
  ·95

JOURNAL OF  RARE  AND  UNCOMMON  DISEASES, APR. 2023,Vol.30, No.4, Total No.165

【第一作者】李　桦，女，主管检验师，主要研究方向：新生儿遗传代谢病筛查。E-mail：filin3699@163.com
【通讯作者】李　桦

·论著·

不同孕周及体重的新生儿遗传代谢病筛查相关指标的比较
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【摘要】目的 比较对孕周、体重不同的新生儿进行遗传代谢病筛查时相关指标差异。方法 选取2020年1月至11月遗传代谢病筛查新生儿28175例，根据新生儿情况
分组，A组为常规体重组，按孕周分为极早产(28~32w)、早产(32~37w)、足月(37~42w)三组，分析孕周影响；B组为足月分娩组，按体重分为极轻(低于
1.5kg)、轻重(1.5~2.5kg)、常规体重(2.5~4.0kg)三组，分析体重影响。结果 A组新生儿代谢指标与孕周相关性比较，极早产、早产新生儿苯丙氨酸指标、
17-羟孕酮指标显著高于正常新生儿指标(P<0.05)；B组新生儿代谢指标与体重相关性比较，极轻体重新生儿与轻重新生儿苯丙氨酸指标、17-羟孕酮指标
高于正常新生儿指标(P<0.05)。结论 在对新生儿进行遗传代谢病筛查时，胎儿体重和孕周不同，胎儿苯丙氨酸指标不同，医师诊断时可以其为依据，促
进遗传代谢病精准筛查。低孕周新生儿、体重偏低新生儿在进行该类检测时可见苯丙氨酸指标较高，可将该指标作为检查参考指标。
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Comparison of Screening Related Indexes of Genetic Metabolic 
Diseases in Newborns with Different Gestational Weeks and 
Body Weight
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Abstract: Objective: To compare the differences of related indexes in genetic metabolic disease screening of newborns with different gestational weeks and 
weight. Methods: 28175 newborns screened for genetic metabolic diseases from January to November 2020 were selected. According to the 
situation of newborns, group A was the routine weight group. According to the gestational age, they were divided into three groups: very preterm 
birth (28~32W), preterm birth (32~37W) and full-term (37~42W). The influence of gestational age was analyzed; Group B was the full-term 
delivery group, which was divided into three groups according to body weight: extremely light (less than 1.5kg), light (1.5~2.5kg) and conventional 
body weight (2.5~4.0KG). Results: In group A, the indexes of phenylalanine and 17 hydroxyprogesterone in very preterm and preterm newborns 
were significantly higher than those in normal newborns (P<0.05); The correlation between metabolic indexes and body weight of newborns in 
group B was higher than that of normal newborns (P<0.05). Conclusion: When screening newborns for genetic metabolic diseases, fetal weight 
and gestational weeks are different, fetal phenylalanine indexes are different, which can be used as a basis for doctors' diagnosis to promote 
accurate screening of genetic metabolic diseases. The phenylalanine index of newborns with low gestational weeks and low weight can be seen 
to be high during this kind of test, which can be used as a reference index.

Keywords: Clinical Medicine; Different Gestational Weeks; Different Body Weights; Neonatal Screening; Genetic Metabolic Diseases; Index Analysis

　　孕产妇须行新生儿健康筛查，以促进优质生育，避免重症智
力和机体缺陷，减轻家庭负担与社会负担。导致胎儿存在先天缺
陷的构成机制具有复杂性，相关研究认为，基因环境、父母生存
环境与生活习惯以及染色体问题等可能为诱发因素[1]。在当前实
施新生儿筛查时，针对遗传代谢情况进行筛查较为普遍，多采用
实验室检查实施筛查，检测TSH(即促甲状腺激素)、PHE(即苯丙
氨酸)、17α-OHP(即17-羟孕酮)与G6PD(即葡萄糖6磷酸脱氢酶)等
指标，筛查代谢病。但在实验室检测时，可能出现假阳性，据分
析可能受被筛查对象孕周、体重影响，为明确其相关性，本文从
2020年1月至2022年11月胎儿资料中选取28175，探究遗传代谢
筛查相关指标与胎儿孕周、体重相关性。

1  资料与方法
1.1 一般资料  选取2020年1月至2022年11月筛查遗传代谢病的
28175例。新生儿资料：
　 　 A 组 体 重 ( 2 . 5 ~ 4 . 0 k g ) ， 均 为 常 规 体 重 ， 性 别 ： 男 / 女
=16732/11443；孕周：极早产(28~32w)291例、早产(32~37w)1217
例、足月(37~42w)26667例。
　　B组孕周(37~42w)，均为足月分娩，体重：极轻(低于1.5kg)304
例、轻重(1.5~2.5kg)1229例、常规体重(2.5~4.0kg)26642例。
　　纳入标准：孕产妇同意参与；资料完整；孕周(28~42)w；出

生(3~7)d实施遗传代谢病筛查。排除标准：巨大儿；非先天性疾
病；多胎妊娠；新生儿残疾。
1.2 方法  分组方法：(1)A组为正常体重新生儿，按孕周差异分组：
(28~32)w为极早产、(32~37)w为早产组、(37~42)w为足月组。(2)
B组为足月分娩新生儿，按体重差异分组：不足1.5kg为极轻组、
(1.5~2.5)kg为轻重组、(2.5~4.0)kg为常规组。(3)研究方法：完善新
生儿基线资料，了解新生儿健康状态，承重并且记录体重信息，记
录孕周信息等。指标检测：通过实验室检查测定TSH指标、PHE指
标、17α-OHP指标和G6PD指标。进行实验室检查，针对TSH(即促甲
状腺激素)、PHE(即苯丙氨酸)、17α-OHP(即17-羟孕酮)与G6PD(即葡
萄糖6磷酸脱氢酶)等指标进行检测，分析新生儿是否存在代谢病。
　　指标检测：按照《新生儿疾病筛查技术规范》进行疾病筛
查。促甲状腺激素( TSH)水平和17α－羟孕酮( 17α－OHP)分别作
为检测CH和CAH的指标，采用时间分辨荧光免疫法( DELFIA)检
测。 采用化学荧光法检测PKU和G6PD缺乏症，其检测指标分别
为苯丙氨酸( Phe)水平及葡萄糖6磷酸脱氢酶(G6PD)活性。
1.3 观察指标  根据孕周分组和体重分组比较筛查指标。
1.4 统计学方法  以SPSS 24.0软件进行数据分析，计量资料(代谢
指标)以“(χ- ±s)”表示，采用方差分析进行组间比较；正态性
用Shapiro-wilk方法验证，满足正态分布数据比较采用t检验。以
满足P<0.05差异有统计学意义。



96·

罕少疾病杂志  2023年4月 第30卷 第 4 期 总第165期

（下转第 101  页）

2  结   果
2.1 代谢指标与孕周相关性  体重无显著差异条件下，不同孕周
分期的新生儿级甲状腺激素指标、葡萄糖6磷酸脱氢酶指标差异
无统计学意义(P>0.05)，苯丙氨酸、17-羟孕酮指标随着新生儿孕
周增加而降低(P<0.05)，见表1。

2.2 代谢指标与体重相关性  孕周无显著差异条件下，不同体重
分级的新生儿级甲状腺激素指标、葡萄糖6磷酸脱氢酶指标差异
无统计学意义(P>0.05)，苯丙氨酸指标、17-羟孕酮指标随着新生
儿体重增加而降低(P<0.05)，见表2。

3  讨   论
　　遗传代谢病是新生儿常见病，其发病原因多为功能蛋白缺
陷，部分胎儿受基因突变影响，发生细胞膜受体或酶异常，进而
导致机体生化物质无法进行常规代谢，合并或单发代谢产物蓄积
不足抑或过量等缺陷[2]。此类疾病存在多样化诱因，缺少典型性
临床表现。通常为重症发病，常见酸中毒，或致小儿惊厥，对新
生儿发育有消极影响。当前筛查手段通常是针对代谢指标实施筛
查，然而此种筛查具有不确定性，受多因素干扰，因性别、年龄
差异，或黄疸影响，可能诱发酶代谢异常或酶活性异常，引起代
谢指标异常。有文献提出，妊娠合并症孕妇因母体因素影响，胎
儿代谢生成可能存在异常[3]。
　　遗传代谢病不仅构成复杂，而且具有较高危害性。实施产前筛
查，对早期有效干预至关重要。对于存在重症出生缺陷的胎儿，可实
施人工干预实现妊娠终止，以促进优生优育。轻度或中度代谢病可通
过现代医疗手段予以治疗，辅助科学干预，改善代谢异常情况，改善
胎儿健康，促进母婴安全，以期优化妊娠结局[4]。相关研究认为，基
因影响是重要致病因素，故而应积极进行婚前检查，备孕期也应接受
全面检查，此检查应夫妻双方参与，定位先天因素中的消极影响因
素，促进风险规避，或通过对症干预促进风险降低[5]。妊娠前应积极
进行孕前保健，并进行专业的遗传咨询，优选生育年龄，保证夫妻双
方健康机体状态，保证饮食科学，促进持续性和科学性运动训练，维
持机体健康状态，降低先天性不良因素影响[6]。还应在妊娠期积极制
定定期复诊与产前遗传病筛查，通过早期检测促进早期确诊与对症治
疗，采取积极措施促进优质生育[7]。代谢病检测方面，当前可选择检
测方式较为多样化，孕妇或备孕期女性可选择血斑检测或者酶学活性
检测等多种方法，还可选择串联质谱检测手段。通过相关筛查，明确
胎儿发育情况，定位内分泌等异常情况，深入研究指标异常原因，促
进疾病定位，予以积极防治或处理，优化新生儿素质[8]。
　　有多种疾病可引起新生儿出生缺陷，据统计，该类病种为
(0.8~1.0)万种，此种出生缺陷与经济环境相关，在低收入国家发生
率较高，约为6.42%，而在高收入国家有所降低，约为4.72%[9]。
相关统计显示，在我国新生儿中，约有5.60%新生儿存在出生缺
陷，而在诱发出生缺陷的因素中，遗传代谢病具有较高占比，该类
疾病常见病种>500种，对出生人口生存质量与新生儿素质消极影响
显著[10]。新生儿期，该类患儿通常无典型症状[11]，当病症出现时通
常为晚期[12]，此时机体受损和智力缺陷具有不可逆转性[13]，错过治
疗时机，造成致残、死亡等不良结局，故而针对遗传代谢病实施筛
查具有必要性[14]。
　　机体代谢异常可诱发系统性紊乱，导致生理机能存在病态表
现[15]，通常是因基因突变影响蛋白质分子变化，在分子中表现为
结构异常和功能异常[16]。本次研究针对孕周和体重因素与代谢相

关性进行分析，研究结果显示，极早产和极轻新生儿促甲状腺激
素等指标较之早产与足月新生儿偏低，分析数据可知，孕周和体
重不同时，新生儿机体中葡萄糖6磷酸脱氢酶的活性也有差异[17]。
医学研究显示，早产与体重偏低的新生儿其脏器发育通常存在问
题[18]，机体发育不全，功能存在缺陷，肝脏、肾脏等易发生功能
障碍[19]，受其影响，机体内酶合成速度减缓，代谢活性减弱，使
葡萄糖6磷酸脱氢酶未能正常代谢，本研究与此研究结论一致[20]。
　　本次研究显示，同级别体重新生儿在代谢指标检查中，可见
低孕周新生儿苯丙氨酸指标普遍较高，足月分娩的新生儿相对较
低。经分析认为，低孕周新生儿脏器尚未发育完全，脏器发育不
良导致代谢酶活性减弱，此类新生儿代谢途径受到影响，故而有
此差异[21]。在孕期，氨基酸和类氨基酸以胎盘为通道输送给胎
儿，随着孕周增长，此类指标逐渐下降[22]。
　　由本次研究数据可知，在体重相近的新生儿中，非足月新生儿
苯丙氨酸指标比足月新生儿更高，经过分析认为，早产可能中断了
氨基酸与类氨基酸转运过程。胎儿营养水平可通过苯丙氨酸指标显
示，孕周较小的新生儿更易出现苯丙氨酸指标异常。由此可知，在
进行新生儿管理时，应对孕周较小的新生儿加强代谢指标监控，实
施前瞻性干预措施，促进新生儿健康成长，降低疾病风险。
　　针对孕周相近的新生儿进行代谢指标检测和观察，可见其代谢
指标中苯丙氨酸指标、17-羟孕酮指标在不同体重分级新生儿中具
有显著差异，其中极轻体重新生儿与轻体重新生儿分组之间差异相
对较小，而两组与常规体重组新生儿相比，指标差异显著。该维度
数据表明，孕周相近时体重偏低的新生儿更易出现苯丙氨酸指标异
常[23]。该结果提示，在产科中，医师应重视代谢产物和新生儿体重
的密切联系[24]，对疾病进行前瞻性干预，促进有效防治[25]。
　　本次研究中，苯丙氨酸、17-羟孕酮指标差异显示，在体重
相近的情况下，足月新生儿该指标最低，比较早产和极早产新生
儿，前者低于后者；在孕周相近的新生儿中，常规体重儿该指标
较低，轻重儿高于常规组同时低于极轻重儿。比较17-羟孕酮、苯
丙氨酸检测显示，两项指标在足月儿和早产儿中相对较低，而在
极早产儿中相对较高；常规体重儿和轻重儿该指标较低，而极轻
重儿表现出较高指标。其他几项指标未见统计学意义(P>0.05)。
　　综上所述，通过遗传代谢病分析可知，体重、孕周因素对新
生儿筛查代谢指标产生直接影响，具体表现为，体重相近孕周差
异较大、孕周相近体重差异较大的新生儿常见代谢指标差异。对
于足月分娩的低体重儿和体重相近的早产儿应加强健康监控，积
极监测苯丙氨酸指标和17-羟孕酮指标，针对性预防健康隐患，及
时实施对症干预，促进母婴健康。

表1 A组孕周与代谢指标
组别	                                      极早产	             早产	 足月	              F	              P
甲状腺激素(mIU/L)	               1.2±0.3	       1.37±0.4           2.27±0.2	         1.357	         >0.05
苯丙氨酸(μmol/L)	               1.02±0.06	       0.98±0.04         0.96±0.04	         1.104	         <0.05
17a-羟孕酮(nmol/L)	              3.63±0.51	       2.63±0.25         1.51±0.07	         1.624	         <0.05
葡萄糖6磷酸脱氢(U/gHb)      5.88±1.07	       5.89±1.09         5.88±1.20	         1.875	         >0.05

表2 B组体重与代谢指标
组别	                                                极轻	                    轻重	            常规	                       F	      P
甲状腺激素(mIU/L)	                     1.37±0.03            2.23±0.04	      3.31±0.02             1.357	 >0.05
苯丙氨酸(μmol/L)	                     1.06±0.03            0.97±0.02	      0.95±0.07             1.079	 <0.05
17-羟孕酮(nmol/L)	                     2.38±0.21            1.58±0.14	      1.45±0.37             1.247	 <0.05
葡萄糖6磷酸脱氢酶(U/gHb)	 6.00±0.24            5.96±0.33	      5.92±1.20             1.952	 >0.05
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得分高于对照组，表明老年原发性干燥综合征患者实施基于多学
科协助的综合护理能够有效改善其睡眠质量以及疲劳程度，并提
高自我效能以及自护能力，与金妙娟等[14]学者的研究结果具有
一定的相符之处。原发性干燥综合征病程较长，且迁延不愈，导
致治疗过程漫长复杂，且疾病多导致的不适症状以及脏器受损所
导致的痛苦会进一步加重患者的不良情绪，特别是老年患者，身
体素质较差，体内器官功能随着年龄的增长而不断下降，疾病进
展较快，更是进一步加重了患者痛苦，对患者的身心健康造成严
重损害[15]。基于多学科协助的综合护理模式能够有效整合护理资
源，以个体为服务对象，不仅集合了多方专业人士为患者提供全
面的护理服务，同时在护理过程中还能够结合患者具体情况，不
断调整护理方案，从而改善患者身心舒适度，增强治疗依从性。
本研究结果显示，护理后观察组患者SAS、SDS得分低于对照
组；观察组患者护理后服药依从率高于对照组，表明老年原发性
干燥综合征患者实施基于多学科协助的综合护理能够有效疏解不
良情绪，增强患者的服药依从性。
　　综上所述，老年原发性干燥综合征患者实施基于多学科协助
的综合护理能够有效改善其睡眠质量以及疲劳程度，提高自我效
能以及自护能力，并疏解不良情绪，增强服药依从性。但本研究
样本量较少，且并未进行长期随访，因此还需要更多大样本多中
心长时间随访的研究证实。
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