
我国每年新增出

生缺陷儿约 90 万，其

中约 25 万出生时临

床明显可见，北京儿童

医院启动“新巢计划”

剑指出生缺陷。

“中国是世界上的人口大国，也是

出生缺陷和残疾高发国家。出生缺陷不

仅是一个严重的公共卫生问题，而且已

成为影响经济发展和人们正常生活的

社会问题。”2月 18日，在国家儿童医学

中心、首都医科大学附属北京儿童医院

主办的新生儿疾病筛查新技术研讨会

上，国家儿童医学中心主任、北京儿童

医院院长倪鑫表示，做好新生儿出生缺

陷防控工作，不仅能有效降低出生缺陷

给个人、家庭和社会带来的健康、经济

等多重负担，还能推动我国出生缺陷防

治工作的关口前移。

据 2012年 9月原卫生部发布的《中

国出生缺陷防治报告（2012）》统计，目前

我国出生缺陷发生率在 5.6%左右，每年

新增出生缺陷儿约 90万例，其中临床明

显可见的出生缺陷儿约有 25万例。

鉴于此，在倪鑫的牵头带领下，由

北京儿童医院副院长李巍教授领衔的

医学遗传学专家团队历经 6年时间，自

主研发了一套新型的新生儿遗传病筛

查方案，即基于高通量测序的新生儿单

基因遗传病筛查方案（N EST S），并将该

方案的推广应用命名为“新巢计划”。

挑战诊断“无人区”

据了解，N EST S 是基于近年来快

速发展的高通量测序技术、根据多年来

北京儿童医院收治的遗传疾病患儿情

况的摸底调查、结合世界卫生组织的新

生儿疾病筛查原则等，自主研发设计的

靶向测序方案，针对我国相对常见的

200余种发病较早、发病率相对较高并

且可干预的严重遗传病进行筛查，涉及

明确致病基因 500余个。

在此次研讨会上，启动了“新巢计

划”揭牌仪式，并对首批合作的医院、单

位进行了授牌，旨在推广新生儿疾病筛

查新技术，倡导全国妇儿医疗机构携手

筑牢科学、全面、精准的生命全周期的

新生儿出生缺陷防控体系。

随后，依托福棠儿童医学发展研究

中心的妇儿专科医联体多中心协作组，

对分布在中国不同区域 8 家妇幼保健

机构的 11484名婴儿进行回顾性筛查，

新生儿的单基因遗传病诊断率约为

0.95%，这表明单基因遗传病在新生儿

出生缺陷中占有较大比例。

李巍表示，N EST S方案主要挑战无

症状新生儿遗传病诊断“无人区”。为

此，研发团队自主研发完成“N EST S 智

能决策支持系统”，可用于对筛查的实

施效果和闭环管理进行综合评价。

研究结果表明，在做好全流程闭环

管理的前提下，尤其是在专业的遗传诊

断和咨询团队以及儿科分级诊疗体系

的支持下，人工智能辅助的 N EST S 方

案作为新生儿疾病筛查（以下简称新

筛）的一线方案是可行的，并且具有良

好的社会经济学效益。

独具优势

那么，与传统的新筛相比，“新巢计

划”有哪些优势呢？对此，倪鑫表示，一

是扩大了筛查病种。目前的新筛病种存

在区域差异，经典的筛查方案不能有效

覆盖不同地区高发病种，需要制定适宜

于不同地区的筛查方案。

“目前在新生儿疾病筛查领域应用

较广泛的串联质谱筛查方法仅能覆盖

30~50种遗传代谢病，其他具有严重致

残、致愚的多系统遗传病难以早期筛查和

识别。”李巍表示，“新巢计划”克服了上述

局限性，不仅涵盖了串联质谱涉及到的遗

传代谢病（将近 50种），还将不同地区的

高发病种整合其中，几乎涵盖我国发布的

第一批罕见病目录上所有 121种罕见病。

二是准确率高。串联质谱的假阳性

召回率较高，同时存在一定的假阴性；

利用生化或质谱等方法筛查的疑似阳

性患儿，需要临床和（或）基因确诊，复

诊确诊过程延长了诊断窗口期，影响了

干预效果。

而“新巢计划”则是基于基因组水

平的筛查方案，经过大样本和闭环管理

校验，可提供更早、更精准的疾病高危

信息，将筛查周期控制在出生后 11天

之内。

三是简化医护工作流程，减少家庭

焦虑。由于各单病种筛查和串联质谱筛

查所用的技术体系不同，在实际应用

中，常发生新生儿足跟血反复采集的现

象，给临床医护带来较多的工作挑战。

“‘新巢计划’将现有新筛方案‘拢’

在一起，避免了新生儿足跟血多次采集

的问题，有效简化工作流程，减少新生

儿家庭的焦虑情绪。”李巍说。

较高的社会效益

采访中，记者了解到，“新巢计划”

已于 2018年在北京儿童医院顺义妇儿

医院启动试点应用，并完成筛查 1万余

例，对筛查阳性新生儿进行临床随访和

遗传咨询，已明确诊断 17例。这些患儿

均在出生 2个月之内被明确诊断，为实

现早期干预、降低病情危害及家庭再生

育指导提供了及时、可靠的依据。

同时，确诊患儿均已通过“新巢计

划”中的北京儿童医院绿色通道进行及

时救治，其中 2例已经择期完成部分手

术治疗。

倪鑫表示，依托专业的遗传诊断和

咨询团队，以及国家儿童医学中心北京

儿童医院儿科分级诊疗体系网络，“新

巢计划”的实施实现了全流程闭环管

理，有效规避了“筛而不诊、筛而不治”

的风险。

据悉，“新巢计划”未来将在全国

范围内依托福棠儿童医学发展研究

中心进一步推广。同时，通过合作单

位的服务网络，切实为我国每年约

1000 万新生儿提供出生缺陷三级预

防服务，扩大新生儿疾病筛查病种范

围，实现遗传性出生缺陷的“早筛、早

诊、早治”。
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防控出生缺陷须“早准快”
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