
院士之声

孕产妇和婴幼儿死亡率是衡量国

家医疗卫生水平乃至社会经济发展水

平的重要指标之一。我国从 1949年孕

产妇死亡率 1500/10 万、婴儿死亡率

20% 下降到 2019 年的 17.8/10 万、

0.56%，降幅分别达 98.8%和 97.2%。这

足以说明我国医疗水平的飞速发展，也

体现了我国妇幼医疗对人口的贡献。

出生缺陷是我国婴儿死亡首要原因

我国出生缺陷发生率为 5.6% ，是

发达国家两倍。现今出现这种现象的一

个重要原因是“高龄生育”。

目前，我国出生缺陷面临三个方面

的挑战：新发突变（染色体和基因）致出

生缺陷难以防控；多基因病源头防控几

乎为空白；无创产前筛查仅限于非整倍

体筛查。

为解决出生缺陷防控体系的“卡脖

子”难题，我们团队创建了阻断出生缺

陷的临床精准技术体系，将诊断时机前

移，把出生缺陷发生概率阻断在怀孕

前，不仅能防止非意愿流产，还能减少

对孕产妇的身心损害。

此外，我们团队还对近 5万名新生

儿进行了脐血染色体筛查，发现非多态

性变异发生率为 0.76%，这将是生育染

色体结构异常出生缺陷的主要人群，而

这部分新生儿的父母自身未见异常表

型。同时，团队针对分子编码 /N G S 的

单基因病无创产前检测新技术展开研

发，开辟了防控基因新发突变导致的罕

见病的创新技术。相关成果发表于

。

目前，我们为 30000余名孕妇进行

无创产前筛查，产前遗传学诊断 22712

人；D N A 变异的致病性分析 1000余家

系；已诊断单基因遗传病 370余种，避

免了 3000 余个家庭生出遗传缺陷儿。

我国单基因病种、病例的孕 / 产前诊断

数已处于国际领先地位，单基因病检出

率达国际水平，诊断准确率 100%。

不良环境和遗传因素影响子代健康

不良环境也是诱发慢性非传染性

疾病的一个重要因素，而非传染性疾病

病程长、病因复杂、健康损害严重，是消

耗公共资源和造成死亡的最主要疾病。

起源于生命早期的非传染性疾病

被称为发育源性疾病，会引发子代出生

后不良健康状态，但在孕前避免不良环

境影响能减少非传染性疾病的发生。

2022年 5月，我们团队在

上发表的《孕前糖尿病诱发子代葡萄糖

不耐受的表观遗传机制》为人类认识和

防控糖尿病等成人慢病提供了崭新的

科学视角。

针对高危人群，须在临床上做好

管理。比如原本糖尿病筛查在孕中 24

周，现在提前到第 9 周开始管控，能

最大程度减少妊娠糖尿病、妊娠高血

压的发生，保证孕妇和子代的安全、

健康。

孕前诊断技术被称为胚胎着床前

遗传学诊断技术，可以防止遗传病儿出

生；而宫内胎儿遗传学诊断可以避免患

严重遗传病的孩子出生。

曾接诊的一个家庭令我至今难忘：

男孩，11岁，自出生后一周被确诊为脑

瘫症，新生儿期喂养困难，肺不张，智力

低下。先证者哥哥及弟弟均被诊断为新

生儿窒息，肺不张，1~14天夭折。

先证者父母表型正常，有疾病家族

史。先证者叔叔也曾有两个儿子出生后因

肺不张夭折。根据外显子组测序数据分析

和 Sanger验证，先证者有 N M _019066

（M A G EL2）母源印记基因，符合一种

M A G EL2基因父系等位基因杂合功能缺

失型变异引起的遗传病，属于表观遗传疾

病，不属于常规性的遗传疾病。

根据进一步探索，先证者符合

Schaaf- yang综合征。追本溯源，变异遗

传自先证者父亲与奶奶，家系成员表型

符合父系表达性印记基因致病遗传模

式。因此我们为先证者父母采取了人工

辅助生殖技术，过程中进行胚胎移植前

遗传学检测（PG T），通过多个技术平台

验证结果综合判断，有三个正常的胚胎

可以移植；移植后，产前诊断结果未提示

携带胎儿 N M _019066.4（M A G EL2）:c.

2895G > A 变异，诞生了健康的女婴，这

是全球首例阻断 Schaaf- Y ang 综合征

的新生儿诞生。

维护正常生育力量是重中之重

当前，我国辅助生殖治疗面临瓶颈。

育龄人群不孕不育率高达 10% ~18%，不孕

不育患者超过 5000万。因此要提高人口

质量，应从多方面进行医学保障。

维护正常生育力是重中之重，正常

生育应做到以下四点。

第一，关注最佳生育年龄。女性大

于 35岁不孕率、产科并发症及新生儿

出生缺陷会显著增加；男性超过 40岁，

年龄每增加 1岁，生育的孩子新发基因

突变增加 1.5倍。因此适龄生育是避免

出生缺陷的一个关键。

第二，建立良好生活方式，注意生

活环境改善。戒烟戒酒、均衡饮食、运动

锻炼、避免污染、规律作息都是备孕前

必不可少的。

第三，减少医源性损害（人工流产、化

疗等）也是孕育一个健康生命的重要前提。

第四，在孕前进行医学咨询和基础

疾病治疗携带者筛查、妊娠期保健和产

前筛查与诊断也是必要的。

目前，我们一直在倡导出生干预三

级预防策略。一级预防是在孕前及孕早

期阶段的综合干预，通过选择最佳的生

育年龄、遗传咨询、定期保健、合理的营

养、避免接触放射性或有毒有害物质、

预防感染、谨慎用药、戒烟戒酒等，减少

出生缺陷的发生。

二级预防是指通过孕期的筛查和产

前的诊断识别胎儿的严重先天缺陷，早

期发现、早期诊断减少缺陷患儿的出生。

三级预防是指新生儿疾病早期筛

查、早期诊断、及时治疗，避免或减少新

生儿致残，提高患儿的生活质量。

孩子是一个国家的未来，也是民族的

希望。人口问题是推进“健康中国 2030”的

重要内容之一，做好维护正常生育力量和

出生干预三级预防的工作，才能掌握生育

“密码”，有效提高人口质量。

（丁思月根据“对话黄荷凤院士 |独

家解读出生人口与健康中国”访谈编辑

整理）
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