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前言

温家宝总理2009年政府工作报告中将“加强出生缺陷的预防工作”列为2009年的工作重点，这说明了
我国出生缺陷问题的严重性和出生缺陷预防工作的重要性与紧迫性。
出生缺陷是指孩子在母体内还未出生之前就患有的各种身体结构的异常。
据估计我国每年在出生时即能发现的出生缺陷儿有20万～30万，加上出生后数月和数年才显现出来的
出生缺陷，每年出生的具有出生缺陷的孩子高达80万～120万，占每年出生人口总数的4％～6％。
要改善这种不利于国计民生的严峻状况，必须积极地落实出生缺陷的预防措施，即做好婚前、孕前、
孕早期保健，尽量避免出生缺陷的发生（一级预防）；实施产前筛查和产前诊断，避免有严重出生缺
陷孩子的出生（二级预防）；采取新生儿筛查措施，及早发现和治疗出生缺陷，以减少或减轻出生缺
陷导致的严重残疾（三级预防）。
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内容概要

以“科学生活、健康快乐”为宗旨的“全民健康科技行动”是科技部、卫生部、中宣部、中国科协
等14部委共同主办的大型科技行动。
为将该活动落到实处，相关部门进行了积极的组织、配合。
其中，由中华医学会承担的国家”十一五”科技支撑计划重点项目课题“常见多发病防治技术要点筛
选和普及研究”，将完成一系列面向基层医疗机构、医务工作者和公众的培训、宣传。
咨询等活动。
”知名医学专家对话社区医生”丛书即是该课题的社区培训用书，由多位著名医学专家编写，涵盖了
多种社区常见疾病，对基层医务工作者及公众都有较好的参考作用。
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作者简介

李竹 北京大学流行病学教授，博士生导师。
前北京大学生育健康研究所所长，中美预防神经管缺陷及中美预防出生缺陷和残疾合作项目主任。
长期从事流行病学方法、围产与儿科、妇幼保健及出生缺陷的流行病学研究，并持续与美国疾病控制
中心等国际组织开展合作研究长达25年。

　　在国际上首次研究证实“妇女增补小剂量叶酸可以预防神经管缺陷和其他重大出生缺陷”，并推
动我国妇女增补叶酸预防神经管缺陷措施的推广应用。
被国务院授予”有突出贡献的科学家”并享受政府特殊津贴。
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章节摘录

第一节 神经系统畸形1.常见的神经系统畸形有哪些常见的神经系统畸形主要有神经管畸形、小头畸形
和先天性脑积水。
2.神经管畸形是一种什么样的疾病神经管是胎儿在发育过程中中枢神经系统的名称。
中枢神经系统包括大脑和脊髓，故神经管包括脑、脊髓和包裹的腔及管壁。
神经管畸形就是胎儿神经管闭合障碍所导致的中枢神经系统没有发育好的一种出生缺陷。
根据神经管发育受阻的时期及部位的不同，我国常见神经管畸形主要分为脊柱裂、无脑畸形和脑膨出
等。
神经管畸形的发生是人体自身遗传因素和某些环境因素综合作用的结果。
父母自身存在着可能让孩子患上先天性神经管畸形的因素，就是遗传因素在起作用；从外部环境中获
取的叶酸不足，会进一步促使神经管畸形的发生，这是环境因素在起作用。
在我国，神经管畸形是一类发病率高且后果严重的出生缺陷，是围产期（怀孕28周到产后1周）死胎或
者胎儿出生后夭折的主要原因。
神经管畸形的胎儿即便能存活，也通常有精神和身体上的缺陷。
在各种畸形中，神经管畸形约占25%。
全国每年大约有8万~10万神经管畸形儿出生。
在我国，神经管畸形的发病率呈现北高南低的趋势：北方地区的发病率高达6‰~7‰，有些省份（如
山西省）发病率更高达10‰以上；南方地区的发病率仅为1‰左右。
3.什么是脊柱裂脊柱是由20多个带有空腔的椎体骨连接而成的，椎体骨的空腔相连形成椎管，被包裹
在椎管中的神经组织就是脊髓，是高级神经组织。
人的感觉、运动等都受到神经组织的支配，必须有脊髓的参与才能实现。
脊柱裂（彩图1）是胎儿脊柱和脊髓没有发育好的一种出生缺陷。
通常是在胚胎形成时椎管留下了裂缝，闭合不全而致使本应由脊柱骨保护的脊髓突出于裂缝外。
如果突出的脊髓被皮肤包裹着，看上去就像背上长出一个鼓包；如果突出的脊髓没被皮肤包裹，看上
去就像背上裂开了一个伤口。
存在脊柱裂的孩子，病情较轻的经手术治疗可以存活，但后遗症状会逐年严重，最终发展为终身下肢
瘫痪，而且大小便失禁；病情严重的1岁内就会死亡。
4.什么是无脑畸形无脑畸形（彩图2）是指胎儿没有完整的头颅，而且脑组织也没有发育好。
无脑畸形胎儿多在出生前就死于母体子宫内，造成"死胎"或"死产"；即使生下来，也会在产后数小时或
数日后死亡，几乎无一存活。
胎儿如果发生无脑畸形，孕期B超检查时可发现胎儿颅骨不显像；腹部拍X线片可见胎头无颅骨；孕妇
血清甲胎蛋白检测结果可升高。
5.什么是脑膨出脑膨出指胎儿出生时头部有向外膨出的与颅腔内相通的囊，膨出的地方一般覆盖有皮
肤（彩图3）。
膨出可发生在鼻的顶部至颈后部的颅骨正中线上的任何部位，最常见的是在头的后部。
发生脑膨出时，孕妇孕期B超或X射线检查时可发现胎儿与囊相邻的颅骨有裂缝或缺损，囊内常有脑组
织存在；做CT（电子计算机X射线断层扫描）或MRI（核磁共振成像）检查时，有些胎儿还显示有脑
畸形或脑积水，有些则表现为头部非常小。
6.什么叫小头畸形小头畸形是一种新生儿头颅过小的先天性畸形，一般是胎儿期脑组织发育不正常、
脑容量过小所致。
小头畸形的患儿有以下主要表现：（1）头围小于正常儿均值2~3个标准差以上，一般小于32厘米。
（2）有些患儿的脑子虽然小，但形态正常；有的患儿的头颅小但面部正常，头颅和面部比例失调，
有如类人猿的头。
（3）前囟小或全关闭，枕部扁平，前额倾斜，头皮松弛有皱褶。
（4）面部表情迟钝。
（5）多存在智力障碍和体格发育落后，但并非所有小头畸形患儿都伴有智力障碍。
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（6）有的患儿还合并有癫痫或脑瘫。
（7）许多患儿能活到成年。
7.什么是先天性脑积水通常，颅内的脑脊液是不断产生和吸收的，并按一定的路线循环流动，保持着
动态的平衡。
若脑脊液循环发生了障碍，流动路线中出现堵塞产生过多或吸收出现障碍，脑脊液在脑室系统或在颅
内蛛网膜下腔内积存，就形成了脑积水。
胎儿发生的脑积水为先天性脑积水。
先天性脑积水会造成患儿脑室及颅内压力增高，颅骨骨缝增宽，囟门增大，张力增高，触及可觉饱满
或膨隆；患儿头围比正常儿的头围明显增大，但面部大小正常，显得头颅和面部的比例很不协调；有
的患儿眼球转向下方，巩膜的上部外露。
此外，很多先天性脑积水患儿同时患有脊柱裂。
病情严重的先天性脑积水患儿常在出生时或出生后几周内死亡；病情较轻的患儿可存活，其头围缓慢
增大，延续几年后停止增大，但大多存活的孩子都有脑萎缩及智力障碍。
先天性脑积水若能得到早期诊断并及时进行手术治疗，有可能避免脑萎缩及智力障碍。
我国先天性脑积水的患病率在0.61‰-0.94‰波动。
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编辑推荐

《出生缺陷防治(知名医学专家对话社区医生)》编辑推荐：全民健康科技行动，中华医学会"常见多发
病防治技术要点，筛选和普及研究"课题社区培训用书。
温家宝总理2009年政府工作报告将"加强出生缺陷的预防工作"列入当年的政府工作重点；同年，卫生
部正式启动了"增补叶酸预防神经管缺陷"等重大公共卫生专项妇幼卫生项目。
为什么预防出生缺陷会受到政府如此高度的重视？
补服叶酸的措施为什么这么重要？
出生缺陷的危害到底有多严重？
如何积极预防出生缺陷？
有常年出生缺陷防治经验的李竹教授等多位专家将对这些问题进行一一讲解。
科学生活，健康快乐。
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