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【摘要】 目的 建立以人群为基础的出生缺陷监测系统，研究最完整、最准确的出生缺陷诊断与

报告的方法，以反映各种出生缺陷率及其动态变化。方法 以人群为基础，覆盖了河北、山西、江苏、

浙江 ! 省的 "# 个县、市的所有孕满 #$ 周的新生儿；所有新生儿在出生时到生后 % 周期间至少进行 "
次体检；任何有出生缺陷或怀疑有出生缺陷的婴儿均以出生缺陷病例上报，上报时间为每月 & 次；上

报材料包括当地每月的出生资料、出生缺陷病例报表及病例体表照片；出生缺陷病例的诊断是由 " 位

北京大学医学部的儿科专家及 & 位来自美国疾病控制中心的专家完成。结果 监测系统在 &’’" (
&’’% 年共监测了 &$$ 万出生儿，监测到 & 万例出生缺陷新生儿，收到上报出生缺陷儿童体表照片 " 万

张。其中重大出生缺陷达) $$$例，排前几位的为神经管畸形、唇腭裂及肢体畸形等。结论 本监测

系统是一种世界上独特的出生缺陷监测系统。其资料主要被用来进行出生缺陷监测报告（月报、季

报、年报）、出生缺陷资料交换，为所有以出生缺陷监测资料为结局或因素的流行病学及临床医学研究

提供数据。其特点为以人群为基础和以体表照片为数据及诊断依据。该系统具有完整的质量控制手

段，其监测结果已用于分析性研究及监测报告。
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我国北方地区是神经管畸形的高发区，某些农

村地区可高达 !"#以上。这个数字已达到世界之

首，是有些西方国家监测系统监测结果的十几倍［!］。

神经管畸形占了三分之一的死胎、死产和近三分之

一的新生儿死亡［$］。为解决这一公共卫生问题，卫

生部在 !%%$ 年建议在计划怀孕的妇女中应用口服

小剂量叶酸预防神经管畸形的措施。北京大学医学

部（原北京医科大学）中国妇婴保健中心与美国疾病

控制中心合作，在河北、山西、江苏、浙江 & 省 ’$ 个

县、市对怀孕前后服用叶酸增补剂预防神经管畸形

的效果进行评价，并为此建立以社区为基础的出生

缺陷监测系统（简称“监测系统”）。

对象与方法

! (监测对象：监测系统始于 !%%$ 年，监测对象

覆盖河北、山西、江苏、浙江 & 个省的 ’$ 个县、市，年

出生儿为 !) 万以上，其中!$ ()万来自南方的江苏、

浙江 $ 省，$ ()万来自北方的河北、山西 $ 省，其中

%)#为汉族。监测对象包括：!所有在监测地居住

满 ! 年以上妇女（无论其母亲户口所在地是否在监

测地）所生婴儿，包括死胎、死产及活产；"孕满 $"
周或出生体重在 )"" * 以上的新生儿。

$ (监测方法：所有新生儿至少在出生时、生后 !
周内及生后 + 周时由接生者或儿科大夫分别进行 !
次体检，任何有出生缺陷或怀疑有出生缺陷的婴儿

均以出生缺陷病例上报，上报时间为每月 ! 次。上

报材料包括当地每月的出生资料（包括出生总数、性

别分布、出生结局等）、出生缺陷病例报表〔包括姓

名、性别、出生日期、出生顺序、个人识别码（新生儿

的编码在母亲编码后加 ! 位出生顺序）〕、畸形诊断、

畸形编码、畸形解剖学描述（如畸形的位置、大小、形

状等）及出生缺陷病例体表彩色照片（畸形照片要求

在生后 $& , 之内拍摄）。为避免死胎、死产中的出

生缺陷被遗漏，所有的死胎、死产均要求上报照片。

’ (数据运转：出生缺陷病例各种资料每月上报

中国妇婴保健中心 ! 次。这些资料由该中心录入计

算机数据库，出生缺陷的彩色照片被扫描存入计算

机光盘。出生缺陷的诊断是由北京大学医学部 ’ 个

儿科医生分别进行，诊断依据主要是出生缺陷照片，

其次为临床描述。数据是经过 $ 次录入和计算机自

动查错以避免录入错误，经过逻辑检查并与现场核

对以避免漏项和错填。儿科医生的诊断分别用自己

研制的弹出菜单式的计算机诊断系统，以避免出生

缺陷编码错误。

出生缺陷诊断使用 + 位编码，编码参考 -./0%
及亚特兰大出生缺陷监测系统［’0+］，出生缺陷的最后

确诊是由美国疾病控制中心的 ! 位出生缺陷专家进

行。

& (质量控制：监测系统的质量控制是通过严格

制订的‘现场实施方案’、进行严格的人员培训和复

训、专人进行现场指导、定期进行漏报调查来完成。

所有参加医院接生及家庭接生的人员，均需接受训

练并考试合格。培训教材包括‘出生缺陷图谱’及

‘现场实施手册’。‘出生缺陷图谱’中包括了 $+ 种

主要出生缺陷的照片、-./ 编码及简要描述；‘现场

实施方案’包括出生缺陷的筛查及诊断程序、出生缺

陷表格的填写运转要求，以及出生缺陷病例的摄影

要求和规范等。培训内容包括体格检查方法及出生

缺陷诊断能力的基本训练、出生缺陷有关表格的填

写方法及监测系统的运转程序。培训教员均由北京

大学医学部有关专业的专家承担。

此外，每个县、市的妇幼保健院、所均需配备 $
名摄影人员，他们需接受 ! 周的培训。培训内容除

了出生缺陷诊断及监测系统的基础知识外，还包括：

正确使用照相机的方法、摄影画面的规范及要求，以

及对不同出生缺陷摄取不同画面的要求。照片的拍

摄均取得家长的口头知情同意。

结 果

监测系统在 !%%’ 1 !%%+ 年共监测了 !"" 万出生

儿，监测到 ! 万例出生缺陷新生儿，收到上报出生缺

陷儿童体表照片 ’ 万张，其中重大出生缺陷儿) """
例。排前几位的为神经管畸形、唇腭裂及肢体畸形

等。监测结果主要用于监测报告和流行病学及保健

研究［2，3］（表 !、$）。

表! 不同情况下服用叶酸神经管畸形发生情况［2］

组 别

妊娠妇女

人数
构成比
（#）

平均依
从率

（#）

孕满 $" 周胎儿
神经管畸形

例数 发生率（4）

北方地区 !3 )’! !"" 23 $) ! (’
妊娠前后服药 !’ "!$ 2" 3! !’ ! ("
开始服药过迟 ’ +3! $" 2) + ! (+
停止服药过早 ! 3’3 !" +3 + ’ (’

南方地区 !!! ’%$ !"" 3! 22 " (2
妊娠前后服药 )3 +’3 )’ 32 ’& " (+
开始服药过迟 ’) +&2 ’$ 2& $) " (2
停止服药过早 !2 !"2 !) 23 !3 ! (!
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讨 论

! "监测系统的质量：在监测系统中，监测人群很

大，使用了完整的质量控制手段，包括反复的数据清

理，以排除录入错误、缺项及其他可能的错误；诊断

过程计算机化，避免了错误编码的出现。我们还采

取了一系列的分析方法来排除漏报的可能性。#$%
以上的可疑出生缺陷病例均在生后 & 个月之内上报

到中国妇婴保健中心，摄影率达到 ’$%，照片不完

整及描述不完整的病例少于 &%，为保证报告的完

整性，各市县每年至少进行 ( 次漏报调查。报告的

完整性是好的。

于 !##) 年 ) 月在所有项目地区进行了 ! 次全

面的体格检查，复查率达到 #)%。所有死胎、死产、

流产和生后死亡的病例资料也进行了复查，所有新

发现的出生缺陷病例再次上报到中国妇婴保健中

心。通过这种方法，我们检查了监测系统的敏感度，

发现重大畸形如神经管畸形、唇裂、肢体缺如的敏感

度最高，因为它们在出生时非常容易鉴别；而某些出

生缺陷如肛门闭锁、腭裂较低，因为出生时不太明

显；而最低的是小畸形如副耳。预期阳性值（*+*）

也很高，因为监测系统的特异性也很高（几乎没有任

何婴儿被错报为出生缺陷病例），在报到中国妇婴保

健中心的 !) #&, 例可疑出生缺陷病例中，只有 &’#
例在 最 后 诊 断 时 被 除 外（ 阳 性 预 期 值 *+* 为

#, ",%）。

这一监测系统有许多优点，包括及时性，搜集资

料包括照片，出生缺陷的完整描述。因为基层医生

对出生缺陷的认识有限，而这一监测系统又允许这

样的基层医生来进行资料搜集，并且有北京大学医

学部随后进行诊断及分类，所以，敏感度对于大畸形

相当高，对于小畸形稍低，而总的预期阳性值是高

的。

( "监测资料的使用：!分析性研究：监测系统开

始用于叶酸预防神经管畸形的效果评价，因此监测

系统的资料需要与围产保健监测资料及妇女服药的

资料连接。这样就提供了出生缺陷结局与妇女服药

情况的详细信息，就可以分析出服药对神经管畸形

的相对危险性。在我们的系统中，数据的连接率达

到 !--%［,，’］。我们的资料同样还用于其他出生缺

陷与母亲服用叶酸关系的其他分析［#］；"监测率报

告：除了用于分析性研究，监测系统的资料还用于主

要出生缺陷与次要出生缺陷发生率的监测报告。这

些报告每 ( 个月报 ! 次，报告的表格有 (- 余种，报

告的形式包括年报、季报、月报，报告分类包括以地

区分类、畸形分类、性别分类、时间分类。

表! !##& 年南、北方城市、农村 !# 种出生缺陷发生情况［’］

出生缺陷
北方（! . &’ ’-!）

畸形数 畸形率（ /万）

南方（! . !0) -$)）

畸形数 畸形率（ /万）

无脑畸形 ,! !’ "&- ,$ $ "!0
脊柱裂 !!! (’ ")! 0& ( "#0
脑膨出 !’ 0 ")0 ($ ! ",!
小头畸形 - - "-- $ - "&0
全前脑畸形 0 ! "-& !& - "’#
脑积水 )- !$ "0) ’$ $ "’(
小（无）眼畸形 $ ! "(# !( - "’(
小（无）耳畸形 !$ & "’, 0, & "((
腭 裂 !0 & ")! $, & "#-
唇裂伴或不伴腭裂 )$ !) ",$ (0- !) "0&
肛门闭锁 , ! "’- &! ( "!(
脐膨出 , ! "’- ) - "0!
腹裂畸形 !& & "&$ !) ! "!-
膀胱外翻 ! - "() ( - "!0
多指（趾）畸形 0, !( "!! (&( !$ "’’
并指（趾）畸形 , ! "’- 0- ( ",0
肢体缺如畸形 !$ & "’, )$ 0 "0$
尿道下裂 & - ",, 0- ( ",0
两性畸形 & - ",, !, ! "!)

主要出生缺陷是以月为基础进行监测和报告

的，监测报告可以以县为单位，以年为单位，以畸形

的分类为单位分别进行，这个程序可以提示出生缺

陷发生率的异常上升或下降，研究者可以监测出生

缺陷发生率的统计学改变［!-1!(］，进行统计学计算，

如观察值、预期值等。

& "监测系统独特性：监测系统是一种世界上独

特的出生缺陷监测系统。出生缺陷资料主要被用来

进行出生缺陷监测报告（月报、季报、年报）、出生缺

陷资料交换，为所有以出生缺陷监测资料为结局或

因素的流行病学及临床医学研究提供数据。其特点

为以人群为基础和以体表照片为数据及诊断依据。

以体表照片为数据及诊断依据的优点为!简化培训

过程。将较复杂的、难度较大的出生缺陷诊断方法

的培训转变为较简单、难度较小的照相技术的培训；

"体表照片记录了大量原始的客观的资料，可为高

级研究人员提供直接的诊断依据，因此诊断是由专

家进行的，这提高了诊断的准确度和监测方法的特

异性；#体表照片便于传递、沟通时无语言障碍，因

此可对任何病例进行世界范围的会诊，一些发生率

小而严重的畸形也可以比较容易发现［!!，!(］，这进一

步提高了系统的特异性［!-］；$体表照片可长期保

存，可对较长时间前的资料重新进行诊断和分类，这
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大大降低了因时间变动和人员变动而引起的诊断上

的批间差异，进一步减少了诊断偏移；!由于要求将

任何可疑出生缺陷的婴儿均上报并照相，将除外不

典型出生缺陷的权力交给专家，因而降低了漏诊率，

提高了系统的灵敏度；"大量的出生缺陷体表照片

为科研、教学及培训提供了极有价值的资料。

! "监测系统不足之处：其主要不足之处是只能

用于体表出生缺陷的监测，而且由于许多新生儿出

生于边远地区，所以很难取得放射学及病理学的资

料。虽然资料收集和报告的技术比较简单，若能附

以实验室检查和病理学检查结果将更完美。

（本监测系统是中美预防神经管畸形合作项目的一部

分，协作单位有河北省的石家庄市、元氏县、满城县、香河县、

丰润县、乐亭县，江苏省的苏州市、太仓市、昆山市、吴江市、

吴县市、无锡市、锡山市、江阴市、宜兴市、张家港市、常熟市，

浙江省的舟山市、嘉兴市、海盐县、嘉兴市秀洲区、海宁市、平

湖市、桐乡市、嘉善县、宁波市、慈溪市、奉化市、鄞县、宁海

县、象山市、余姚市，山西省的太原市等地的妇幼 保 健 院

（所），各级工作人员过万名，在此一并致谢）
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·短篇报道·

布鲁氏菌病合并脾梗塞 # 例报告

葛芳 李力

患者，男性，D! 岁，因发热 JF 3 于 JYYY 年 D 月 JY 日入院。

该患者于 ! 月 J! 日受凉后出现高热，B 3 后出现左季肋区疼

痛，在当地医院拍片示左下肺炎累及胸膜，彩超示脾梗塞，静

脉点滴先锋霉素%号、清开灵、复方丹参 JY 3，疼痛消失，仍

高热，转入我院。既往身体健康，#BBF 年至今有牧羊史。查

体：高热病容，双侧颈前、颈后及右侧腹股沟可触及肿大淋巴

结，无触痛，活动，心肺未见异常，肝脾肋下未及，四肢关节无

红肿。检查：布鲁氏菌凝集试验：试管法 # H JY（ ^ ），玻片法

Y"Y# 46（ ^ ），血尿常规及肝肾功能正常。心脏彩超未见异

常。彩 超 示 脾 脏 增 大，厚 径 约 IB 44，实 质 内 见 一 楔 形

低回声区，极宽处 !J 44 ，厚径约 !! 44 ，内回声不均，彩色

作者单位：Y!DYYY 山西阳泉煤业集团总医院呼吸内科

多谱勒探查内无血流信号。诊断为布鲁氏菌病（布病）合并

脾梗塞，给予氧氟沙星每日Y"! ’，分 J 次静滴，地霉素每日

J"Y ’，分 ! 次口服，I 3 后体温降至正常。

布病合并症主要有心内膜炎、脑膜炎、肺炎等。有膀胱

溃疡、十二指肠溃疡穿孔的报道。脾梗塞未见报道。患者先

有发热，后出现左季肋区疼痛，彩超示脾梗塞，考虑脾梗塞的

发生与布病直接相关，应视为布病的合并症。机理可能为：

布病的发病机制与细菌、内毒素及变态反应密切相关，其中

血管增生破坏病变是变态反应损伤，主要累及肝、肾、脾、脑

等处的小血管致血管内膜炎、脏器的浆膜炎和微小坏死等，

因此布鲁氏菌感染后的变态反应可能是脾梗塞合并症发生

的重要原因。

（收稿日期：JYYY@YG@JD）
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