

types
 

being
 

congenital
 

heart
 

disease,polydactyly/syndactyly,cleft
 

lip
 

and
 

cleft
 

palate,neural
 

tube
 

defects,and
 

Down
 

syndrome.Statistical
 

analysis
 

of
 

495
 

cases
 

of
 

birth
 

defects
 

among
 

9
 

265
 

perinatal
 

infants
 

in
 

the
 

hospital
 

from
 

2022
 

to
 

2024
 

revealed
 

that
 

the
 

birth
 

defect
 

rate
 

was
 

higher
 

in
 

males
 

(58.41‰)
 

than
 

in
 

females
 

(42.99‰);higher
 

in
 

non-local
 

residents
 

(93.34‰)
 

than
 

in
 

local
 

residents
 

(29.35‰);higher
 

in
 

the
 

<20-year-old
 

age
 

group
 

of
 

mothers
 

(230.77‰)
 

than
 

in
 

other
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age
 

groups;and
 

higher
 

in
 

perinatal
 

infants
 

conceived
 

through
 

assisted
 

reproduction
 

(77.61‰)
 

than
 

in
 

those
 

conceived
 

naturally
 

(50.80‰).The
 

differences
 

between
 

groups
 

were
 

statistically
 

significant
 

(χ2=48.42,299.45,8.13,and
 

4.05,respectively,P<

0.05).Multivariate
 

Logistic
 

regression
 

analysis
 

found
 

that
 

male
 

perinatal
 

infants
 

(aOR=1.39,95%CI:1.14-1.71),gestational
 

age
 

<
 

37
 

weeks
 

(aOR=2.28,95%CI:1.62-3.22),weight
 

<
 

2
 

500
 

g
 

(aOR=4.24,95%
 

CI:2.99-6.00),maternal
 

age
 

<
 

20
 

years
 

(aOR=5.15,95%CI:1.19-22.29),and
 

parity
 

>
 

1
 

(2
 

times:aOR=7.63,95%
 

CI:5.72-10.16;3
 

times
 

or
 

more:aORO=5.60,

95%CI:2.67-11.77)
 

were
 

risk
 

factors
 

for
 

birth
 

defects
 

in
 

perinatal
 

infants
 

(all
 

P<0.05).
 

Conclusion
 

The
 

detection
 

rate
 

of
 

birth
 

defects
 

in
 

a
 

certain
 

obstetric
 

hospital
 

in
 

District
 

H
 

from
 

2014
 

to
 

2024
 

was
 

basically
 

consistent
 

with
 

the
 

changing
 

trend
 

in
 

District
 

H,

but
 

higher
 

than
 

the
 

average
 

level
 

in
 

Shanghai.It
 

is
 

necessary
 

to
 

focus
 

on
 

prenatal
 

screening
 

and
 

diagnosis
 

of
 

birth
 

defects
 

such
 

as
 

congenital
 

heart
 

disease,polydactyly,syndactyly
 

Down
 

syndrome,and
 

neural
 

tube
 

defects,pay
 

attention
 

to
 

the
 

prenatal
 

care
 

of
 

elderly
 

and
 

multiparous
 

women,and
 

strengthen
 

the
 

education
 

and
 

prevention
 

of
 

key
 

populations
 

such
 

as
 

young
 

pregnant
 

women
 

and
 

non-local
 

residents.
[Key

 

words]
 

perinatal
 

infant;birth
 

defect;hospital
 

surveillance;detection
 

rate;influencing
 

factor

  出生缺陷,也称先天性畸形,是指由于传染、生

物遗传、营养或环境等多重因素引起的婴儿出生前

发生的身体结构、功能或代谢异常[1-2]。出生缺陷会

危及儿童生命,极易导致儿童长期残疾,某些出生缺

陷会影响孩子认知判断、协调感觉,会更容易引起非

故意伤害,对个体生存与发展、家庭幸福、医疗系统

和社会可持续发展都带来了沉重负担[3-4]。中国出

生缺陷率平均约为5.6%,每年新增约90万例,自

2010年起,先天性心脏病和尿道下裂的发生率不断

攀升[5]。上海市出生缺陷率从2014年的9.7‰波动

上升至2024年的16.5‰。出生缺陷已然成为重大

的公共卫生问题[6-7]。

上海市H区位于上海中心市区,经济社会发达,

近年来高龄生育数量的不断增加,出生缺陷工作面

临艰巨任务。本研究对 H 区某产科医院2014—

2024年围产儿出生缺陷情况进行分析,对该院近3
年分娩的围产儿出生缺陷监测数据进行统计学分

析,探究和总结该区出生缺陷发展概况与影响因素,

为特大城市重点妇产专科医院出生缺陷防治提供科

学依据。

1资料与方法

1.1数据来源

本研究是一项基于医院监测数据的回顾性横断

面研究。选取上海市H区4家助产机构中的1所三

级甲等妇产专科医院为研究对象,该院是国家级重

点专科医院,设有产前诊断中心和遗传咨询门诊,在

高危妊娠管理与胎儿医学领域处于全国领先水平。

2014—2024年,该院围产儿分娩量占 H 区总量的

72.58%。研究数据来源于该院上报的《围产儿数季

报表》《出生缺陷儿登记卡》及《孕产妇个案调查表》。

上海市同期出生缺陷率数据来源于上海市卫生健康

委员会官网逐年公布的上海市卫生计生数据年报。

受限于数据的可获得性,本研究中具体的围产儿

出生缺陷构成、比较及影响因素分析以H区某产科医

院的数据为依据,2022—2024年该院实际分娩围产儿

9
 

265例,其中8
 

256例数据完整(占89.11%),纳入影

响因素分析;影响因素信息不完整者予以排除。

本研究已经通过复旦大学公共卫生学院伦理审

批,审批号:IRB#2025-09-1260。

1.2研究方法

1.2.1监测对象与诊断标准

按照《全国出生缺陷医院监测方案》标准,对本

院收治的围产儿(指妊娠满28周至产后7天内的胎、

婴儿,含死胎、死产及活产)进行临床检查。监测病

种涵盖方案规定的23类主要畸形。

1.2.2资料收集与上报

凡确诊的出生缺陷儿,由经专业培训的产科或

新生儿科医护人员填写《出生缺陷儿个案登记卡》。

数据实行季度上报制,由市、区级妇幼保健机构进行

逐级审核与复审。

1.2.3统计指标与原则

以出生缺陷检出率作为主要观察指标,计算公

式为:监测期内出生缺陷例数/同期围产儿总数×

1
 

000‰。统计原则:同一患儿存在多种畸形时,计算

总检出率按1例计数;统计不同类别缺陷检出率时,

同一类别仅计1次,避免重复计数。
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1.2.4质量控制

所有监测人员均经过统一业务培训。医院定期

开展内部自查,并接受上级机构的业务督导与数据

质控,确保数据的准确性与完整性。

1.3统计学分析

采用Excel数据录入,采用Stata18软件进行统

计分析。对于计数资料用例数(n)和百分比(%)表

示。采用χ2 检验进行组间比较,分析与出生缺陷有

关的影响因素,并将单因素分析P<0.05的变量计

算方差膨胀因子排除共线性后纳入多因素Logistic
回归模型进行多因素分析。(P<0.05表示差异有

统计学意义)。

2结果

2.1围产儿出生缺陷率的年度变化趋势

2014—2024年,上海市H区共分娩围产儿70
 

825
例,检出出生缺陷1

 

496例,检出率为21.12‰,高于

上海市平均水平14.73‰。其中,该医院分娩围产儿

51
 

417例,检出出生缺陷1
 

367例,平均检出率为

26.59‰。

2014—2024年,上海市、H区及该医院围产儿出

生缺陷率均呈波动增长趋势。除2014年外,该医院

出生缺陷率自2015年起均高于同期上海市及 H区

平均水平。见图1。

图1 2014—2024年上海市、H区、H区某产科医院

围产儿出生缺陷率年度变化趋势

Fig.1 Annual
 

trend
 

of
 

perinatal
 

birth
 

defect
 

rates
 

in
 

Shanghai,H
 

district,and
 

a
 

certain
 

obstetric
 

hospital
 

in
 

H
 

district
 

from
 

2014
 

to
 

2024

2.2主要出生缺陷类型及构成顺位

2014—2024年,该医院51
 

417例围产儿中检出

出生缺陷1
 

367例。检出率排名前10位的缺陷类型

依次为:先天性心脏病、多指/趾及并指/趾、唇裂合

并腭裂、唐氏综合征、神经管畸形、尿道下裂、睾丸未

降、四肢短缺缺陷、小耳及足先天性变形,见表1。

表1 2014—2024年该医院主要出生缺陷顺位及检出率分析

Table
 

1 Analysis
 

of
 

the
 

ranking
 

and
 

detection
 

rate
 

of
 

major
 

birth
 

defects
 

in
 

this
 

hospital
 

from
 

2014
 

to
 

2024

顺位 主要出生缺陷类型(ICD-10) 病例数(n) 构成比(%)
检出率(‰)

2014—2024年 2014—2019年 2020—2024年

1 先天性心脏病(Q20-26) 773 27.13 15.04 11.79 21.77

2 多指/趾及并指/趾(Q69-70) 327 11.48 6.36 7.96 3.05

3 唇裂和腭裂(Q35-37) 235 8.25 4.57 5.82 1.97

4 唐氏综合征(Q90) 123 4.32 2.39 2.71 1.73

5 神经管畸形(Q00-01,05) 97 3.40 1.89 2.59 0.42

6 尿道下裂(Q54) 94 3.30 1.83 1.61 2.27

7 睾丸未降(Q53) 83 2.91 1.61 0.72 3.47

8 四肢短缺缺陷(Q71-73) 81 2.84 1.58 2.22 0.24

9 小耳(Q16-Q17) 80 2.81 1.56 1.87 0.89

10 足先天性变形(Q66) 59 2.07 1.15 1.49 0.42

11 肾畸形(Q60-63) 46 1.61 0.89 0.40 1.91

12 腹裂(Q79.3) 31 1.09 0.60 0.81 0.18

13 先天性脐疝(Q79.2) 29 1.02 0.56 0.61 0.48

14 肠畸形(Q41-43) 22 0.77 0.43 0.26 0.78

15 先天性脑积水(Q03) 16 0.56 0.31 0.35 0.24

16 呼吸系统畸形(Q30-34) 15 0.53 0.29 0.17 0.54

17 先天性膈疝(Q79) 15 0.53 0.29 0.35 0.18
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  2014—2024年主要出生缺陷类型的动态演变

趋势显示(图2),2014年,多指/趾及并指/趾、唇裂

和腭裂的检出率均高于先天性心脏病;但自2015年

起,先天性心脏病检出率迅速上升并稳居首位,且波

动显著,分别于2017年、2021年及2023年出现三个

检出率高峰。与此同时,多指/趾及并指/趾、唇裂和

腭裂的检出率整体呈波动下降趋势,分别从2014年

的11.26‰、9.85‰降至2024年的2.45‰、1.53‰,

自2018年降至低位后维持平稳。

注:图中展示的出生缺陷类型为2020—2024年检出率前5位。

图2 2014—2024年上海市 H区某产科医院围产儿

出生缺陷类型的变化趋势

Fig.2 Trend
 

of
 

birth
 

defect
 

types
 

of
 

perinatal
 

infants
 

in
 

a
 

certain
 

obstetric
 

hospital
 

in
 

district
 

H
 

of
 

Shanghai
 

from
 

2014
 

to
 

2024

同时,部分缺陷类型近年来呈现增长势头。尿

道下裂及睾丸未降的检出率在观测期内波动上升,

其中睾丸未降自2018年后增幅明显,并于2024年

达到最高水平;肾畸形、肠畸形近5年的检出率也较

既往有所升高,小耳和足先天性变形在近3年亦呈

现上升势头。

2.3出生缺陷的人群分布特征及相关因素

对该医院2022—2024年9
 

265例围产儿(其中

出生缺陷495例,缺陷率为53.43‰)进行人群特征

分析,结果显示(表2),性别分布上,男性围产儿出

生缺陷检出率(58.41‰)高于女性(42.99‰),差异

有统计学意义(χ2=48.42,P<0.01),且两者年度

变化趋势与总体一致。户籍分布上,非本市户籍孕

产妇围产儿出生缺陷检出率为93.34‰,显著高于

本市户籍的29.35‰(χ2=299.45,P<0.01)。产妇

年龄分布上,<20岁组围产儿出生缺陷检出率最高

(230.77‰),各年龄组间差异有统计学意义(χ2=

11.06,P<0.05),两两比较显示,<20岁组与25~

<30岁组差异显著(χ2=8.13,P<0.05)。受孕方

式上,辅 助 生 殖 受 孕 围 产 儿 出 生 缺 陷 检 出 率

(77.61‰)高于自然受孕(50.80‰),差异有统计学

意义(χ2=4.05,P<0.05)。

2.4围产儿出生缺陷发生的多因素Logistic回

归分析

多因素 Logistic回归模型表明,男性(aOR=

1.39,95%CI:1.14~1.71)、胎龄<37周(aOR=

2.28,95%CI:1.62~3.22)、体重<2500g(aOR=

4.24,95%CI:2.99~6.00)、产妇年龄<20岁(aOR=

5.15,95%CI:1.19~22.29)、产妇受教育情况为高

中/中专(aOR=1.79,95%CI:1.17~2.75)、产次大

于1次(2次:aOR=7.63,95%CI:5.72~10.16;

3次及以上:aOR=5.60,95%CI:2.67~11.77)是

围产儿出生缺陷发生的危险因素(P 均<0.05)。结

果详见表3。

表2 2022—2024年上海市 H区某产科医院不同特征人群出生缺陷检出率比较

Table
 

2 Comparison
 

of
 

birth
 

defect
 

detection
 

rates
 

among
 

different
 

populations
 

at
 

a
 

certain
 

obstetrics
 

hospital
 

in
 

district
 

H
 

of
 

Shanghai
 

from
 

2022
 

to
 

2024

特征 围生数(n) 出生缺陷数(n) 检出率(‰) χ2 P

围产儿性别 48.45 <0.01

 男 4
 

845 283 58.41

 女 4
 

420 190 42.99

 合计 9
 

265 473
母亲户籍类型 177.26 <0.01

 本市户籍人口 5
 

793 170 29.35

 非本市户籍人口 3
 

472 325 93.61

 合计 9
 

265 495

(转下表)
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(续上表)

特征 围生数(n) 出生缺陷数(n) 检出率(‰) χ2 P

母亲年龄(岁) 11.06 0.026

 <20 13 3 230.77

 25~<30 208 16 76.92

 20~<25 2
 

158 113 52.36

 30~<35 4
 

399 225 51.15

 ≥35 2
 

487 138 55.49

 合计 9
 

265 495

受孕方式 4.05 0.044

 自然受孕 8
 

363 425 50.82

 辅助生殖 902 70 77.61

 合计 9
 

265 495

  注:表2中部分数据不一致是由于统计口径不一致引起缺失值导致的;另围产儿性别不明有22例。

表3 2022—2024年上海市 H区某产科医院围产儿出生缺陷发生的多因素Logistic回归分析

Table
 

3 Multivariate
 

logistic
 

regression
 

analysis
 

of
 

perinatal
 

birth
 

defects
 

occurrences
 

in
 

a
 

maternity
 

hospital
 

in
 

district
 

H
 

of
 

Shanghai
 

from
 

2022
 

to
 

2024

变量 人数(n) 出生缺陷检出率(‰) 回归系数 S.E. aOR(95%CI) P

围产儿情况

 性别

  女 3
 

989 47.38 1.00

  男 4
 

267 65.15 0.34 0.10 1.39(1.14~1.71) 0.001

 胎龄(周)

  ≥37 7
 

467 40.98 1.00

  <37 789 204.06 0.83 0.18 2.28(1.62~3.22) <0.001

 体重(g)

  2
 

500~4
 

000 7
 

193 39.76 1.00

  <2
 

500 716 223.46 1.44 0.18 4.24(2.99~6.00) <0.001

  >4
 

000 347 60.52 0.43 0.24 1.54(0.97~2.47) 0.069
产妇情况

 年龄(岁)

  25~<30 1
 

651 64.81 1.00

  <20 12 250.00 1.64 0.75 5.15(1.19~22.29) 0.028

  20~<25 146 95.89 0.18 0.32 1.19(0.64~2.24) 0.584

  30~<35 3911 54.97 -0.30 0.13 0.74(0.58~0.95) 0.020

  ≥35 2
 

536 50.47 -0.67 0.15 0.51(0.38~0.69) <0.001

 受教育情况

  大专及以上 7
 

845 52.90 1.00

  高中/中专 240 133.33 0.58 0.22 1.79(1.17~2.75) 0.008

  初中 154 103.89 -0.22 0.31 0.80(0.44~1.46) 0.473

  小学及以下 17 235.29 0.65 0.65 1.92(0.54~6.81) 0.312

 产次

  1次 7
 

776 46.43 1.00

  2次 424 224.06 2.03 0.15 7.63(5.72~10.16) <0.001

  ≥3次 56 196.43 1.72 0.38 5.60(2.67~11.77) <0.001

 妊娠胎数

  单胎 8
 

039 54.61 1.00

  双胎及以上 217 129.03 -0.25 0.24 0.78(0.49~1.24) 0.289

  注:表3中出生缺陷检出率与原始数据不一致是由于缺失值导致的。
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3讨论

3.1出生缺陷流行水平及时间变化趋势

2014—2024年,上海市H区某产科医院共分娩

围产儿51
 

417例,其中发生出生缺陷1
 

367例,总体

缺陷率为26.59‰,近三年的总体缺陷率为53.43‰。

期间围产儿出生缺陷患病率波动上升,除了2014年

低于全市水平(7.29‰),其余年份均高于全市水平

(10.59‰~16.50‰)。与全国其他地区三甲医院相

比,高于2015—2017年上海市某大型医院11.25‰
的出生缺陷率[8],低于2022—2024年北京市某三甲

医院60.81‰的出生缺陷率[9]。与全市其他区相比,

出生缺陷水平与奉贤区接近,高于闵行区。例如,马

汇慧等人对2018—2022年上海市奉贤区监测医院

住院分娩的20
 

870例围产儿分析,平均出生缺陷率

为22.62‰,先天性心脏病是研究期间奉贤区首要

缺陷病种[10]。李云等人对2014—2018年上海市闵

行区围产儿出生缺陷监测的72
 

464名活产儿分析,

发生 缺 陷 的 围 产 儿452例,平 均 出 生 缺 陷 率 为

6.24‰,先天性心脏病和多指/趾最常见的缺陷病

种[11]。

3.2出生缺陷病种构成

从具体病种来看,上海市 H区某产科医院主要

出生缺陷类型为先天性心脏病、多指/趾及并指/趾、

唇裂和腭裂、唐氏综合征、神经管畸形。从2016年6
月起,上海市采用“双指标法”全面开展新生儿先天

性心脏病筛查工作,2022年2月,上海市卫生健康

委员会修订并颁布了《上海市新生儿先天性心脏病

筛查技术方案(2022版)》。受政策和筛查技术水平

提升影响,2017年,围产儿先天性心脏病发生情况

出现了峰值,2023年有所反复。随着工作的推进,

围产儿先天性心脏病发生情况得到了明显控制,每

年发病患儿保持在40至80例,这与孙玉兰等人对

2009—2018年上海市崇明区新生儿先天性心脏病

分析的发生情况和变化趋势基本一致[12]。多指/趾

及并指/趾、唇裂和腭裂排列前位,这与江苏省淮安

市[13]等地相关研究发现一致。

3.3出生缺陷的主要影响因素分析

本研究发现性别、母亲户籍、母亲年龄、受教育

情况、生殖方式与出生缺陷显著相关,其中男性、体

重小于正常出生胎儿体重、孕母产次为2或3次及

以上、孕母年龄小于20岁的围产儿更易发生出生缺

陷。孕母年龄≥30岁所生围产儿相较于25~<30
岁孕母所生围产儿发生出生缺陷概率较低。高中/

中专学历孕母所生围产儿发生出生缺陷风险要高于

大专及以上组孕母所生围产儿。H区某产科医院围

产儿男性发生出生缺陷的概率比女性更高,这可能

与性染色体Y更易发生基因突变有关[14]。非户籍

围产儿出生缺陷检出率要高于户籍围产儿,这与长

沙[15]等地相关研究结论一致。高中/中专学历孕母

所生围产儿发生出生缺陷风险要高,这可能与该群

体叶酸补充依从性和保健知识掌握情况有关。从出

生缺陷个案的数据来看,2022—2024年所生为出生

缺陷围产儿的高中/中专学历孕母群体孕期未规律

服用叶酸占比47.06%,出生缺陷患儿孕母学历大

专及以上组孕期未规律服用叶酸占比37.64%,叶

酸缺乏可能会增加先天性心脏病、唇裂和腭裂、神经

管畸形的风险[16-17],高中/中专学历孕母群体可能多

从事体力工作,对孕期风险认知欠缺,提示了要加强

对该群体提供通俗易懂的科普宣教。通过辅助生殖

妊娠的围产儿出生缺陷检出率高于自然受孕的围产

儿,与美国、中国相关队列研究发现一致[18-19]。孕母

产次为2或3次及以上所生围产儿出生缺陷检出率

更高,与国内外相关研究结论一致[20-21]。孕母年龄

<20岁所生围产儿出生缺陷检出率高于最佳生育

年龄25~<30年龄组,与黑龙江省相关研究发现一

致[22],这也提示了要加强对低龄产妇的关注和干

预[23]。高龄是医学上普遍认为的出生缺陷的危险

因素[24],泰州市[25]、广东省[26]等地关于35岁以上

孕母所生围产儿出生缺陷均有相关的报告。本研究

结果显示孕母年龄≥35岁所生围产儿出生缺陷率

为50.47‰,从绝对值上看,与其他地区三甲医院,如

北京市某大型三甲医院>35岁组的检出率(649.59/

万)相对一致[9],但多因素回归分析发现孕母年龄≥

35岁相较于25~<30年龄组所生围产儿出生缺陷

检出率更低,是保护因素。这样的结果可能与以下

因素有关:H某产科医院每年接收的高龄产妇相对

较多,作为三级甲等妇产专科医院,医疗检测手段和

医疗技术都位于行业前列,且积极通过多渠道、全方

面向备孕人士或孕产妇科普宣教,高水平的医疗机

构服务和有效的科普宣教可能一定程度上降低了孕
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母≥35岁所生围产儿出生缺陷率。虽然从本研究

的结果来看,孕母年龄≥35岁是保护因素,但是这

样的保护效应是在该院特有的体系下形成的,后续

仍需继续加强高龄孕产妇保健与科普宣教,进一步

探索相关影响因素及总结 H区产科医院可行经验,

向其他地区提供借鉴。

3.3出生缺陷防控策略及其公共卫生意义

出生缺陷受多重因素影响,但可防可控,可通过

医疗卫生手段进行预防和干预。结合数据分析结

果,建议依照三级预防策略,以孕产妇为中心,围绕

孕前、胚胎植入前、产前、新生儿各阶段,从孕前和产

前视角,基于医院微信公众号等官方线上平台+线

下科普活动,普及孕期补充叶酸、遗传咨询等方面的

知识,可依据当地特色研制并发放方言版宣教手册。

对低龄孕妇,可以与高校、中职院校联合开设婚前孕

前健康课程进行婚前孕前健康教育,并利用校园社

团开展相关情景剧,强化同伴教育。通过孕妇学校、

好爸爸成长课堂等多种形式情景式体验,尤其是引

导准爸爸的参与,提高准爸爸依从性,强化备孕夫妇

双方共同参与与家庭支持,营造良好的生育文化氛

围,通过科普宣教,预防关口前移;大力推进婚前保

健、孕前保健等工作,提高婚前医学检查率和孕前优

生健康检查率,从源头上降低出生缺陷发生风险。

进一步提高医学检验技术,推广基因筛查技术,孕中

早发现早筛查早治疗,如发现潜在出生缺陷风险,要

及时伦理告知,如果夫妇选择继续妊娠,要及时地组

织多部门会诊及开通后续的转诊绿色通道,实现从

筛查、诊断到早期干预、治疗的一站式服务。对于诊

断出生缺陷的围产儿,这类儿童因认知、感官层面存

在生理缺陷,往往也是发生其他健康问题的高危人

群,例如营养不良、生长发育迟缓、心理行为问题等,

相较于正常儿童更易发生跌倒、中毒等伤害,开展治

疗的同时加强针对性的伤害预防指导,开发符合特

殊儿童特点的伤害预防科普材料,开展跟踪式的长

期随访,促使照护过程孕产期与儿童保健一体化,构

建全流程、全链条闭环的防治体系,为患儿提供持续

的关注和支持。同时,在当前人口急剧下降的社会

背景下,媒体应积极宣传,营造良好的生育文化氛

围。通过环环相扣,层层落实,全流程、全方位增强

出生缺陷防治能力,预防出生缺陷的发生。

3.4研究局限性与未来研究方向

本研究具体的数据分析局限于上海市 H 区特

定的监测医院,数据来源存在一定的局限性。此外,

存在部分数据缺失是本研究的另一局限性,出生缺

陷数据目前存在一定的漏报,未来要进一步提升出

生缺陷相关数据质量。同时,尽管本研究中高龄孕

产妇呈现保护效应,但其可能受医疗服务水平及筛

查干预强化等因素影响,结论尚需进一步验证。未

来应在扩大监测范围、提升数据质量的基础上,持续

完善以三级预防为核心的出生缺陷综合防控体系,

强化全周期健康管理与精准干预,以降低出生缺陷

发生风险并提升母婴健康水平。

综上所述,本研究显示,上海市 H 区某产科医

院围产儿出生缺陷发生水平总体呈上升趋势,缺陷

谱以先天性心脏病、多指/趾及并指/趾、唇裂和腭裂

等为主,并受筛查政策与诊断技术进步的显著影响。

出生缺陷的发生与围产儿性别、孕母年龄、受教育水

平、生殖方式及产次等因素密切相关,提示低龄孕

妇、低学历人群及辅助生殖妊娠人群应作为重点干

预对象。
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