
出生缺陷是重大公共卫
生问题，它关系着很多家庭的
幸福安稳。随着“三孩政策”
放开，生育健康问题也越发困
扰育龄夫妇。据2010年全球
疾病负担（GBD）研究显示，
6.4%的新生儿死亡归因于出
生缺陷，在所有死亡原因中排
名第五。如何预防儿童出生
缺陷是每个家庭都关心的话
题。广东省医学会第六次产
前诊断学学术会议于 7月 1
日-3日在广州举行。

■新快报记者 梁瑜

2022年7月5日 星期二
责编：梁瑜 美编：黄海艳 校对：蔡佳

14

Healthy

扫
一
扫
获
取
更
多

健
康
医
药
资
讯

一周医药

■廖木兴/图

近年来，随着我国出生缺陷防治体

系不断完善，三级防控措施深入实施，

出生缺陷的防治工作取得了一定成

效。但是我国人口基数大，每年新增出

生缺陷患儿数十万例。2012 年发布的

《中国出生缺陷防治报告》显示，我国出

生缺陷总发生率约为5.6%。

出生缺陷，即通俗所言之“先天性

畸形”，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。常见的出生缺

陷有先天性心脏病、肢体畸形、脑积水、

唇裂、多指、神经管畸形等。

出生缺陷是导致早期流产、死胎、围

产儿死亡、婴幼儿死亡和先天残疾的主

要原因，不但严重危害儿童生存和生活

质量，也会造成巨大的潜在寿命损失和

社会经济负担。出生缺陷已成为影响人

口素质和群体健康水平的公共卫生问

题，如不及时采取适当的干预措施，出生

缺陷将严重制约我国婴儿死亡率的进一

步下降和人均期望寿命的提高。

我国出生缺陷总发生率约为5.6%

港澳药械
可在大湾区内地9市生产

新快报讯 记者梁瑜报道 为进

一步推动粤港澳大湾区生物医药产

业深度融合，实现粤港澳大湾区医药

产业共同发展，6月29日，国家药监局

网站发布《支持港澳药品上市许可持

有人在大湾区内地9市生产药品实施

方案》和《支持港澳医疗器械注册人

在大湾区内地9市生产医疗器械实施

方案》的通知。

两份方案显示，按照 2020 年 11
月印发的《粤港澳大湾区药品医疗

器械监管创新发展工作方案》有关

规定，在粤港澳大湾区开展药品上

市许可持有人制度改革，允许港澳

药品上市许可持有人在大湾区内地

跨境委托生产；深化医疗器械注册

人改革，允许港澳医疗器械注册人

跨境委托生产。国家药监局此次发

布的两个实施方案，对港澳企业跨

境委托生产的适用范围、工作程序、

申报路径及资料要求等进行细化，

并明确国家药监局和广东省药监局

的职责分工。

广州医药
暂时中止赴港上市计划

新快报讯 记者梁瑜报道 6月23
日，白云山在港交所发布公告称，考

虑到中国证券监督管理委员会出具

的《关于核准广州医药股份有限公

司发行境外上市外资股的批复》之

有效期已经在 2022 年 6 月 23 日届

满，且目前香港资本市场的环境变

化，结合公司及广州医药的发展规

划，经审慎研究后，公司及广州医药

决定暂时中止推进建议分拆，但不

排除根据未来的市场环境及业务发

展需要，在适当的时候考虑重新推

进建议分拆。

2021年8月，广药集团党委书记、

董事长李楚源公开表示，“十四五”期

间的资本计划是成立超过5家上市公

司。为此，广药集团积极推动子公司

广州医药上市。2021 年 7 月 2 日，广

药集团收到中国证监会的批复函，允

许旗下医药商业板块广州医药到香

港联交所主板上市。

“三孩政策”后出生缺陷更受关注
九成可通过超声结合分子细胞学检出

中国医师协会超声医师分会妇产

专业委员会主任委员、广东省医学会

产前诊断学分会主任委员、中山大学

附属第一医院妇产超声科主任医师谢

红宁告诉新快报记者，产前筛查诊断

有两类方法，一类方法是最重要的，即

结构畸形的筛查，就是超声和磁共振，

筛查主要通过超声。超声可以发现绝

大部分的胎儿形态学改变、畸形如手

脚完整性、心脏的结构改变等。但是，

所有的功能性畸形，如出生以后才发

作的先天性心肌病、宫内感染损伤胎

儿大脑导致出生后才表现的功能性畸

形，产前是无法发现的。另一类方法

就是分子和细胞学诊断。通常通过抽

羊水查胎儿染色体、基因的遗传学检

测，这些可以与功能性、形态学畸形都

有关。

这两类方法的结合，能够把 90%以

上的先天出生缺陷检测出来。还有

10%左右的先天出生缺陷，由于既没有

很大的形态学改变，又没有目前检测技

术能够检测出来的基因位点改变，因此

无法检测出来。

谢红宁指出，超声检查是孕妇产检

中最重要的内容。在胎儿的整个生长

发育监测过程中，产前超声是不可替代

的检查，而且几乎是唯一的一种可以给

孕妇做的影像检查，直接观察胎儿是否

存在出生缺陷的一种检查方式。只有

超声检查发现了异常之后，才会有目的

地引导孕妇做基因检测、抽羊水、染色

体等检测。

超声检查是产检中最重要的内容，但存在主观判断差异

为了防治出生缺陷儿，我国还初步建

立了从孕前、产前到产后的三级防治体

系：一级预防是指婚前、孕前优生健康检

查；二级预防是产前的一系列的血清学、

影像学、基因组学筛查；三级预防则是新

生儿疾病筛查和儿童系统保健。

2018年8月发布的《全国出生缺陷综

合防治方案》中曾提到，将把出生缺陷防治

融入所有健康政策。坚持防治结合，健全

预防、筛查、诊断、治疗、康复全程服务。具

体目标为：到2022年，出生缺陷防治知识

知晓率达到 80%，婚前医学检查率达到

65%，孕前优生健康检查率达到80%，产前

筛查率达到70%；新生儿遗传代谢性疾病

筛查率达到98%，新生儿听力筛查率达到

90%；确诊病例治疗率达到80%。

专家提醒，在预防出生缺陷上，产

前筛查和产前诊断尤为重要。临床上

产前筛查最为广泛应用的包括血清学

筛查、超声筛查和无创产前基因检测。

无创产前诊断与筛查（NIPT）是最早得到

临床应用、推广的基因检测方法。《2022-

2026年中国无创产前筛查（NIPT）行业市

场供需现状及发展趋势预测报告》显示，

NIPT近五年市场规模呈现增长趋势，

自 2017 年的 44 亿元增长到 2020 年的

68 亿元。2021 年受新冠疫情影响，国

内新生儿出生率较低，NIPT 市场规模

减少到 65 亿元。目前国内 NIPT 行业

几乎由华大基因和贝瑞基因两大寡头

垄断，各自占比 30%-40%，安诺优达、

达安基因、达瑞生物等企业也有布局

NIPT领域。

无创产前基因检测成为分子细胞学筛查重头戏

产前影像学筛查中，超声的角色非

常重要。与CT、MRI的静态图像不同，

超声图像是动态实时图像。不仅不如

静态图像易于观察，而且医生需于同一

时间线上采集不同切面的动态图像并

进行实时诊断，对于医师的操作手法与

读图经验都有着高要求。谢红宁指出，

孕妇在医院接受超声检查的结果，会存

在巨大的主观判断差异。比如，医生主

观掌握的技能水平、对超声影像的读取

和判断都可能出现漏检。她认为，胎儿

结构异常能否检出，一是取决于胎儿的

宫内条件，二是人员的技术和水平，三

是有无规范化的培训和质控。

如今市面上新出现了不少超声 AI
分析系统，相当于开车用GPS导航，只要

将该系统放置在超声医生手边，就能为

超声医生提供实时同步的分析结果，很

大程度上解决医生水平差异问题，达到

防漏检、质量控制、提升效率的目的。据

了解，爱孕记、开立医疗等都推出了相关

AI超声分析辅助系统，可完成自动识别、

实时质控甚至自动测量等智能工作，改

变了超声检查对医生经验的严重依赖。

产前超声筛查很重要，AI分析系统可提效率、防漏检


