
120·

罕少疾病杂志  2026年6月 第33卷 第 6 期 总第203期

【第一作者】张晓怡，女，主管检验师，主要研究方向：新生儿疾病筛查。E-mail：zmvkrbxuxb@163.com
【通讯作者】张禾璇，女，副主任技师，主要研究方向：检验科。E-mail：qie3679539101@163.com

·论著·

地区性194226例新生儿苯丙酮尿症筛查分析*
张晓怡   杨  雪   李林洁   刘兴宇   张禾璇*
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【摘要】目的 探讨贵阳地区新生儿苯丙酮尿症的筛查情况。方法 本次研究纳入2020年1月至2023年12月在贵阳地区助产机构机构出生的新生儿作为研究对象，对
其临床资料进行回顾性分析。新生儿在出生后2~7天之内完成足底采血，经荧光法对血苯丙氨酸进行浓度检测，将可疑阳性新生儿召回进行进一步确诊、随访，以
明确贵阳地区新生儿苯丙酮尿症的筛查现状。结果 2020年至2023年贵阳地区苯丙酮尿症筛查率分别为 93.4%、 94.2%、 93.5% 、95.1%。基于苯丙氨酸浓度的
不同，发现浓度在0~0.5mg/dL之间的有12110例，0.5~1mg/dL的有109543例，1~1.5mg/dL之间的有65815例，1.5~2mg/dL的有6548例，2~2.5mg/dL的有141
例，2.5~3mg/dL的有37例，>3mg/dL的有32例。最终确诊男性患儿15例、女性患儿16例。结论 2020年至2023年，贵阳地区苯丙酮尿症筛查覆盖率有逐年增加趋
势。共确诊患儿31例，男、女患儿比例无显著差异。
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Abstract: Objective To investigate the screening status of neonatal phenylketonuria in the Guiyang region. Methods This study retrospectively analyzed the 
clinical data of neonates born in maternity institutions in the Guiyang region from January 2020 to December 2023. Heel blood sampling was performed 
within 2–7 days after birth, and the blood phenylalanine concentration was measured using the fluorescence method. Presumptive positive newborns were 
recalled for confirmatory diagnosis and follow-up to clarify the phenylketonuria screening status among newborns in this region. Results The screening rates 
from 2020 to 2024 were 93.4%, 94.2%, 93.5%, 95.1%, respectively. Based on different phenylalanine concentration levels, the distribution was as follows: 
12,110 cases with 0~0.5 mg/dL, 109,543 cases with 0.5~1 mg/dL, 65,815 cases with 1~1.5 mg/dL, 6,548 cases with 1.5~2 mg/dL, 141 cases with 2~2.5 mg/
dL, 37 cases with 2.5~3 mg/dL, and 32 cases with >3mg/dL. A total of 31 cases were confirmed, including 15 male and 16 female infants. Conclusion From 
2020 to 2023, the coverage rate of phenylketonuria screening showed an increasing trend in the Guiyang region. A total of 31 cases were confirmed, with 
no significant difference in the male-to-female ratio.
Keywords：Newborn Screening; Phenylketonuria (PKU); Phenylalanine Concentration Measurement

　　苯丙酮尿症(phenylketonuria, PKU)是常染色体隐性遗
传代谢病，主要是体内缺乏苯丙氨酸羟化酶(phenylalanine 
hydroxylase, PAH)导致苯丙氨酸(phenylalanine, Phe)代谢障
碍，血液中Phe浓度升高，尿液中苯丙酮酸等代谢产物增多，
导致严重智力障碍及神经系统损害[1]。PKU患儿出生时大多无
异常表现，但随着Phe在体内蓄积，会逐渐出现智力发育落
后、癫痫、行为异常等神经系统损害，严重者可导致不可逆的
智力残疾。一般来说，在新生儿期时，患儿的临床症状并不明
显，实验室检测是其中的主要诊断依据，因此，对于PKU患儿
的筛查结果判断至关重要[2]。PKU是影响新生儿健康的重要公
共卫生问题，其患病率在全球不同种族和不同地理区域之间存
在显著差异[3]。我国是人口大国，也是出生缺陷和残疾高发国
家[4]，PKU平均发病率约为1/11000[5]， 凸显其作为公共卫生
问题的严峻性。当前对于新生儿苯丙酮尿症的筛查方式主要包
括传统细菌抑制法、定量荧光法、串联质谱法等[6]。

新生儿疾病筛查是三级预防体系的核心环节，其开展质量直接
决定患儿预后。自1981年我国开展PKU筛查以来，随着串联
质谱技术应用普及，PKU筛查覆盖率逐渐提高[7]。同时，区域
性研究表明PKU发病率存在显著地域差异[8-10]。筛查效率仍受
区域性筛查覆盖率、随访管理质量及家长认知水平等因素的制
约，提示需加强区域性筛查体系的针对性研究，以期进一步关
注筛查覆盖率与确诊效率的协同优化。基于此，本研究以贵阳
地区为例，纳入了2020年1月至2023年12月在本新筛中心辖
区出生的新生儿作为研究对象，对其常规苯丙酮尿症筛查结果
进行重点分析，具体报告如下。

1  资料与方法
1.1 一般资料  选取2020年1月至2023年12月贵阳地区助产机构送
检至本筛查中心的194226份新生儿足跟血样本作为研究对象，采
血前所有新生儿家长均充分进行知情告知并签署知情同意书。
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1.2 方法
1.2.1 标本采集  新生儿经充分哺乳、于出生48h后采集足跟
血，最长不超过7d，辖区内各助产机构均需按照《新生儿疾
病筛查技术规范》完成血片采集，将血卡于阴凉处进行悬空，
自然风干后放入密封袋中进行避光保存。标本一周内通过专业
物流冷链运输送至贵阳市新生儿疾病筛查中心进行统一检测。
1.2.2 样本检测  检测使用PerkinElmer全自动荧光免疫分析仪
(芬兰)及配套苯丙氨酸测定试剂盒，通过荧光法对Phe浓度进
行检测，严格按照仪器、试剂盒说明书及标准操作程序进行实
验。室内质控采用试剂盒中的标准品和高、低两种水平的质控
品进行检测，结果均在控。每月做实验室室内质控分析，每年
参加国家卫计委临床检验中心新生儿遗传代谢病筛查室间量评
价活动，成绩均合格。
1.2.3 阳性判断  采用本地人群PHE切值，当初筛样本Phe浓度
检测均≥1.8mg/dL时则判定为异常，进行原标本复查，结果仍
≥1.8mg/dL即判定为可疑阳性，通过短信、电话等多种方式联
系家属、对可疑患儿进行召回复查。经召回复查仍≥1.8mg/dL
时立即将可疑患儿转诊至临床门诊处进行进一步诊断，必要时
行尿液有机酸分析或基因诊断以确诊或鉴别诊断。
1.3 统计学方法  采用SPSS 23.0统计学软件进行数据处理。
对计数资料采用例数(百分位数)[N(%)]表示。采用χ

2检验，

P<0.05有统计学意义。

2  结　果
2.1 贵阳地区PKU筛查基本情况  苯丙酮尿症筛查是贵阳地区
新生儿筛查的基础项目之一。2020年至2023年辖区内接受苯
丙酮尿症筛查的新生儿数分别为55133例、50556例、46350
例、42187例，筛查率分别为93.4%、94.2%、93.5%、
95.1%。三年总筛查率为94.0%。
2.2 贵阳地区PKU筛查召回及诊断情况  初筛可疑阳性301例，
共召回273例，可疑阳性召回率为92%。随后在临床医生处进
行进一步诊断，根据诊断标准，最终共确诊HPA患儿31例，其
中男性患儿15例，女性患儿16例。男、女患儿比例无显著差异
(χ2=0.0323，P>0.05)。确诊患儿初筛结果分布具体见表1。
2.3 贵阳地区PKU筛查结果浓度分布  足月儿(≥37W)184515
例，占比95.0%，早产儿(<37W)9711例，占比5.0%。正常体
重儿185291例，占比95.4%，低体重儿8935例，占比4.6%。
PHE检测值经K-S正态性检验P<0.05，数据呈偏态性分布。最
小值0.1，最大值43.8，中位数为0.9，95%分位数值为1.4，
99%分位数值为1.6，99.5%分位数为1.8，99.9%分为数为
1.9。检测结果分布情况见表2。

表1 贵阳地区新生儿PKU诊断情况
PHE(mg/dL)	                  频数n

1.8≤3	                                      7

3≤4	                                      6

4≤5	                                      1

5≤6	                                      1

6≤7	                                      2

7≤8	                                      3

>8	                                      11

表2 贵阳地区PKU筛查情况分析结果
PHE浓度(mg/dL)	                      频数n

0~0.5	                                          12110

0.5~1	                                          109543

1~1.5	                                          65815

1.5~2	                                          6548

2~2.5	                                          141

2.5~3	                                          37

>3	                                          32

3  讨　论
　　本研究对贵阳地区新生儿苯丙酮尿症(PKU)的筛查情况进
行了回顾性分析，结果表明，2020年至2023年间，贵阳地区
PKU筛查率呈现逐年上升趋势，确诊患儿32例，且男、女患
儿比例无显著差异。本文结合既往研究，从筛查覆盖率、血苯
丙氨酸(Phe)浓度分布、确诊病例随访及优化筛查策略等方面
逐一讨论。
　　我国在上个世纪20世纪80年代初期就开展了新生儿筛查
工作，随着近年来国家对新生儿遗传代谢病筛查的政策支持和
公众健康意识的提升，新生儿遗传代谢病筛查已取得显著进
展，筛查覆盖率稳步提高[11]。根据国家卫生健康委员会要求，
新生儿遗传代谢病的筛查工作已纳入常规公共卫生服务，进一
步促进了筛查覆盖率的增长。然而，尽管筛查率逐年上升，地
域之间仍存在一定差异。与经济较发达地区相比，偏远地区
由于医疗资源有限，筛查覆盖率仍然较低[8-10]。本研究数据显
示，贵阳地区2020年至2023年间的新生儿PKU筛查率分别为
93.4%、 94.2%、 93.5% 、95.1%，呈现逐年上升趋势。未

来，需进一步优化筛查流程，提高筛查意识，加强偏远地区医
疗资源的配置，以确保所有新生儿都能接受PKU筛查。
　　本项研究显示，本地区新生儿筛查血片检测PHE浓度的分
布大多数集中在0~2mg/dL区间，中位数为0.9mg/dL，95%
分位数值为1.4mg/dL，99%分位数值为1.6mg/dL，99.5%分
位数为1.8mg/dL。采用百分位数法，取1.8mg/dL为本实验室
切值。高浓度Phe可能提示PKU的可能性较大。不同地区对于
PKU的筛查标准略有不同，部分地区采用2.0mg/dL作为初筛
阳性标准，而有些地区设定1.8mg/dL为警戒值，这可能导致
不同地区筛查数据的差异[11-13]。此外，Phe浓度的测定受多种
因素影响，如新生儿体重及检测方法等[14-15]。因此，为提高筛
查的准确性和可比性，未来应进一步规范采血时间和检测方
法，建立本地区本实验室低体质量儿和早产儿的筛查阳性切
值，并可结合基因检测技术，以提高PKU的早期诊断率。
　　已有研究表明，PKU患儿在出生后1个月内开始饮食干
预，其智力发育水平接近正常儿童，而延迟干预可能导致不可
逆的神经损伤，确诊后尽早进行医学治疗(如低苯丙氨酸饮食)
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是关键措施[16]。如前所述，新生儿时期患儿的临床症状并不明
显，实验室检测是其中的唯一诊断依据，因而筛查效率和召回
质量至关重要。在本项研究中，初筛可疑阳性301例，共召回
273例，确诊31例，男、女患儿发病率无统计学意义。可疑阳
性召回率为92%，反应部分家庭依从性较差。经随访分析，未
能成功召回的可能原因主要原因有：患儿家属配合度不高，对
新生儿的早期筛查缺乏正确的认知；家长对于早期筛查过于重
视，未回到出生医院进行复查而直接转上级医院进行检查而造
成失联；预留信息不准确，难以联系； PKU治疗的特殊饮食
难以坚持等[17-18]。因此，建议加强健康宣教，提高家长的依从
性，并争取社会保障政策支持，以减轻经济负担。
　　综上所述，本研究分析了贵阳地区2020年至2023年间新生
儿PKU的筛查情况，发现筛查覆盖率逐年提高，确诊病例的性别
比例无显著差异。对PKU筛查阳性可疑患儿的随访结果表明，早
期干预对于改善预后至关重要，未来需进一步加强筛查策略优
化、健康宣教及医疗保障支持，以提升PKU患儿的生活质量。
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　　而PE是表示扫描过程中对比剂在组织内浓度的峰值，直
接反映局部血流量和血管丰富程度，其值降低提示核心梗死
区血流灌注严重不足。在脑梗死中，TTP延长会导致MTT延
长，紧接着是CBF下降，最终CBV下降，CTP可揭示梗死病灶
及缺血区域，可为临床提供判断依据。由此可见头颈部CTA联
合CTP一站式检查可以快速、安全获取急性脑梗死的影像学数
据，为患者提供精确而高效的救治。
　　综上所述，头颈部CTA、CTP一站式检查可定位病变血
管，及时发现病变区域的供血动脉的血流动力学异常，有助于
急性脑梗死的早期诊断。
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