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【摘要】目的 分析1000例新生儿耳聋基因筛查结果。方法 回顾性分析2022年1月至2023年1月1000例足月新生儿耳聋基因筛查结果。新生儿出生满3日后进行
足跟采血，利用实时荧光定量PCR法对常见的基因位点进行筛查。同时采用耳声发射法在出生后48-72小时开展听力初筛，初筛未通过者在出生后42日
进行听力复筛，复筛未通过者于出生后6个月进行听力评估与诊断。对比两组检查方法新生儿而来检出率。结果 1000例新生儿中共32例出现耳聋基因
筛查突变，占比为32/1000(3.20%)。检出位点如下：GJB2共检出17例(为0.17%)，其中235delC纯合突变检出3例(0.03%)、235delC杂合突变检出8例
(0.08%)、176del16纯合突变检出1例(0.01%)、176del16杂合突变检出1例(0.01%)、427-C>T杂合突变检出1例(0.01%)、235delC杂合突变/299delAT杂
合突变检出1例(0.01%)、235delC杂合突变/257CD>G杂合突变检出1例(0.01%)、235delC杂合突变/427C>T杂合突变检出1例(0.01%)。SLC26A4共检出6
例(0.06%)，其中919-2A>G纯合突变检出2例(0.02%)、919-2A>G杂合突变检出4例(0.04%)。12srRNA共检出4例(0.04%)，其中1494C>T均质性突变检出
1例(0.01%)、1555A>G均质性突变检出2例(0.02%)、1555A>G异质性突变检出1例(0.01%)。GJB2/SLC26A4共检出2例(0.02%)，其中235delC/919-2>AG
复杂杂合突变检出1例(0.01%)、299delAT/919-2>AG复杂杂合突变检出1例(0.01%)。GJB2/12srRNA共检出3例(0.03%)，其中235delC杂合突变/1494C>T
均质性突变检出1例(0.01%)、299delAT杂合突变/1555A>G均质性突变检出1例(0.01%)；基因筛查新生儿耳聋阳性检出率高于听力筛查(P<0.05)，分别为
0.32%、0.18%。结论 新生儿耳聋基因筛查结果显示基因突变主要位点为GJB2，通过耳聋基因筛查有利于早期发现早期干预。
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Abstract: Objective To probe into the genetic screening results in 1000 newborns of deafness. Methods The genetic screening results about 1000 full-term 
newborns of deafness admitted from January 2022 to January 2023 were retrospectively analyzed. The heel blood samples were collected after 
3 days of birth; the common genetic loci were screened through the real-time quantitative real-time PCR. The hearing screening was initially 
carried out by the otoacoustic emission method after 48-72 hours of birth. After 6 months of birth, the hearing screening and diagnosis were 
performed for the newborns of failing the initial screening. The detection rates of newborn deafness were compared based on two examination 
methods. Results A total of 32 newborns were found with gene mutations (32/1000, 3.20%). 17 newborns were detected in GJB 2 genetic locus 
(0.17%), including 3 cases of 235 delC homozygous mutation (0.03%), 8 cases of 235delC heterozygous mutation (0.08%), one case of 176del16 
homozygous mutations (0.01%), one case of 176del16 heterozygous mutation (0.01%), one case of 427-C>T heterozygous mutation (0.01%), 
one case of 235delC heterozygous mutation/299delAT heterozygous mutation (0.01%), one case of 235delC heterozygous mutation/257CD>G 
heterozygous mutation(0.01%), one case of 235delC heterozygous mutation/427C>T heterozygous mutation (0.01%). 6 newborns were detected 
in SLC26A4 genetic locus (0.06%), including two cases of 919-2A>G homozygous mutation (0.02%) and 4 cases of 919-2A>G heterozygous 
mutation (0.04%). 4 newborns were detected in 12srRNA genetic locus (0.04%), including one case of 1494C>T homogeneity mutation (0.01%), 
2 cases of 1555A>G homogeneity mutation (0.02%) and one case of 1555A>G heterogeneity mutation (0.01%). 2 newborns were detected 
in GJB2/SLC26A4 genetic locus (0.02%), including one case of 235delC/919-2>AG complicated heterozygotic mutation (0.01%) and one case 
of 299delAT/919-2>AG complicated heterozygotic mutation (0.01%). 3 newborns were detected in GJB2/12srRNA genetic locus (0.03%), 
including one one case of 235delC heterozygous mutation/1494C>T homogeneity mutation (0.01%) and one case of 299delAT heterozygous 
mutation/1555A>G homogeneity mutation (0.01%); the positive detection rates of newborn deafness based on the genetic screening were 
significantly higher than those based on the hearing screening (0.32% vs. 0.18%, P<0.05). Conclusion Through the genetic screening, the gene 
mutations of deafness newborns are mainly presented in GJB2 genetic locus. Therefore, the genetic screening is good to make the early diagnosis 
and interventions for deafness newborns. 
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　　耳聋是一种严重影响人类生活质量的残疾，我国聋人协会相
关统计数据显示，在我国数千万残疾人中，耳聋残疾占比为首位
[1]。新生儿耳聋(Newborn deafness)发病率约为1%-3%，由于
人类语言能力是建立在正常听力的基础上且存在黄金期，因此，
新生儿耳聋的最大危害为“因聋致哑”，因此，该疾病的研究
一直是临床的重点[2-3]。在所有新生儿耳聋致聋原因中遗传是主
要原因，即父母携带了耳聋遗传基因传给了孩子或者孩子由于基
因突变，获得了耳聋基因出现耳聋，比例高达60%[4]。另外在大
量的迟发性听力下降患者中，亦有许多患者是由自身的基因缺陷
致病，或由于基因缺陷和多态性造成对致聋环境因素易感性增加

而致病[5]。听觉言对新生儿进行耳聋基因筛查可以预知部分与遗
传相关的高危耳聋新生儿和迟发性耳聋新生儿，并做到目标性随
访，以此，针对此类新生儿开展早期听力保健指导与用药指导，
最终达到降低听力障碍儿童的出现[6]。本研究结合1000例同时接
受常规听力筛查与耳聋基因筛查的足月新生儿，对其筛查结果进
行分析，具体如下。

1  资料与方法
1.1 一般资料  回顾性分析2022年1月至2023年1月1000例足月
新生儿接受听力筛查与耳聋基因筛查结果。1000例新生儿中男性
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521例、女性479例。均为足月产胎儿且无严重新生儿疾病。
1.2 方法  在产妇及家属知情同意后，于新生儿出生后48-72小时
　　开展听力初筛：耳声发射法(在睡眠状态下进行测试，测试耳
置放探头，给声并记录外耳道内耳声发射的声信号)。
　 　 采 用 含 有 听 力 筛 查 信 息 和 血 样 采 样 信 息 的 新 生 儿 耳 聋 基
因 采 样 卡 ， 采 集 新 生 儿 足 跟 血 ， 对 以 下 基 因 及 位 点 进 行 筛
查，包括GJB2、SLC26A4、12srRNA、GJB2/SLC26A4、
GJB2/12srRNA。使用的耳聋基因采样卡直径为0.2 mm的血斑，
首先对其开展离子水洗涤，当其自然干燥后，抽提DNA(使用紫外
分分光度计检测DNA检测浓度与纯度)，随后开展聚合酶链反应扩
增目的基因，碱性磷酸酶处理扩增产物质辅助激光解吸/电离飞行
时间质谱技术进行质谱检测，采用SpectroREAD软件对测序结果
进行对比，确定基因型。
1.3 观察指标  分析1000例足月新生儿接受耳聋基因筛查结果；
另外对比基因筛查、听力筛查新生儿耳聋阳性检出率。
1.4 统计学方法  研究开展数据计算软件为SPSS 19.0，检验结果表法
为 “χ

2”， 计数资料表示为“%”。P<0.05差异有统计学意义。

2  结   果
2.1 耳聋基因筛查结果分析表  1000例新生儿中共32例出现耳

聋基因筛查突变，占比为32/1000(3.20%)。检出位点如下：
GJB2共检出17例(为0.17%)，其中235delC纯合突变检出3例
(0.03%)、235delC杂合突变检出8例(0.08%)、176del16纯合突
变检出1例(0.01%)、176del16杂合突变检出1例(0.01%)、427-
C>T杂合突变检出1例(0.01%)、235delC杂合突变/299delAT
杂合突变检出1例(0.01%)、235delC杂合突变/257CD>G杂
合突变检出1例(0.01%)、235delC杂合突变/427C>T杂合突
变检出1例(0.01%)。SLC26A4共检出6例(0.06%)，其中919-
2A>G纯合突变检出2例(0.02%)、919-2A>G杂合突变检出4例
(0.04%)。12srRNA共检出4例(0.04%)，其中1494C>T均质性
突变检出1例(0.01%)、1555A>G均质性突变检出2例(0.02%)、
1555A>G异质性突变检出1例(0.01%)。GJB2/SLC26A4共检出
2例(0.02%)，其中235delC/919-2>AG复杂杂合突变检出1例
(0.01%)、299delAT/919-2>AG复杂杂合突变检出1例(0.01%)。
GJB2/12srRNA共检出3例(0.03%)，其中235delC杂合突变
/1494C>T均质性突变检出1例(0.01%)、299delAT杂合突变
/1555A>G均质性突变检出1例(0.01%)，见表1。
2.2 对比基因筛查、听力筛查新生儿耳聋阳性检出率  基因
筛查新生儿耳聋阳性检出率高于听力筛查(P <0.05)，分别为
0.32%、0.18%，见表2。

表1 耳聋基因筛查结果分析表(n=1000，例)
基因	                         突变类型	                           检出例数(%)    合计

GJB2	                235delC纯合突变	                                  3(0.03)  17(0.17)

	                235delC杂合突变	                                  8(0.08)	

	                176del16纯合突变	                                  1(0.01)	

	                176del16杂合突变	                                  1(0.01)	

	                427-C>T杂合突变	                                  1(0.01)	

	                235delC杂合突变/299delAT杂合突变        1(0.01)	

	                235delC杂合突变/257CD>G杂合突变        1(0.01)	

	                235delC杂合突变/427C>T杂合突变           1(0.01)	

SLC26A4	                919-2A>G纯合突变                                          2(0.02)       (0.06)

	                919-2A>G杂合突变	                                  4(0.04)	

12srRNA	                1494C>T均质性突变                                        1(0.01)       (0.04)

	                1555A>G均质性突变	                                  2(0.02)	

	                1555A>G异质性突变	                                  1(0.01)	

GJB2/SLC26A4      235delC/919-2>AG复杂杂合突变	              1(0.01)       (0.02)

	                299delAT/919-2>AG复杂杂合突变	             1(0.01)	

GJB2/12srRNA      235delC杂合突变/1555A>G均质性突变    1(0.01)       (0.03)

	                235delC杂合突变/1494C>T均质性突变    1(0.01)	

	                299delAT杂合突变/1555A>G均质性突变  1(0.01)	

合计		                                                                                           32(3.20)

表2 基因筛查、听力筛查新生儿耳聋阳性检出
率对比(%)

检查方法	  例数	 查新生儿耳聋阳性检出率(%)

听力筛查	 1000	                18(0.18%)

基因筛查	 1000	                32(0.32%)

χ2	 /	                4.108

P	 /	                0.043



  ·33

JOURNAL OF  RARE  AND  UNCOMMON  DISEASES, NOV.2024,Vol.31, No.11, Total No.184

3  讨   论
　　新生儿耳聋(Newborn deafness)是一种以基因突变为主要病
因的听力障碍，主要是由于父母携带的遗传性耳聋基因突变并遗
传给后代所引起的[7]。基因突变进一步导致内耳多种细胞或者信
号传递通路受到损害，而使听力系统无法正常传递声音信号，导
致耳聋，故，出生后及时开展耳聋基因筛查意义重大[8]。
　　邱里[9]等人在其研究“娄底市16869例新生儿耳聋基因筛查结
果分析”中围绕16869例新生儿展开研究，用基因微阵列芯片法
对4个常见耳聋基因的15个突变位点进行检测，结果发现娄底市新
生GJB2携带率偏高。本次研究结果显示：1000例新生儿中共32
例出现耳聋基因筛查突变，占比为32/1000(3.20%)。检出位点如
下：GJB2共检出17例(为0.17%)，其中235delC纯合突变检出3例
(0.03%)、235delC杂合突变检出8例(0.08%)、176del16纯合突变
检出1例(0.01%)、176del16杂合突变检出1例(0.01%)、427-C>T
杂合突变检出1例(0.01%)、235delC杂合突变/299delAT杂合突变
检出1例(0.01%)、235delC杂合突变/257CD>G杂合突变检出1例
(0.01%)、235delC杂合突变/427C>T杂合突变检出1例(0.01%)，
研究结果与邱里等人的研究基本一致，相关分析如下：基因是基
本的遗传单位，控制着生物形状的遗传，携带着遗传信息，主要
是通过指导蛋白质的合成来传递遗传信息。从目前新生儿耳聋发
生现状来看，GJB2基因是最普遍的一种新生儿耳聋易感基因，
该基因主要表现为常染色体隐性遗传，由该基因突变导致的耳聋
在新生儿耳聋中的占比接近50%[10-11]。GJB2基因突变可直接引起
蛋白翻译过程中出现移码突变，促使编码缝隙连接蛋白26的功能
发生缺失，最终可直接改变缝隙连接正常结构，导致钾离子回流
障碍引起钾中毒，损伤耳蜗细胞导致感音神经性耳聋[12-13]。新生
儿耳聋基因突变来源为父亲、母亲，如父母均携带(单杂合)GJB2
基因致病位点，则后代有25%的概率为复合杂合或者纯合致病突
变，50%的概率为基因携带，25%的概率不携带[14-15]。SLC26A4
另外，本次研究结果显示：基因筛查新生儿耳聋阳性检出率高于
听力筛查(P<0.05)，基因筛查耳聋是指采集微量血液，利用分子生
物学和分子遗传学技术，通过对人体的DNA进行检测，从分子学
水平分析耳聋相关基因的分子结构和表达蛋白是否异常，从而明
确引起耳聋的不同致病基因。耳聋基因检测对耳聋的发现、诊断
和治疗具有积极的指导意义，准确率相对较高[16-17]。
　　耳聋基因诊断可以为部分耳聋患者揭示其发病原因，清楚地
描述整个耳聋家族各成员致病基因携带状况，为临床咨询和产前
诊断防止聋儿再出生提供准确的诊断依据。在新生儿耳聋基因筛
查确诊后，需积极开展医学干预，同时需明确注意对患儿的护理
干预，措施大致如下：①注意加强与患儿的交流：要抽出充足的
时间来与患儿进行沟通、交流，不断与他们说话，而且发音要清
晰、准确，让患儿能观察家人的发音口型，为后续学习唇语打下
基础[18]。②注意听力补偿：随着患儿年龄的增长，除了给聋儿佩
戴助听器以外，家长还要学会借助电脑、语言训练设备等工具，
加强对幼儿的听力训练，再次建立起幼儿的听力语言训练系统。
③适当开展耳部按摩：每日抽出一定的时间为患儿按摩双耳，按
摩位置以耳廓为主，用双手揉搓、拉扯耳廓，直到红热，其作用
机制在于，通过每日固定按摩可促进局部经其疏通、活血化瘀、
调节神经。

　　综上所述，本研究纳入的1000例新生儿耳聋基因突变主要以
GJB2为主，通过开展新生儿耳聋基因筛查可提早发现耳聋并进行
医学干预，减少出生缺陷。
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