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检验
LABORATORY MEDICINE

出生缺陷是指婴儿出生

前发生的身体结构、功能或

代谢异常，包括先天性心脏

病、先天性听力障碍、唇裂

和腭裂、唐氏综合征等疾病。

沈海屏处长介绍，据估

算，我国出生缺陷总发生率

约为 5.6%，按每年出生人口

约 1600 万计算，我国每年将

新增出生缺陷约 90 万例，全

国每 30 s 就有一个缺陷患儿

出生。出生缺陷已成为我国

婴儿死亡及儿童残疾的主要

原因之一。

传统的出生缺陷预防模

式重在以产前 - 围产保健为

基础，孕期进行干预，减少

缺陷患儿出生率。沈处长指

出，多数出生缺陷发生在胚

胎发育的第 3~8 周，而目前

我国女性首次产前检查时间

多数均已超过 8 周，错过了

预防出生缺陷发生的最佳时

机，且孕期发现胎儿缺陷而

终止妊娠会使女性经历巨大

身心痛苦。“因此，应将出

生缺陷预防关口前移到孕前

是关键。”沈处长强调。

2010 年 3 月底，国务院

批准《国家免费孕前优生健

康检查项目试点工作方案》；

国务院《政府工作报告》连

续 3 年对该项目提出要求；

2014 年，李克强总理肯定

2013 年全国农村免费孕前检

查使 600 万个家庭受益。

沈处长表示，国家免费

孕前优生健康检查项目面向

全国农村计划怀孕夫妇，包

括流动人口，免费提供健康

教育、检查、风险评估和咨

询指导及随访。在健康检查

中包括了 13 项临床实验室

检查，如阴道分泌物、血清

葡萄糖检验、甲状腺功能检

测等，检验医学在其中发挥

重要作用。

从 2010-2013 年，我国

共为 2242 万名计划怀孕夫

妇提供免费孕前优生健康检

查，筛查出风险人群比例为

12.8%；年度目标人群覆盖

率平均达 80%。全国出生缺

陷发生率持续升高态势得到

遏制，每年减少 1.6 万例出

生缺陷患儿，综合防治成效

初显。

国 家 卫 计 委 艾 滋 病 免

疫学重点实验室尚红主任

介绍我国人类免疫缺陷病

毒（HIV）感染疫情变化，

截至 2013 年 12 月底，生存

HIV 感染者和患者 43.6 万；

2013 年新发艾滋病患者 9 万

例，死亡 2.2 万例。性传播

已成为我国当前 HIV 病毒

的主要传播途径，而同性传

播已由 2008 年的 5.9% 升至

2013 年的 21.4%。

“ 其 实，HIV 感 染 者

离医务工作者并不遥远。”

尚主任表示，据 2013 年报

告显示，4/5 的感染者来自

于医疗系统报告，可以说医

生日常工作中都可能接触到

HIV 感染者和患者。

分子诊断技术对于解决

艾滋病防治和基础研究的技

术瓶颈问题都是不可或缺的

技术。尚主任指出，HIV 核

酸检测较血清学检测的窗口

期更短，可早期诊断高危人

群中 HIV 感染者。且早期

诊断具有重要的公共卫生意

义，因 HIV 感染急性期传

播风险明显高于其他阶段。

我国卫生事业发展“十二五”

规划指出，到 2015 年，血

液筛查核酸检测基本覆盖全

国。推动血站开展核酸检测，

进一步保证血液安全，减少

艾滋病通过输血感染。

尚主任总结，在个体水

平，通过新型生物标志物等

分子诊断技术做到早发现、

及时诊断、及时治疗，可有

效延长感染者生存时间，提

高生命质量，对于科学评价

艾滋病根治策略、清除病毒

储存库效果也是重要的技

术支撑。而在人群水平上，

通过分子诊断技术可明确

病毒起源、传播链、影响范

围及变化新趋势，对于帮助

政府制定科学的防治策略，

降低新发感染率和死亡率

至关重要。

最后，尚主任期盼，不

断发展的新型分子诊断技术

能为解决艾滋病预防和根治

提供新思路和新手段。

北京协和医院妇产科

马良坤教授解释，ToRCH

指可导致先天性宫内感染

及围产期感染，从而引起

围产儿畸形的几种病原体，

包括弓形虫、风疹病毒、

巨细胞病毒和单纯疱疹病

毒。感染后，患者特异性

抗体免疫球蛋白 M（IgM）、

免疫球蛋白 G（IgG）可迅

速升高。

孕 妇 ToRCH 感 染 共

同特征为：（1）无症状或

症状很轻；（2）病毒可通

过胎盘引起宫内感染、早

产、流产、死胎或畸形等；

（3）病毒通过产道或母乳

感染新生儿，新生儿感染

可出现多系统器官损害、

智力障碍；（4）孕妇感染，

胎儿不一定感染，胎儿感

染不一定造成出生缺陷。

ToRCH 筛查问题多

ToRCH 感 染 给 临 床

带来很多问题，包括孕妇

何时已感染？胎儿是否已

感染？孩子还能要吗？

这些问题出现的原因

首先在于筛查策略存在问

题。马教授指出，国内多

数医院孕前只查 IgG，孕

期只查 IgM；不区分初次

感染或复发感染检验；筛

查时机不正确，缺乏严格

随访及合理解释处理。此

外，检测手段落后；缺乏

认证和考核等因素也影响

着 ToRCH 筛查。

ToRCH 预防是关键

马教授建议，ToRCH

初筛实验应使用敏感性高、

性价比高的方法；筛查实

验同时检测 IgG、IgM，通

过 IgG 滴度变化排除假阳

性，初判原发或复发感染

状态；初筛阳性标本采用

第二种试剂和方法验证，

有疑问的特殊标本再进行

亲和力、定量、间接免疫

荧光法等方法相结合加以

确认。

马教授推荐，ToRCH

筛查应在孕前进行，孕期对

出现感染症状者、高危因素

者、胎儿超声提示可疑宫内

感染者行有针对性的检查。

不宜孕期对所有孕妇进行

常规检查，这会增加心理

恐惧及不必要干预。

此 外， 我 国 应 建 立

ToRCH 专业网站，面向公

众传播防控知识，面向临

床医生、检验人员继续教

育；并进行国内病例注册

登 记 研 究， 总 结 ToRCH

产前诊断病例数据；不同

实验室和试剂的质量控制

结果应公布。

最 重 要 的 是， 建 立

ToRCH 筛查与确认示范

实 验 室， 可 接 收 医 院 或

实验室的确认实验申请。

但 预 防 永 远 胜 过 筛 查、

诊 断 及 治 疗。 马 教 授 呼

吁 ， 应 提 高 全 民 教 育 和

公 众 意 识 。

检验诊断性报告应方

便临床，进行改革，提供

更专业诊断信息。对微生

物检验申请和结果报告，

首都医科大学附属北京同

仁医院检验科鲁辛辛教授

认为，首先，应改进微生

物检验申请单的基本内

容，应包含患者一般信息、

重要的症状体征、既往史、

抗菌素使用信息、拟诊、

标本类型、项目选择、标

本特点与采集注意事项。

对于微生物检验来说，患

者的抗菌素使用信息特别

重要。此外，所有标本必

须立即送检，而选择正确

的转运装置也同样重要。

微生物形态学报告

鲁教授认为，微生物

形态学报告应定位在类病

理诊断层面，并针对不同

病原体的标准化制片与染

色方法进行报告。报告内

容包括：微生物染色性、

形态学及排列方式描述；

细胞分类、细胞侵润与微

生物关系描述；结合临床

进行拟诊。

微生物检验结果报告

鲁教授提出，微生物

检验结果报告应行分级报

告，这与医院检验流程和

能力相关；常见细菌鉴定

到种，把握属鉴定病原体；

结合临床给出病原菌、定

植菌、污染菌等的判断；

对特殊耐药表型微生物给

出结果解释；提供用药指

南，如社区获得性肺炎等；

无折点细菌应参照相近细

菌提供药敏结果；少见病

原菌参照“热病”提供治

疗方案；保持网络化动态

更新，及时引入美国感染

病 学 会（IDSA） 或 专 家

共识。

最后，鲁教授还建议，

临床住院医师必须到微生

物实验室轮转（1~3个月），

并建立医院层面的抗感染

沟通交流机制。

自身免疫性疾病检验
报告

第二军医大学长征医

院实验诊断科仲人前教授

提出，未来自身免疫性疾

病诊断性 / 综合性检验报

告应包括以下六点内容：

（1）自身抗体：检验方

法和结果（定性、半定量、

定量）；（2）免疫功能：

免疫球蛋白及补体等；（3）

器官功能：患者肝功、肾

功、甲状腺、内分泌及出

凝血功能；（4）常规检

查结果：血常规、尿常规、

急性时相蛋白、血沉等；

（5）其他检查结果：易

感基因、细胞亚群、细胞

因 子、 病 原 体；（6） 综

合意见或建议：符合某年

某国际 / 国内标准中的某

条款，并列出具体条款；

或建议再进行某项检查。

而且，报告应由具备检验

医师资质者签署。

孕前优生健康检查：关乎国家未来
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