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新生儿遗传代谢性疾病筛查是指利用快

速、敏感的实验室检测方法对新生儿可能存在

的遗传代谢性疾病、先天性内分泌异常或其他

对新生儿身体健康可造成严重危害的遗传性疾

病进行筛查。其目的是在新生儿尚未有临床表

现之前或是症状较为轻微时及时发现遗传代谢

性疾病并及早对其进行干预，以预防患儿机体

组织受到不可逆转性的损伤，避免患儿出现智

力不足、严重疾病甚至死亡等情况。这也是新

生儿在出生以后防治某些遗传性疾病的有效途

径。通常，在新生儿出生后的3～7 d（最晚

不超过 20 d）进行筛查（低体重儿和早产儿除

外），检测时需要采取新生儿的足跟血。

遗传代谢病的危害 

据统计，有超过80%的遗传代谢病都可对

神经系统造成不同程度的损害，如脑瘫、智力

低下，严重时甚至可导致新生儿昏迷或死亡。

有超过70%的遗传代谢病会造成患儿肝肿大或

肝功不全或是黄疸、青光眼、容貌缺陷或怪异

或白内障、毛发或皮肤异常、耳聋。

筛查目的和条件  

目前，世界卫生组织将出生缺陷的预防措

施分为3个等级。一级预防是指在婚前、孕前

的检查、保健和遗传咨询，帮助有妊娠愿望的

女性选择最佳的怀孕时机，能够预防约50%的

出生缺陷，是目前公认的、最为积极有效、安全、

经济的预防新生儿遗传代谢性疾病的方法。但

是，多数遗传代谢性疾病均为隐性遗传，因此

难以为健康的育龄夫妻提供有效的预防措施。

二级预防是指在产前进行筛查和诊断，

可以及时发现宫内胎儿的缺陷并及时采取人

工流产的方法终止妊娠，以减少新生儿出生时

即有缺陷。

三级预防则是新生儿遗传病筛查，可及

时发现新生儿的出生缺陷并及时进行治疗，

以改善出生缺陷患儿的预后。

新生儿遗传代谢性疾病筛查的条件包括：

①具有较高发病率的疾病；②致愚、致残和

致死风险较高的疾病；③筛查方法准确且实

用；④以目前的医疗技术水平而言，筛查出

的疾病可防可治；⑤具有较高经济效益。

遗传代谢性疾病类型

染色体病 包括 Prader-Willi 综合征、

Angelman 综合征、Digeorge 综合征等。

大分子病 包括法布里病、庞贝氏病以及

戈谢病和 MPSI 等。大分子病通常需要采用生

化方法进行酶学活性检测方可确诊，而且此

种检测方法的检测难度较高，检测成本也相

对较高。

小分子病 包括氨基酸、有机酸和脂肪酸

代谢病等，多采用液相串联质谱检测，此方法

检测难度较低，且检测所花费费用也相对较低。

目前，我国对一些遗传病开展了免费的

筛查，比如，在北京市已经将先天性听力缺陷、

先心病、先天性髋关节脱位、苯丙酮尿症和

先天性甲状腺功能低下列为免费的新生儿出

生缺陷筛查项目。除了免费筛查项目以外，

家长们还可以根据实际情况选择自费筛查，

最新的遗传代谢性疾病筛查技术仅需要几滴

足跟血便可快速的筛查出 4 种大分子遗传代

谢病和 48 种小分子遗传代谢病，而且，此方

法具有极高的准确率。此外，筛查时间也比

较充裕，通常来讲，新生儿出生后的 48 h 到

28 d 内均可进行采样筛查，而且不会受到新

生儿进食、接种疫苗的影响。

多种新生儿遗传代谢性疾病的筛查
▲ 四川省乐山市妇幼保健院  曾品芳

早产就是妊娠时间达到 28 周，并未

达到 37 周，但已经进入分娩状态的产妇。

此时，从妈妈肚子里娩出的小宝宝被称

作早产儿，器官组织尚未发育完善，多

数早产儿一出生就要进入保温箱或新生

儿重症监护室，接受相应医疗服务。等

器官组织逐步发育到一定程度，可适应

外界环境后，他们才能回到爸爸妈妈身

边，开始正常生活。

易发生早产的孕妇类型

营养不良 妊娠是一个非常特殊的阶

段，该阶段孕妇要同时负担两个人或更多

人的营养需求。在妊娠过程中，孕妇要保

证每日饮食具有充足热量，保证每日饮食

营养均衡，具有丰富的蛋白质、微量元素、

碳水化合物、脂肪以及各种维生素。

嗜烟酒 抽烟喝酒属于不良习惯，会对

自身健康造成较大影响。若这一类女性在

怀有小宝宝后，并未主动戒烟戒酒，则会

对宝宝造成较大危害，增加流产与早产的

风险，甚至会升高先天性畸形儿的发生率。

体重超标 若女性在怀孕前或是怀孕早

期就有超重或肥胖现象，则需提前做好早

产的准备。现今在评价女性是否超重或肥

胖时，不是单纯通过体重数字评价，而是

通过体重指数评价。相较于体重指数处于

正常范围的女性，体重指数处于超重或是

肥胖状态的女性更容易发生早产，其中体

重指数达到 35 的女性发生早产的风险比体

重指数正常女性高 2 ～ 3 倍。

生殖道感染 生殖道感染是诱发早产的

主要原因，站在医学角度与患者角度分析

是一种疾病，确诊疾病后及时采用有效方

法治疗便可康复。但孕妇的状态比较特殊，

妊娠状态会提高身体负担、降低免疫功能，

所以发生生殖道感染。感染发生后，细菌

以及细菌产生的毒素会侵入孕妇的绒毛膜

羊膜，对蜕膜细胞造成刺激，继而导致前

列腺素、细胞毒素产生，最终导致早产发生。

过于劳累  过于劳累也会导致孕妇发

生早产，所以在孕周达到 28 周后，孕妇尽

量不要进行长途旅行，预防路途颠簸劳累

导致的子宫收缩现象。若孕妇必须远行，

则需在远行过程中和产科医生保持有效联

系，告知可能出现的相关症状，如子宫收

缩、出血等。远行期间，产妇每间隔 1 h

要站起来适当活动，禁止长时间下蹲与长

时间站立，尽量不要前往人多拥挤的地段，

避免腹部被各种物品或人群碰撞，在走路

过程中一定要穿舒适宽松的鞋子，要走稳，

尽量不要跌倒。

睡眠差 孕妇妊娠期间的睡眠状态也会

影响妊娠状态，睡眠状态过差会升高早产

的发生风险。这主要因为睡眠状态较差容

易升高炎症发生风险。炎症会对母体胎儿

造成刺激，继而导致早产发生。所以孕妇

在确定妊娠后，需积极调整睡眠习惯，尽

量不要熬夜，通过健康睡眠习惯改善身心

状态，降低早产发生率。

运动过多孕妇 孕妇状态比较特殊，若

在妊娠期间进行过多过量运动，则会对生

活质量造成影响，导致身体过于劳累，继

而导致早产发生。

预防方式

由于早产危害性较大，产妇需要主动

预防早产，方法如下：

主动识别先兆早产并进行保胎  早产

是可以预防的，若能在先兆早产出现后及

时前往医院诊疗，积极采用医学手段保胎，

无疑能延长胎儿孕周，降低早产发生率。

若孕妇妊娠晚期出现下腹部变硬，尚未达

到预产期，并有不规则子宫收缩出现，但

不存在明显疼痛，子宫收缩主要在夜间发

生，这代表孕妇出现生理性宫缩，不会导

致早产发生；若孕妇的不规则子宫收缩在

白天晚上频繁出现，甚至有一定疼痛症状

出现，存在宫颈管缩短表现，代表孕妇可

能要发生先兆早产，则需及时前往医院诊

断，分析是否要发生早产；若孕妇有阴道

出血症状，需及时前往医院诊断，因为阴

道出血属于临产先兆；若孕妇自觉发生血

水样液体流出，则表示出现早期破水，正

常情况下破水后不久出现阵痛，此时需立

刻垫高臀部，尽量平卧，及时前往医院就诊。

维持健康生活习惯  孕妇妊娠期间的

生活习惯直接影响妊娠状态，也决定着是

否发生早产。孕妇需遵照医嘱，保证营养

充足、均衡膳食、每日适量活动。此外，

还要增强免疫功能，避免营养不良或运动

过度。

妊娠糖尿病是一种较为特殊的糖尿病，

是孕妇在妊娠后由于糖耐量的降低而出现较

为明显的糖尿病症状，且体内的胰岛素分泌

不足，促使糖代谢出现异常情况。妊娠期糖

尿病是糖尿病四大类型之一，主要特点是只

会在妊娠期间出现，且会在分娩后自然终止。

对患有妊娠期糖尿病的孕妇来说，一旦确诊

后要严格控制血糖指标，避免因疾病而导致

发生胎儿畸形、流产等发生率。

妊娠期出现糖尿病，孕妇会出现多尿、

多饮、多食的症状，同时还会伴有头晕、乏

力、心慌等，如果不能控制血糖，就会导致

孕妇的体重增加，妊娠期糖尿病不仅能够影

响胎儿的发育，导致胎儿体型不断增大容易

形成巨婴，同时也会导致孕妇出现各种并发

症，对孕妇及胎儿的健康造成较为严重的危

害。合理控制孕妇血糖指标，提高自我行为

管理对孕妇及胎儿都尤为重要。

孕期体重管理

有部分孕妇在怀孕的前三个月会有妊

娠反应，孕妇没有过多进食，可能会出现体

重不增，甚至还有体重下降的可能。孕妇在

怀孕中期开始，临床建议每周增重 0.4 kg，

一个月体重总增加 1.5 kg 左右。从怀孕的

第7个月一直到分娩，临床建议每周增重0.5 

kg，一个月体重增加2 kg左右，整体算下来，

孕妇在整个孕期体重增加到 12.5 kg 左右最

为合理，合理的体重增重对于孕妇的分娩都

有很大帮助。

孕期饮食管理

在怀孕期间，医生要为孕妇制定周密

的饮食计划，能够改善孕妇在妊娠期糖尿

病的症状，降低妊娠期糖尿病给孕妇及胎

儿带来的危害。合理饮食也是治疗妊娠期

糖尿病的基础，是帮助孕妇控制血糖的最

佳办法，能够促使孕妇的体重合理性增长，

避免体重增长过快，不仅能够为孕妇及胎

儿提供足够的营养，还能够促使孕妇及胎

儿的体重适当增长，是一种理想的血糖控

制方法。

对普通孕妇来说，为保证孕妇及胎儿的

健康，孕妇则需要保持充足的营养。这种情

况下，需要增加孕妇食量，就容易造成孕妇

出现妊娠期糖尿病，对孕妇及胎儿的健康造

成较大影响。为此，孕妇在整个妊娠期间，

要对孕妇的饮食管理加以重视，始终保持良

好的饮食习惯。

选择合理主食  孕妇在妊娠期间的饮食

主要以粗细搭配为主，主食的能量占比在

50% 左右。在主食中增加粗粮的比例，这也

是更好控制血糖的办法。主食可为孕妇选择

燕麦、玉米、山药、红薯等。

合理摄入蛋白质  合理摄入蛋白质对于

孕妇及胎儿都起到很大的作用，蛋白质是妊

娠期必须补充的物质，孕妇摄入的蛋白质要

多一些，如奶制品、豆制品，促使孕妇能够

增加机体对蛋白质的摄入量。

合理摄入益生菌  妊娠期糖尿病的发生

与益生菌有一定的关系，如果妊娠期孕妇摄

入适量益生菌是能够降低孕妇空腹血糖水

平，这样能够降低妊娠期糖尿病的发病率。

益生菌摄入的目的是能够帮助孕妇补充肠道

细菌，全面改善孕妇的新陈代谢，从而预防

妊娠期糖尿病的发生。

控制油脂类食物  为确保孕妇的饮食健

康，所食用的油最好以植物油为主，孕妇一

定不要吃油炸、油煎等之类的食物，脂肪摄

入量占比最好控制在 30% 以下，孕妇可每日

食用 15 g 的坚果，确保营养摄入。

摄入适量水果  水果中含有大量的维生

素及微量元素，对增强机体免疫力及促进新

陈代谢起到很大的作用。孕妇在妊娠期可以

多食用水果，要选择含糖量比较低的水果，

比如苹果、香蕉、柚子、橙子等，苹果中富

含有多种维生素，更有助于胎儿发育。香蕉

中含有丰富的钾元素和叶酸，能够确保胎儿

神经管正常发育。柚子富含维生素 C，能够

全面提高孕妇机体免疫力。

控制糖类摄入  孕妇在整个妊娠期要摄

入一定的糖类帮助维持代谢正常，但大部分

孕妇并没有合理性摄入糖类，而导致血糖水

平不断升高。孕妇在维持正常饮食的前提下，

要避免摄入糖果、砂糖类等含糖较高的食物，

避免增加餐后血糖指标。

以上，就是本人对孕期饮食管理，远

离肥胖和妊娠期糖尿病方面的一点介绍，

希望可给予读者一点参考价值。期盼健康

的孕妇增强自我管理意识，祝妊娠期糖尿

病孕妇能早日摆脱疾病的痛苦，平安健康。

一文教你预防早产
▲ 广西壮族自治区大新县人民医院  杜锋莉

饮食管理助你远离肥胖和妊娠期糖尿病
▲ 广西壮族自治区柳州市妇幼保健院  霍艳


