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2013―2022年宁波市出生缺陷发生情况

调查分析

余颀，孟翠菊，顾雪君，范奇琪，舒立波

【摘要】目的 分析 2013―2022年宁波市出生缺陷发生情况，为制定科学干预措施提供理论依据。方法 回顾性

分析 2013年 1月至 2022年 12月由全市各助产分娩机构上报至市妇幼保健电子监测信息管理系统的出生缺陷资

料。结果 2013―2022年全市新生儿出生总数 791 222例，出生缺陷儿 20 796例，平均检出率为 26.28‰。前 5位

出生缺陷为先天性心脏病、肢体畸形、染色体异常、唇腭裂和肾脏畸形，且每年顺位略有不同。男婴出生缺陷率高

于女婴（ ＜ 0.05）；不同胎儿个数、产妇年龄和不同孕次出生缺陷检出率差异均有统计学意义（均 ＜ 0.05）。20

796例出生缺陷儿中，产前检出 7 987例，产前总检出率为 38.41%，且产前检出率呈逐年上升趋势。结论 应加大

出生缺陷防治的宣教力度，重视高危人群管理，加强孕前、产前新技术的应用及多学科合作，降低出生缺陷发生率。
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出生缺陷是指婴儿出生前发生的身体结构、功能

或代谢异常。出生缺陷可由染色体畸变、基因突变等

遗传因素或环境因素引起，也可由这两种因素交互作

用或其他不明原因所致，通常包括先天畸形、染色体

异常、遗传代谢性疾病及功能异常（如盲、聋和智力障

碍等）[1]。本研究通过分析 2013―2022年宁波市出

生缺陷数据，了解宁波市出生缺陷动态变化和影响

因素，为做好宁波市出生缺陷防治工作、提升优生优

育保障服务水平提供科学决策依据，现报道如下。

1 对象与方法

1.1 研究对象 收集 2013年 1月至 2022年 12月

在辖区内各级各类助产分娩机构内出生的所有围产

儿及＜ 28 周的治疗性引产儿和流产儿。本研究获

得宁波大学附属妇女儿童医院医学伦理委员会通

过，豁免签署知情同意书。

1.2 资料来源 宁波市妇幼保健电子监测信息管理

系统（http://172.18.0.2/netchess）平台所有孕产妇妊娠及

分娩相关信息和《宁波市出生缺陷登记表》。采用《国

际疾病分类指南》（ICD-10）对出生缺陷类别进行分类。

1.3 质量控制 严格培训各医疗机构数据管理人

员，保证数据填写正确，减少漏报、错报发生；逐级审

核：所有上报资料由专业人员进行审查、校对和核

实。市县两级质控中心不定期开展线上和线下质控

督导，线上 1个月 1次，线下至少 1年 1次。对监测

的重点数据进行质量核查和补漏。

1.4 统计方法 采用SPSS 22.0统计软件进行分析，

计数资料以率表示，采用 2检验。 ＜ 0.05表示差

异有统计学意义。

2 结果

2.1 出生缺陷检出率 2013―2022 年全市出生总

数为 791 222例，出生缺陷儿 20 796例，出生缺陷检

出率总体上呈现波动上升趋势（ 2=880.83， ＜

0.05），平均检出率为 26.28‰，见表 1。
2.2 顺位前五出生缺陷情况 2013―2022年先天性

心脏病一直占据出生缺陷类型首位，总计检出 10 374

例，占 49.88%，其他依次为肢体畸形 2 339例、染色

体异常 1 442例、唇（腭）裂 1 377例和肾脏畸形 903

例。各年度前五顺位疾病略有不同，其中染色体异

常 2016年进入前 5位，顺位第四，2017―2020年顺

位第三，2021―2022年顺位第二，见表 2。

在顺位第一的先天性心脏病中，房间隔缺损占

比最多（44.40%），其次为室间隔缺损（23.68%），动脉

导管未闭占比 4.48%。在肢体畸形中，占比最多的

为多指（趾）（57.90%），其次为并指/趾（19.21%）、马
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蹄内翻足（13.02%）。在染色体异常中，占比最多的

是其他染色体（基因）异常（42.42%），其次为唐氏综

合征（40.27 %），见表 3。
2.3 出生缺陷产前检出情况 20 796例出生缺陷病

例中，7 987例通过产前筛查或产前诊断检出，其中

染色体异常、淋巴水囊瘤、联体双胎产前检出率接近

或等于 100%，脑积水、先天性膈疝及神经管畸形大

于或等于 95%，而腭裂、外耳畸形、尿道下裂、多指、

并指（趾）等产前检出率不到 10%。

2.4 不同特征出生缺陷发生情况比较 2013―
表 2 2013―2022年宁波市出生缺陷前五顺位疾病及检出率 疾病类型（‰）

年份 第一位 第二位 第三位 第四位 第五位

2013 先心（6.27） 肢体畸形（2.67） 唇（腭）裂（1.75） 肾脏畸形（0.80） 外耳畸形（0.76）

2014 先心（13.27） 肢体畸形（2.29） 唇（腭）裂（1.26） 神经管畸形（0.86） 肾脏畸形（0.83）

2015 先心（12.85） 肢体畸形（2.64） 唇（腭）裂（1.38） 肾脏畸形（0.77） 神经管畸形（0.62）

2016 先心（11.73） 肢体畸形（2.91） 唇（腭）裂（1.54） 染色体异常（1.25） 肾脏畸形（0.93）
2017 先心（15.01） 肢体畸形（2.88） 染色体异常（1.91） 唇（腭）裂（1.86） 肾脏畸形（1.11）

2018 先心（17.35） 肢体畸形（3.06） 染色体异常（2.05） 外耳畸形（1.08） 肾脏畸形（1.07）

2019 先心（9.06） 肢体畸形（3.32） 染色体异常（2.27） 唇（腭）裂（1.83） 肾脏畸形（1.22）

2020 先心（12.77） 肢体畸形（3.18） 染色体异常（3.16） 唇（腭）裂（1.74） 肾脏畸形（1.70）

2021 先心（16.97） 染色体异常（3.42） 肢体畸形（3.26） 唇（腭）裂（2.00） 肾脏畸形（1.65）
2022 先心（19.14） 染色体异常（4.79） 肢体畸形（3.91） 唇（腭）裂（2.30） 肾脏畸形（1.89）

注：先心为先天性心脏病的简称

表 3 2013―2022年宁波市前三顺位出生缺陷疾病内部构成情况

类型 例数 占比（%）

先天性心脏病

室间隔缺损 2 456 23.68

房间隔缺损 4 606 44.40

房室间隔缺损 986 9.51

法洛四联症 213 2.05
肺动脉瓣和三尖瓣先天畸形 152 1.47

主动脉瓣和二尖瓣先天畸形 26 0.25

右位心 28 0.27

动脉导管未闭 502 4.84

心脏的其他先天畸形 1 403 13.53
合计 10 374 100.00

肢体畸形

马蹄内翻足 305 13.02

多指/趾 1 354 57.90

并指/趾 449 19.21
肢体缩短 231 9.87

合计 2 339 100.00

染色体异常

唐氏综合征 581 40.27

18三体 127 8.80
13三体 9 0.64

性染色体异常 113 7.87

其他染色体（基因）异常 612 42.42

合计 1 442 100.00

表 1 2013―2022年宁波市出生缺陷检出率

年份 出生总数 出生缺陷儿数 出生缺陷检出率（‰）

2013 90 875 1 501 16.52

2014 88 629 2 067 23.32

2015 89 101 1 986 22.29
2016 87 656 2 003 22.85

2017 93 363 2 650 28.38

2018 79 407 2 492 31.38

2019 79 287 1 847 23.30

2020 64 819 1 854 28.60
2021 60 471 2 078 34.36

2022 57 614 2 318 40.23

合计 791 222 20 796 26.28

2022年宁波市男婴出生缺陷检出率为 26.08‰，高于

女婴的 23.86‰（ ＜ 0.05）；不同胎儿个数出生缺陷

检出率差异有统计学意义（ ＜ 0.05）；孕产妇不同

年龄组和不同孕次出生缺陷检出率差异均有统计学

意义（均 ＜ 0.05），见表 4。

3 讨论

宁波市 2013―2022 年出生缺陷检出率呈波动

上升，近十年平均检出率为 26.28‰，高于全国[2]和国

内其他省市的相关报道[3-6]。笔者认为主要原因：（1）

全国和上述地区监测数据只包括孕 28周至出生 7 d

内首次确诊的缺陷儿，而本研究监测对象还包括＜

28周的治疗性引产儿和流产儿，相对而言能够更加

全面了解宁波市出生缺陷的动态变化情况。（2）经

济和政策的影响：第一，宁波市各县区经济发展比较

平衡，孕妇对自身和胎儿健康比较重视，且对产前筛

查和诊断认知度较高；第二，宁波市出台了各种优质

普惠、对流动人口亦公平可及的出生缺陷防治惠民

政策，并对所有中孕期血清学筛查高风险孕妇实施

免费产前诊断等；第三，国家“单独二胎”和“全面二

胎”等政策的实施，使全市高龄孕妇占比不断提升，
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在一定程度上提高了出生缺陷的发生率。（3）各类

新技术及新项目的广泛推广。2015年开始宁波市产

前诊断中心先后引入无创 DNA筛查、产前 BoBs技

术及染色体微阵列分析等技术后，染色体异常检出

率出现逐年升高现象。（4）全市质控网络的不断健

全和信息化建设的推广应用，促使出生缺陷监测工

作质量不断提高，漏报减少。

宁波市出生缺陷检出率位于前 5位的疾病分别

是先天性心脏病、肢体畸形、染色体异常、唇（腭）裂

和肾脏畸形，占 79.03%，不同年份，顺位略有不同，

其中先天性心脏病一直占据出生缺陷类型首位，其

病因尚未明确，目前认为受到遗传因素和环境因素

的共同影响 [7]。近年来宁波市部分助产机构陆续开

展新生儿先天性心脏病超声筛查，大量出生缺陷在

新生儿期被检出。2019年初浙江省针对先天性心脏

病上报标准进行了统一，将有争议的亚病种纳入排

除标准后，先天性心脏病检出率较 2018 年下降

8.32‰，但 2020年浙江省将“双指标法”新生儿先天

性心脏病筛查纳入免费筛查项目，检出率又迅速回

升，与全国的监测数据一致[8]。宁波市染色体异常检

出率在 2016年进入顺位前四，2017―2020年顺位第

三，2021―2022年顺位第二，其中全市唐氏综合征检

出率 2016年呈跳跃式增加，并在 2017年人口出生高

峰年达到峰值，与文献[3-6]报道不一致。这可能与上

述的相关政策和统计监测对象不同有关。肢体畸形

一直稳居前三，其中多指/趾最多，其次为并指/趾，肢

体畸形的首选检查方法是产前超声，与超声医师的技

术水平相关；有报道肢体畸形与染色体异常具有一定

的关联性，其可作为胎儿侵入性染色体检查的指标。

母亲的怀孕次数、胎儿个数及胎儿性别间出生

缺陷检出率差异明显。非意愿妊娠及不良孕产史是

孕次增加的主要原因，人工流产增加不孕风险、对再

次妊娠与分娩过程及结局产生不利影响[9-10]，因此保

护女性的生育力[11]及全面的性教育非常重要[12]。张

璐等 [13]研究发现，多胎围产儿出生缺陷发生率高于

单胎出生缺陷率，本研究与之基本一致。男孩出生

缺陷率高于女孩，这可能与 X-连锁隐性遗传疾病相

关，男性只有 1条 X，属于半合子，发病率更高[14]。
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表 4 2013—2022年宁波市不同特征出生缺陷检出率比较

特征 出生总数 出生缺陷数 检出率（‰） 2值 值

性别 a 39.77＜ 0.05

男 415 339 10 832 26.08

女 374 515 8 936 23.86
胎儿个数 355.23＜ 0.05

单胎 771 255 19 858 25.75

双胎 19 787 922 46.60

三胎及以上 180 16 88.89

孕产妇年龄（岁） 417.68＜ 0.05
＜ 20 29 376 630 21.45

20～ 147 376 3 261 22.13

25～ 324 255 8 093 24.96

30～ 198 942 5 682 28.56

≥35 91 273 3 130 34.29
孕产妇孕次（次） 194.84＜ 0.05

1～ 3 659 493 16 705 25.33

4～ 6 126 779 3 856 30.42

7～ 9及以上 4 950 235 47.47
注：a性别不详或不明出生例数未纳入数据统计，估性别例数偏小


