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9
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,

针吸细胞学检查在淋巴结结核诊
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f

*

,
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$

&
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:
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,
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!:5
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析)

f

*

,
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3%!%

#

!:

$

$

%!

3:3,

)

5
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,
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在临床上的应用)

f

*

,
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3%%:

#

3:

$

3

%!

4!#

4$,

)

4

* 马正中#阚秀#刘树范
,

诊断细胞病理学)

8

*

,

郑州!河南

科学技术出版社#

3%%%

!

&&$#&&9,

$收稿日期!

3%!&#%"#!&

!!

修回日期!

3%!&#%9#3:

%

!临床探讨!

重庆市九龙坡区新生儿疾病筛查现状与分析

康
!

喻"重庆市九龙坡区疾病预防控制中心
!

"%%%$4

#

!!

"摘要#

!

目的
!

分析重庆市九龙坡区
3%!!

"

3%!"

年新生儿疾病筛查情况!从而进一步提高新生儿疾病筛查工

作$方法
!

采集出生
:36

后(充分哺乳的新生儿足跟血!滴于
N6F?BF=\o\4%$

滤纸上!进行先天性甲状腺功能减

低症"

Q0

#(苯丙酮尿症"

P2̂

#(葡萄糖
9

磷酸脱氢酶缺乏症"

79P)

缺乏症#和先天性肾上腺皮质增生症"

Q+0

#

"

种疾病筛查$

Q0

和
Q+0

采用时间分辨荧光法分别分析促甲状腺激素和
!:#

羟孕酮水平!

P2̂

和
79P)

缺乏症筛

查采用荧光分析法分别分析苯丙氨酸浓度和
79P)

酶活性$结果
!

3%!!

"

3%!"

年九龙坡区共筛查新生儿
$$"99

名!筛查率在
4!,5b

"

4",9b

浮动!可疑阳性患儿召回率由
3%!3

年的
94,:b

提高到
3%!"

年的
4:,&b

!共确诊
Q0

患儿
!4

例!

79P)

缺乏症患儿
""

例!共
9$

例!救治率
!%%b

$结论
!

九龙坡区新生儿筛查率保持在较高水平!可疑

阳性患儿召回率逐年提高!确诊患儿均得到有效治疗或预防!对降低出生缺陷(提高人口素质起到了重要作用$

"关键词#

!

新生儿疾病筛查&

!

苯丙酮尿症&

!

先天性甲状腺功能减低症&

!

葡萄糖
9

磷酸脱氢酶缺乏症&

!

先

天性肾上腺皮质增生症

!"#

!

$%&'()(

"

*

&+,,-&$)./0(122&/%$2&/1&%2%

文献标志码$

+

文章编号$

!9:3#4"&&

"

3%!&

#

3"#$:$"#%$

!!

新生儿疾病筛查是指在新生儿群体中用快速,简便,敏感

的检验方法#对危及儿童生命,危害儿童生长发育,导致儿童残

疾的先天性或遗传性疾病进行筛查#使患儿在临床症状出现前

及早诊断和治疗#避免智能和体格发育的不可逆损害和疾病性

伤残#是降低新生儿出生缺陷的第
$

级预防措施+对提高优生

优育,提高人口素质#减少和降低儿童体格智力发育缺陷具有

重要意义+我国新生儿筛查工作从
3%

世纪
5%

年代初开始启

动#由上海第二医科大学附属新华医院和上海市儿科医学研究

所开始筛查
$

种疾病#包括先天性甲状腺功能减低症$

Q0

%,苯

丙酮尿症$

P2̂

%和半乳糖血症$

7FL

%

)

!#3

*

+目前我国主要对新

生儿筛查
Q0

和
P2̂

这两种疾病#广东,广西地区因为葡萄糖

9

磷酸脱氢酶缺乏症$

79P)

缺乏症%发病率较高#而增加了这

种疾病的筛查)

$#"

*

+重庆市新生儿疾病筛查工作始于
!449

年#

是对两种疾病的筛查)

&

*

+至
3%%:

年#基于国家统计局报告的

活产婴儿数量#全国新生儿筛查覆盖率为
$4,49b

#不同省份

和地区覆盖率差别很大#东部地区覆盖率最高#西部地区覆盖

率最低)

9#:

*

+至
3%!"

年#全国新生儿筛查覆盖率已达
5%,%%b

以上+九龙坡区地处重庆市主城区西部#辖区面积
"$3

公里#

常住人口为
!!:,%!

万人#年出生人口为
!

万+城镇人口
!%9,9

万人#城镇化率
4!,!b

#是重庆市九大主城区之一+我区从

3%!!

年全面启动了新生儿疾病筛查工作#开展
Q0

和
P2̂

这

两种疾病的筛查(自
3%!3

年起#依据该管理办法规定#根据本

行政区域医疗资源,群众需求,疾病发生率等实际情况#增加了

重庆地区发病率较高的
79P)

缺乏症及严重危害新生儿生命

的先天性肾上腺皮质增生症$

Q+0

%的筛查#将新生儿疾病筛

查的病种增加到
"

种+通过近几年的运行取得了一定成绩+

为了总结经验#进一步提高新生儿疾病筛查的数量和质量#本

文就
3%!!

"

3%!"

年九龙坡区新生儿疾病筛查情况进行分析,

总结#提出改进建议+

$

!

资料与方法

$,$

!

一般资料
!

回顾分析重庆市九龙坡区
3%!!

"

3%!"

年新

生儿疾病筛查资料+九龙坡区新生儿疾病筛查及阳性患儿的

治疗随访均在重庆医科大学附属儿童医院新生儿疾病筛查中

心完成#从该筛查中心获取数据并进行核实+

$,/

!

筛查及管理方法

$,/,$

!

筛查标本的采集和递送
!

采集出生后
:36

并充分哺

乳
5

次的新生儿采足跟血#滴于
\o\4%$

滤纸#完全浸透#自然

干燥后#塑料袋密封#

"a

冰箱保存#

:K

内递送+

$,/,/

!

筛查方法
!

实验室筛查严格按照3新生儿疾病筛查技

术规范$

3%!%

%年版4进行操作#由重庆医科大学附属儿童医学

新生儿疾病筛查中心完成检测+

Q0

和
Q+0

筛查采用时间分

辨免疫荧光分析法$

).Z_X+

%分别分析促甲状腺激素和
!:#

羟

孕酮水平#

P2̂

和
79P)

缺乏症筛查采用荧光分析法分别分

析苯丙氨酸水平和
79P)

酶活性+

$,/,'

!

筛查管理工作
!

按照3中华人民共和国母婴保健法4,

3中华人民共和国母婴保健法实施办法4及3新生儿疾病筛查管

理办法4积极开展九龙坡区新生儿疾病筛查管理工作+以区妇

幼保健院作为全区新生儿疾病筛查管理单位#确定专人进行管

理并制订九龙坡区新生儿筛查管理及考核办法(新生儿疾病筛

查
"

项初筛结果由筛查中心每半个月发送一次#最终汇总到九

龙坡区妇幼保健院信息管理办公室#进行总结分析(积极与筛

查中心联系#协助可疑阳性的召回和确诊患儿的治疗与随访(

收集,统计,分析和上报新生儿疾病筛查相关数据#做好年度

总结+

$,/,1

!

患儿诊治
!

根据3新生儿疾病筛查技术规范$

3%!%

%年

版4#

P2̂

患儿确定为苯丙氨酸羟化酶缺乏症的予以低苯丙氨

酸饮食治疗#四氢生物蝶呤缺乏症患儿给予四氢生物蝶呤,神

经递质前质$多巴,

&#

羟色氨酸%等联合治疗+

Q0

患儿给予甲

-

"$:$

-

检验医学与临床
3%!&

年
!3

月第
!3

卷第
3"

期
!

ZFR8CKQLH=

!

)C(CBRC@3%!&

!

<̀L,!3

!

*<,3"



状腺素替代治疗#治疗中定期检测甲状腺功能及体格,智力发

育情况#随时调整治疗方案+

79P)

缺乏症患儿一般不用特殊

治疗#主要在于预防#对确诊患儿家庭给予随身携带卡以教育

并提醒家长对此病的预防+

Q+0

患儿依据病情给予糖皮质激

素,盐皮质激素和"或外科手术治疗+

/

!

结
!!

果

/,$

!

新生儿筛查情况
!

3%!!

"

3%!"

年九龙坡区新生儿活产

数总共为
$&::"

例#筛查数为
$$"99

例#年筛查率稳定在

4!,5%b

"

4",9%b

#见表
!

+

表
!

!

3%!!

"

3%!"

年九龙坡区新生儿疾病筛查情况

年份 活产数$

'

% 筛查数$

'

% 筛查率$

b

%

3%!! :543 :3"" 4!,5%

3%!3 55:4 5$%5 4$,9%

3%!$ 4&!% 4%%" 4",9%

3%!" 4"4$ 54!% 4$,4%

合计
$&::" $$"99 4$,&&

/,/

!

可疑阳性患儿复查情况
!

见表
3

+可疑阳性患儿召回复

查率逐年上升#至
3%!"

年达到了
4:,&b

#使可疑阳性患儿得

到了及时,有效的复查+

表
3

!

可疑阳性患儿复查情况

年份 初筛阳性数$

'

% 召回复查数$

'

% 召回率$

b

%

3%!3 !%4 :9 94,:

3%!$ 3"9 3$5 49,:

3%!" 3%" !44 4:,&

/,'

!

筛查疾病的确诊及治疗情况
!

3%!!

"

3%!"

年共确诊
Q0

患儿
!4

例#

79P)

缺乏症患儿
""

例#暂未筛查到
P2̂

和

Q+0

患儿$表
$

%+

!4

例
Q0

患儿中#男
"

例$

3!,!b

%#女
!&

例$

:5,4b

%(

""

例
79P)

缺乏症患儿中#男
$:

例$

5",!b

%#女

:

例$

!&,4b

%+确诊患儿救治率
!%%,%b

#均获得了及时治疗#

Q0

患儿的智力和体格发育评估情况良好+

79P)

缺乏症患儿

在积极的预防下未见发病患儿+

表
$

!

筛查疾病确诊病例数%

'

&

年份
Q0 P2̂ 79P)

缺乏症
Q+0

3%!! 9 % d d

3%!3 $ % 9 %

3%!$ & % !9 %

3%!" & % 33 %

合计
!4 % "" %

!!

注!

d

表示未开展此疾病的检测+

'

!

讨
!!

论

',$

!

九龙坡区新生儿疾病筛查工作现状及分析
!

九龙坡区自

3%!!

年开展了
Q0

和
P2̂

的筛查#至
3%!"

年底共筛查了新

生儿
$$"99

例#筛查率保持在较高水平$

4!,5%b

"

4",9%b

%#

共筛查出
Q0

患儿
!4

例#没有筛查到
P2̂

患儿+在
3%!3

年#

九龙坡区又将
79P)

缺乏症和
Q+0

两种疾病纳入到筛查范

围#至
3%!"

年底共筛查出
79P)

缺乏症患儿
""

例#没有筛查

到
Q+0

患儿+经过及时诊断和积极治疗,预防#这些患儿避

免了残疾发生+至
3%!"

年#新生儿筛查
"

种疾病的筛查率达

到
4$,4%b

#高于全国及重庆市平均水平)

&

*

+可疑阳性召回率

及阳性患儿治疗率不断提高#筛查疾病由两种扩展到了
"

种#

经验总结如下+

',$,$

!

多部门的协同配合提高新生儿疾病筛查的管理质量
!

3%!%

年#重庆医科大学附属儿童医院成立了新生儿疾病筛查

中心#建立起了筛查中心,区妇幼保健院,各接产医院的三级网

络+作为中间环节的区妇幼保健院#具有衔接的重要作用+对

各接产单位的新生儿筛查联系人及标本采集人员进行管理和

培训#确保采血质量合格(收集,统计,分析新生儿疾病筛查相

关数据#并及时上报+追踪未按期采血或采血不合格的标本#

对可疑阳性病例协助召回#对阳性病例协助筛查中心通知随

访+做好每年的年度总结及来年工作计划和目标+至
3%!"

年#新生儿疾病筛查工作在九龙坡区新生儿中基本全面覆盖#

取得了重要成绩+

',$,/

!

广泛宣传,开展咨询,积极推广
!

为了获得新生儿家长

的理解#参与支持新生儿疾病筛查#采取编印资料,制作展板,

开通咨询热线等多种形式的宣传活动#并且将宣传资料发放到

各助产机构产科#在孕妇学校学习#在新生儿接受筛查前填写

3新生儿疾病筛查知情同意书4+目前#筛查工作已在全区各助

产机构形成常规#受到了新生儿家长的广泛支持+

',$,'

!

逐级培训,业务指导,提高水平
!

医务人员对疾病的认

识水平直接影响给新生儿家长宣传的效果#其采血技术水平也

直接影响筛查质量+为此#九龙坡区与筛查中心联合制订培训

计划#对九龙坡区各助产机构产科医务人员进行专业培训#并

且每年进行一次考核+有人员更换的#随时进行培训+通过不

断的培训#筛查人员对疾病的认识有了较大提高#有利于较高

筛查率的保持(保持了采血人员标本采集技术稳定#保证筛查

质量+

',$,1

!

信息联网,资源共享,不断完善
!

筛查中心应用信息化

手段对筛查工作进行管理#九龙坡区妇幼保健院及各助产机构

均可在软件系统中录入住院产妇及新生儿的相关信息#确保了

信息传递的及时性,有效性#并且提供了快速,准确的查询功

能#实现了新筛信息化管理的目标#有利于筛查可疑阳性患儿

的及时通知和复查#使可疑阳性患儿召回复查率逐年上升+

',/

!

工作的不足与展望
!

随着对预防出生缺陷工作的重视#

我国一些地区#如上海,浙江,广州#包括重庆等增加了先天性

Q+0

和
79P)

缺乏症的筛查)

5

*

+九龙坡区自
3%!3

年逐步将

Q+0

和
79P)

缺乏症纳入筛查疾病#至
3%!"

年底#九龙坡区

的
"

种疾病筛查率达到了
4$,4b

#保持了较高水平+相比较

高筛查率#本院对阳性患儿的管理还存在不足#主要表现在!

$

!

%完善阳性患儿档案的建立($

3

%加强患儿按时随访情况的监

测($

$

%加强对阳性患儿生长发育情况的监测+

除此之外#还应加强新技术在新生儿疾病筛查中的应用#

如串联质谱+串联质谱能用一滴血筛查二十几种疾病#大大提

高了疾病的筛查病种及筛查效率)

4

*

+串联质谱还具有高灵敏

度,高特异性及高选择性等优点)

!%

*

+在国内#一些沿海发达地

区#如北京,上海,广州,浙江等#已将串联质谱应用于新生儿疾

病的筛查)

!!#!3

*

+在重庆市#串联质谱的应用还需要加强宣传

与推广#从而推动新生儿疾病筛查工作持续发展+
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"摘要#

!

目的
!

研究癫痫发作婴儿血清神经元特异性烯醇化酶"

*\.

#及脑源性神经生长因子"

Y)*_

#水平!探

讨二者与婴儿癫痫发作的相关性!评价其临床应用价值$方法
!

选取
3%!$

年
$

月至
3%!"

年
$

月邯郸市中心医院

门诊及住院确诊的癫痫发作婴儿
"%

例"癫痫发作组#!非癫痫性发作婴儿
"3

例"非癫痫发作组#!采用酶联免疫吸附

试验检测婴儿发作后
"56

血清
*\.

及
Y)*_

水平!分别与健康婴儿
"%

例"健康对照组#进行比较!并进行统计学

分析$此外!癫痫发作组组内也进行比较及统计分析$结果
!

癫痫发作组血清
*\.

及
Y)*_

水平均明显高于非癫

痫发作组和健康对照组!差异有统计学意义"

H

$

%,%&

#$全面性发作组血清
*\.

明显高于局限性发作组!差异有

统计学意义"

H

$

%,%&

#&全面性发作组血清
Y)*_

与局限性发作组相比!差异无统计学意义"

H

%

%,%&

#$结论
!

癫

痫发作婴儿血清
*\.

及
Y)*_

水平显著升高&全面性发作婴儿血清
*\.

明显高于局限性发作婴儿$检测婴儿血

清
*\.

及
Y)*_

水平!有助于癫痫发作的临床诊断&血清
*\.

水平可以判断癫痫病情程度$
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癫痫在青少年的发病率为
!9

"

!%%%%%

至
&!

"

!%%%%%

#婴儿

期也是癫痫的高发年龄段)

!

*

+由于收集发作特征困难#加之基

层医院设备及专业人员较少#致婴儿期癫痫发作的误诊率较高+

许多婴儿期出现的非癫痫性发作被误诊为癫痫而接受不必要的

治疗(不典型癫痫误诊为非癫痫性发作而延误治疗+因此#有助

于癫痫发作诊断的生物学指标备受关注+有文献报道#神经元

特异性烯醇化酶$

*\.

%是中枢神经系统损伤的特异性标志物#

脑源性神经生长因子$

Y)*_

%参与创伤后癫痫的发病机制#但目

前少见二者与婴儿癫痫发作的相关研究)

3

*

+本课题旨在通过分

析发作性疾病婴儿血清
*\.

及
Y)*_

水平变化#探讨血清
*\.

及
Y)*_

在婴儿癫痫发作中的诊断意义+

$
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资料与方法

$,$

!

一般资料
!

选取
3%!$

年
$

月至
3%!"

年
$

月本院门诊及

住院收治的发作性疾病婴儿
53

例作为研究对象#分为癫痫发

作组和非癫痫发作组+癫痫发作组
"%

例#男
3"

例#女
!9

例#

年龄
!

"

!3

个月#均排除脑外伤,脑肿瘤且符合癫痫诊断标

准)

$

*

+其中全面性发作
!5

例#局限性发作
33

例+非癫痫发作

组
"3

例#男
3:

例#女
!&

例#年龄
3,&

"

!3,%

个月#无脑部疾患

且符合非癫痫性发作的诊断)

"

*

+其中婴儿早期良性肌阵挛
!$

例#非癫痫性强直样发作
!!

例#屏气发作
9

例#震颤
&

例#睡眠

障碍
"

例#情感性交叉擦腿运动
$

例+健康对照组
"%

例#为同

期在本院儿保科进行健康体检的健康婴儿#男
3&

例#女
!&

例#

年龄
!,&

"

!3,%

个月#均无抽搐史或其他神经系统疾病史+各

组在年龄,性别方面差异无统计学意义$

H

%

%,%&

%#具有可

比性+

$,/

!

方法
!

53

例发作性疾病婴儿均在发作后
"56

采集静脉

血
3BZ

#即刻离心机中
$&%%@

"

BH=

离心
!%BH=

#取上清液置

于
d:%a

冰箱中保存待测+健康对照组婴儿均来院时采血#

标本量及处理方法同前+采用酶联免疫吸附试验检测血清

*\.

及
Y)*_

水平#试剂盒均由罗氏公司提供#专职人员统一

操作#测定步骤严格按照说明书进行+

$,'

!

统计学处理
!

采用
\P\\!4,%

软件进行统计分析#计量

资料以
MgF

表示#采用
?

检验#以
H

$

%,%&

为差异有统计学

意义+
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