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　　摘　要：目的　了解三亚地区活产婴儿唐氏综合征（ＤＳ）的发生率，并探讨其相关影响因素。方法　将三亚地区住院分娩的

新生儿共２５０３２例纳入调查对象，通过外周血染色体分析对临床疑似为ＤＳ的患儿进行确诊。同时收集患儿及其双亲的临床资

料，计算该地区ＤＳ发生率，并分析各相关发病因素。结果　该地区 ＤＳ总的发生率为９．５９／万，其中汉族为８．３４／万，黎族为

１４．４２／万；ＤＳ患儿母亲平均育龄为２９．８岁，ＤＳ发生率随母龄增长呈上升趋势。患儿母亲孕前有毒物、药物等“暴露”史者占

４５．８％。结论　三亚地区ＤＳ发生率较高，提高该地区妇女孕期唐氏筛查及产前诊断率十分必要。
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　　唐氏综合征（Ｄｏｗｎｓｙｎｄｒｏｍｅ，ＤＳ）是发病率最高的染色体

病之一，患者主要表现为身体发育迟缓、智力低下，半数以上患

者常伴有先天性心脏畸形。该疾病不仅严重影响患者的心身健

康，也给家庭乃至整个社会带来沉重的经济负担。迄今普遍认

为ＤＳ发病率为１／８００～１／６００，但随着人口结构的改变、医疗保

健水平的提高以及产前筛查技术的普及，以前的发病率可能已

不能真实反映当前的实际水平。为了解三亚地区ＤＳ的发生率

及流行病学特征，本研究对该市３家大型医疗机构分娩的新生

儿进行了前瞻性流行病学调查，现将调查结果报道如下。

１　资料与方法

１．１　一般资料　选择２０１０年１０月１日至２０１３年６月３０日

期间在海南省农垦三亚医院、三亚市人民医院及三亚市妇幼保

健院分娩的新生儿，共２５０３２例纳入调查对象。所有入选新

生儿的双亲，要求孕前至少在三亚辖区内生活１年，籍贯不限。

１．２　方法

１．２．１　研究策略　所有新生儿经产科医师进行体格检查后，

对疑似为ＤＳ者，采集外周血做染色体Ｇ带分析，以染色体分

析结果作为最终的确诊依据。同时用自行设计好的调查表对

ＤＳ患儿及其父母亲的临床资料进行详细记录，内容涉及：ＤＳ

患儿的性别、出生时间、出生地、临床症状、体征、并发症、染色

体核型，以及患儿母亲育龄、年龄、民族、孕前感染、吸咽、毒物、

药物及电脑等放射线接触史等。

１．２．２　外周血染色体分析　常规消毒后，无菌操作采集临床

疑似ＤＳ患儿的静脉血１ｍＬ，接种于ＲＰＭＩ１６４０培养基（购自

湖南湘雅基因技术有限公司）中培养７２ｈ，常规收获细胞制片，

Ｇ显带，镜下计数分散良好的中期染色体分裂相３０个，并分析
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１０个核型。对嵌合体核型则加大计数至１００个分裂相，以明

确嵌合比例。

１．２．３　统计学处理　采用ＳＰＳＳ１７．０软件进行统计分析，计

数资料以率表示，组间比较采用χ
２ 检验，以犘＜０．０５为差异有

统计学意义。

２　结　　果

２．１　新生儿民族及母龄分布　在被调查的２５０３２例新生儿

中，来自汉族家庭２０３８１例，占８１．４２％，黎族家庭４１６０例，

占１６．６２％，其他少数民族家庭者４９１例，占１．９６％。所有新

生儿中，母龄小于２５岁者为７８３７例，占３１．３１％，２５～≤２９

岁为９３６１ 例，占 ３７．４０％，３０～ ≤３４ 岁为 ５１８９ 例，占

２０．７３％，３５岁及以上者２６４５例，占１０．５７％。

２．２　ＤＳ群体发生率及性别差异　２５０３２例新生儿，经确诊为

ＤＳ共２４例，发生率为０．９５９‰（９．５９／万）；所有ＤＳ患儿中，男

１８例，染色体核型均为单纯型（４７，ＸＹ，＋２１）。女６例，染色

体核型也均为单纯型（４７，ＸＸ，＋２１）。男女比例为３∶１。

２．３　母龄与ＤＳ发生率的关系　２４例ＤＳ患儿中，母龄小于

２５岁４例，占１６．６７％；２５～≤２９岁８例，占３３．３３％；３０～≤

３４岁５例，占２０．８３％；３５岁及以上者７例，占２９．１７％；平均

育龄为２９．８岁。各不同母龄组ＤＳ发生率见表１。从表中可

见，ＤＳ发生率随母龄增长，呈上升趋势。但２５～≤２９岁年龄

组及３０～≤３５岁年龄组与小于２５年龄组相比较，χ
２ 分别为

０．７２５、０．９２９，差异无统计学意义（犘＞０．０５），３５岁以上年龄组

与小于２５年龄组相比较，差异具有统计学意义（χ
２＝８．６０８，

犘＜０．０５）。

表１　　不同母龄组ＤＳ发生率

母龄（年） 例数（狀） ＤＳ例数（狀） ＤＳ发生率（／万）

＜２５ ７８３７ ４ ５．１０

２５～≤２９ ９３６１ ８ ８．５５

３０～≤３４ ５１８９ ５ ９．６３

≥３５ ２６４５ ７ ２６．４６

合计 ２５０３２ ２４ ９．５９

２．４　汉、黎族ＤＳ发生率　２０３８１例汉族新生儿中，检测出

ＤＳ１７例，发生率为０．８３４‰（８．３４／万），４１６０例黎族新生儿

中，检测出ＤＳ６例，发生率为１．４４２‰（１４．４２／万），但两两比

较，差异无统计学意义（χ
２＝１．３６５，犘＞０．０５）。其他少数民族

家庭４９１例新生儿检出１例回族ＤＳ患儿。

２．５　ＤＳ母亲孕前“暴露”情况　２４例患儿母亲，孕前有服药

史２例，有害物质接触史（农药、化肥、油漆、涂料等）６例，孕前

有持续使用电脑史２例，孕前长期嗜烟史（＞２０支／天）１例，共

占４５．８％。

３　讨　　论

多年来，一般认为ＤＳ新生儿发病率为１／８００～１／６００，相

当于１２．５／万～１６．７／万。但 ＷＨＯ于１９９３～１９９７年在全球范

围的调查显示ＤＳ发生率为１１．１７／万
［１］，而中国１９９６～２０００

年全 国 性 监 测 结 果 显 示 我 国 ＤＳ 发 生 率 为 １．５３／万 ～

２．４０／万
［２］。李荔荔等［３］２００２～２００７年监测沈阳市发生率为

３．３１／万。Ｓｈｉｎ等
［４］对美国某１０个地区的调查显示，从１９７９～

２００３年，出生婴儿ＤＳ患病率增加了３１．１％，并且不同种族人

群之间发病率存在差异性。以上数据表明，在不同时期、不同

地区及种族人群间ＤＳ发病率可能存在差异性。本组结果显

示，三亚地区ＤＳ的活婴发生率为９．５９／万，略低于 ＷＨＯ报告

水平，但明显高于全国性监测结果。造成本次调查ＤＳ发生率

较高的原因，作者认为主要与研究选择的调查对象有关。本研

究主要选择该市３家大型医疗机构分娩的新生儿作为调查对

象，漏诊率要显著低于全国性监测结果。另外，唐氏筛查及产

前诊断的低普及，也可能是造成本地区ＤＳ发生率较高的原因

之一。

三亚市地处我国海南省南部地区，聚居有汉、黎、苗、回等

多个民族人群，在本次调查的２５０３２例新生儿中，汉族２０３８１

例，占８１．４２％，黎族４１６０例，占１６．６２％，其他少数民族４９１

例，占１．９６％。ＤＳ发生率在汉、黎两族分别为 ８．３４／万、

１４．４２／万，后者略高，但差异无统计学意义。造成黎族ＤＳ发

生率略高的原因，可能与黎族人群在本市主要聚居于边远山

区，医疗条件相对滞后，唐氏筛查及产前诊断等干预普及率相

对偏低有关。

ＤＳ根据额外２１号染色体形成机制不同，分为单纯型、易

位型及嵌合型３种类型。而本组２４例ＤＳ患儿均为单纯型。

该型ＤＳ的发生，绝大多数源自患儿母亲卵子形成时发生了２１

号染色体的不分离［５］。母龄越大，发生不分离概率就越高。本

组患儿母亲平均育龄仅为２９．８岁，呈现年轻化趋势，与文献报

道相似［６８］。然而从不同母龄组间ＤＳ发生率结果看，虽然随

母龄增长，发生率呈现上升趋势，但２５～≤２９岁及３０～≤３４

岁母龄组与小于２５母龄组相比较，差异并无统计学意义；而

３５岁及以上母龄组相比小于２５岁母龄组，ＤＳ发生率呈现显

著增高，说明３５岁以上母亲仍然是当前生产ＤＳ患儿的高危

人群。而造成本地区ＤＳ母龄年轻化的主要原因，除了与本地

区３０岁以前生育的妇女人群基数较大外，产前筛查的低普及

也可能成为ＤＳ母龄年轻化的潜在因素。另外，在本组２４例

患儿母亲中，在孕前有服药史、毒物接触史等“暴露”者占

４５．８％，说明环境因素所扮演的角色也不能排除
［９１１］。

目前，虽然仍无法治愈ＤＳ，但通过加强育龄期人群的宣传

教育，提高唐氏筛查及产前诊断的普及率，依然是降低本地区

ＤＳ出生率的最有效措施
［１２１５］。
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间课程教学必须结合执业（助理）医生资格证书的考核内容，参

照国外医学教育的先进经验，加强学校内的考核，在基础课结

束后进行一次考核，考核不通过不能进行专业课的学习；在专

业学习结束后进行专科理论和技能考核，通过后进入医院实

习；实习结束后回校进行最后一次毕业考核，考试合格后方可

发放毕业证书［５６］。同时，我国要继续加强全科医学教育的发

展，完善全科医学教育制度［７８］，使得毕业生后可参加全科医生

规范化培训，农村、社区的在职医生可通过全科医师的岗位培

训获得相应证书，更主要的目的是让他们掌握全科医学的基本

理论、基础知识和基本技能，熟悉全科医疗的诊疗思维模式，提

高处理农村社区健康问题的能力。

从农村医生主要工作任务调查结果中发现目前农村医生

工作任务较重，需提供基本医疗服务和基本公共卫生服务，且

工作时间较长，平均每天用来临床看病时间约为５．７５ｈ，其承

担的基本医疗卫生服务前５项依次为疾病诊治、症状诊治、慢

性病管理、社区康复、社区急救。其中农村医生接触到最常见

的疾病前５项依次为上呼吸道感染、消化道疾病、高血压、糖尿

病及泌尿道感染；接触到最常见的症状前５项依次为发热、头

痛、咳嗽、腹痛、关节疼痛。除基本医疗服务外，我国农村医生

还承担基本公共卫生服务。其承担的基本公共卫生服务项目

前５项依次为居民建档、妇幼保健、老人保健、计划免疫、健康

教育。农村医生为居民开展健康体检、建档、慢性病管理、出诊

的比例较高。这都要求专科层次医学教育人才培养必须大力

推进全科医学教育，农村社区全科医学人才不同于一般意义上

的医疗工作者，他们要承担一般常见病多发病的诊治和护理、

慢性病的治疗、现场应急救护、家庭出诊、家庭护理等家庭医疗

服务、转诊服务以及康复医疗服务等基本医疗服务职能，这使

得学校在培养上需要实行培养创新人才的模式［９］。

改变的首要阶段是转变教育理念［１０］。专科层次医学院校

必须作为承担为农村地区培养大批适用型人才的主力军，树立

基层服务的理念，引导学生到农村基层单位就业。其次，牢固

其培养目标，主要是培养适应农村及基层卫生事业发展需要

的，掌握本专业基本知识、基本理论和相关知识的实用型人才。

最后，在课程设置上要参照农村医生工作任务进行，开设健康

教育、全科医学、保健医学、康复医学、传染病学、急救医学、常

见社区护理技术等职业课程，并应根据每个省市的实际情况开

设地方常见病和多发病的课程。由于专科层次医学生参加农

村医疗实践机会少，他们对农村卫生工作所知不多，因此，在培

养方面加强农村医疗实践是尤为重要的，这样学生更能适应基

层农村医生的工作岗位需求。
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