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浙江省新生儿疾病筛查工作质量监测与评价

徐艳华，毛华庆，徐益红，杨茹莱

浙江大学医学院附属儿童医院遗传与代谢科（国家儿童健康与疾病临床医学研究中心），浙江 杭州 310052

摘要：新生儿疾病筛查是预防出生缺陷的主要手段，监测与评价新生儿疾病筛查工作有助于提升筛查质量和效率。浙

江省新生儿疾病筛查质量控制中心开展包括新生儿疾病筛查、诊断、治疗、随访全过程的严格质控，本文收集2018—
2020年浙江省新生儿遗传代谢病、听力和先天性心脏病筛查资料，通过筛查率、疑似阳性召回率和疾病检出率评价浙

江省新生儿疾病筛查工作质量。浙江省新生儿遗传代谢病、听力和先天性心脏病的筛查率和召回率均较高，筛查疾病

的检出率较稳定，新生儿疾病筛查整体工作质量较高。扩大筛查影响力、巩固筛查成果、寻找提升突破口是浙江省今

后新生儿疾病筛查质控工作的重点。
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Quality monitoring and evaluation of neonatal disease
screening in Zhejiang Province

XU Yanhua, MAO Huaqing, XU Yihong, YANG Rulai
Department of Genetics and Metabolism, Children's Hospital Affiliated to Zhejiang University School of Medicine

(National Clinical Research Center for Child Health), Hangzhou, Zhejiang 310052, China

Abstract: Neonatal disease screening is a major tool for prevention of birth defects, and monitoring and evaluation of
neonatal disease screening facilitates the improvements in screening quality and efficiency. A strict quality control of
screening, diagnosis, treatment and follow-up of neonatal diseases is performed in Zhejiang Provincial Center for Quality
Control of Neonatal Disease Screening. In this study, the data pertaining to screening of neonatal inherited metabolic dis⁃
eases, hearing loss and congenital heart diseases were collected in Zhejiang Province from 2018 to 2020, and the
screening rate, recall rate of suspected screening-positive neonates, and detection rate of diseases were calculated to as⁃
sess the quality of neonatal disease screening. The screening rate and recall rate of neonatal inherited metabolic diseas⁃
es, hearing loss and congenital heart diseases were high in Zhejiang Province, and the detection of screened diseases
was stable, indicating a high overall quality of neonatal disease screening. Increasing the impact of neonatal disease
screening and consolidating the screening achievements should be given a high priority during the future quality control
of neonatal disease screening in Zhejiang Province.
Keywords: neonatal disease screening; quality control; screening rate; recall rate

我国出生缺陷发生率为 5.6%，每年新增出生缺

陷患儿约 90 万例［1］。出生缺陷导致儿童残疾和死

亡，给家庭和社会带来沉重的负担，已成为影响人口

素质和健康的公共卫生问题。新生儿疾病筛查通过快

速、简便和敏感的检测方法，筛查危及儿童生命、危

害儿童生长发育的先天性或遗传性疾病，旨在早期发

现、早期治疗，减少儿童残疾甚至死亡，是出生缺陷

的重要防控手段之一［2］。对新生儿疾病筛查工作质

量进行监测与评价，有助于了解新生儿疾病筛查覆盖

面、筛查比例、筛查疾病流行情况等信息，及时发现

存在的问题，提升新生儿疾病筛查工作效率和工作质

量，具有良好的社会和经济效益［1-2］。本研究收集浙

江省 2018—2020 年新生儿疾病筛查资料，分析筛查

率、疑似阳性召回率等关键质控指标，评价浙江省新

生儿疾病筛查工作质量。
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1 浙江省新生儿疾病筛查工作进展

浙江省新生儿疾病筛查工作始于 1998 年，经过

20 多年的发展，已经建立了 1 个省级、11 个市级和

89 个县级新生儿疾病筛查中心，实现了全省覆盖率

100%［3-4］。目前为浙江省户籍新生儿提供先天性甲状

腺功能减低症 （congenital hypothyroidism，CH）、苯

丙酮尿症/四氢生物蝶呤缺乏症（phenylketonuria/tet⁃
rahydrobiopterin deficiency，PKU/BH4D）、先天性肾上

腺皮质增生症（congenital adrenal hyperplasia，CAH）
和葡萄糖-6-磷酸脱氢酶缺乏症 （glucose-6-phos⁃
phate dehydrogenase，G6PD） 4 种遗传代谢病，听力

及先天性心脏病的免费筛查。

新生儿疾病筛查工作质量的监测与评价由浙江省

新生儿疾病筛查质量控制中心开展，主要包括新生儿

疾病筛查的样本采集递送、检测与结果报告、临床诊

治与随访的全过程严格质控。每一名新生儿从筛查到

诊断的信息均录入新生儿疾病筛查网络信息管理平

台，由省、市、县三级新生儿疾病筛查中心专人进行

数据校对与纠错，建立浙江省新生儿疾病筛查质控中

心数据库，实现筛查数据的互联互通。根据《新生儿

疾病筛查技术规范（2010 年版）》和《浙江省妇幼

保健院妇产科医院儿童医院等级评审标准（2019 年

版）》等文件，将新生儿疾病筛查率、疑似阳性召回

率和疾病检出率等列入新生儿疾病筛查质量的主要考

核指标。

2 浙江省新生儿疾病筛查质控指标分析

2.1 遗传代谢病筛查质控情况 2018—2020 年浙江

省活产数分别为 608 091、588 374 和 476 657 人，

分别对 611 835、587 601 和 480 109 人进行了遗传

代 谢 病 筛 查 ， 筛 查 率 为 100.62%、 99.87% 和

100.72%。2018—2020 年 11 个市的新生儿遗传代谢

病筛查率均在 99% 以上；2020 年遗传代谢病筛查率

最高为杭州（101.40%），最低为宁波（99.87%），见图

1。2018—2020 年浙江省遗传代谢病疑似阳性召回率分

别为 98.67%、98.72% 和 98.83%。2018—2020 年 11
个市的疑似阳性召回率均在 95% 以上；2020 年疑似

阳性召回率最高为舟山 （100.00%），最低为绍兴

（97.33%），见图 2。2018—2020 年 CH、PKU/BH4D
和 CAH 的检出率较稳定，不同年份检出率差异均无

统计学意义（P>0.05）。见表 1。
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图 1 2018—2020 年浙江省新生儿遗传代谢病筛查率

Figure 1 Screening rates of neonatal inherited metabolic

diseases in Zhejiang Province from 2018 to 2020
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图 2 2018—2020 年浙江省新生儿遗传代谢病疑似阳性召回率

Figure 2 Recall rates of neonatal inherited metabolic diseases

in neonates in Zhejiang Province from 2018 to 2020
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2.2 听力筛查质控情况 2018—2020 年分别对

表 1 2018—2020 年浙江省新生儿遗传代谢病检出情况

Table 1 Detection of neonatal inherited metabolic diseases in Zhejiang Province from 2018 to 2020

年份Year

2018
2019
2020
χ2 值

P值

CH
检出数

Detection
number

598
593
495

0.797
0.671

检出率（1/10万）

Detection rate/
(1/105)
97.74

100.92
103.10

PKU/BH4D
检出数

Detection
number

30
34
19

1.791
0.408

检出率（1/10万）

Detection rate/
(1/105)
4.90
5.79
3.96

CAH
检出数

Detection
number

24
16
17

1.314
0.518

检出率（1/10万）

Detection rate/
(1/105)
3.92
2.72
3.54

G6PD
检出数

Detection
number
1 125
1 198

928
0.213
0.045

检出率（1/10万）

Detection rate/
(1/105)
183.87
203.88
193.29
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605 283、585 714 和 474 730 名新生儿进行了听力

筛查，筛查率分别为 99.54%、99.55% 和 99.60%。

2018—2020 年 11 个市的新生儿听力筛查率均在

99% 以上；2020 年新生儿听力筛查率最高为嘉兴

（99.92%），最低为衢州（99.30%），见图 3。2018—
2020 年浙江省听力初筛未通过召回率分别为

96.73%、97.46% 和 97.07%；11 个市的听力初筛未

通过新生儿召回率均较高；2020 年最高为宁波

（99.57%），最低为湖州（89.95%），见图 4。2018—
2020 年浙江省听力复筛未通过新生儿召回率分别为

97.84%、97.86% 和 97.89%；11 个市的听力复筛未

通过新生儿召回率均较高；2020 年最高为舟山

（100%），最低为丽水 （93.36%），见图 5。2018—
2020 年浙江省新生儿听力异常检出率分别为

247.16/10 万、245.51/10 万和 231.50/10 万，差异无

统计学意义（χ2=3.312，P=0.209）。
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图 3 2018—2020 年浙江省新生儿听力筛查率

Figure 3 Screening rates of neonatal hearing loss in Zhejiang

Province from 2018 to 2020
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图 4 2018—2020 年浙江省听力初筛未通过

新生儿召回率

Figure 4 Recall rates of neonates failing in the initial hearing

loss screening in Zhejiang Province from 2018 to 2020

Hangzhou Ningbo Wenzhou Jiaxing Huzhou Shaoxing Jinhua Quzhou Zhoushan Taizhou Lishui Zhejiang

80.0 

82.0 

84.0 

86.0 

88.0 

90.0 

92.0 

94.0 

96.0 

98.0 

100.0 

杭州 宁波 温州 嘉兴 湖州 绍兴 金华 衢州 舟山 台州 丽水 浙江省

2018年 2019年 2020年2018年 2019年 2020年
100.0
98.0
94.0
92.0
92.0
90.0
88.0
86.0
84.0
82.0
80.0

召
回

率
Rec

all
rate

/%

2018年

90.0 
91.0 
92.0 
93.0 
94.0 
95.0 
96.0 
97.0 
98.0 
99.0 

100.0 

杭州 宁波 温州 嘉兴 湖州 绍兴 金华 衢州 舟山 台州 丽水 浙江省

2018年 2019年 2020年2019年

90.0 
91.0 
92.0 
93.0 
94.0 
95.0 
96.0 
97.0 
98.0 
99.0 

100.0 

杭州 宁波 温州 嘉兴 湖州 绍兴 金华 衢州 舟山 台州 丽水 浙江省

2018年 2019年 2020年2020年

90.0 
91.0 
92.0 
93.0 
94.0 
95.0 
96.0 
97.0 
98.0 
99.0 

100.0 

杭州 宁波 温州 嘉兴 湖州 绍兴 金华 衢州 舟山 台州 丽水 浙江省

2018年 2019年 2020年

2.3 先天性心脏病筛查质控情况 2019 年 6 月，浙

江省出生缺陷防治民生实事项目在新生儿疾病筛查项

目中增加先天性心脏病筛查，本研究收集了 2020 年

的监测数据。2020 年对 422 846 名新生儿进行了先天

性心脏病筛查，筛查率为 88.71%，11 个市筛查率由

高到低分别为杭州（96.79%）、金华（93.71%）、台州

（92.99%）、嘉兴 （92.45%）、温州 （89.25%）、湖州

（83.97%）、绍兴 （83.28%）、舟山 （78.30%）、宁波

（77.61%）、丽水（76.66%）、衢州（74.50%）。检出先

天性心脏病患儿 2 860 例，检出率为 676.37/10 万。

3 讨 论

2018—2020 年浙江省新生儿遗传代谢病、听力

和先天性心脏病的筛查率均位于较高水平，各市间筛

查率存在差距，尤其是先天性心脏病筛查率，最高与

最低的市相差约 20%，提示应关注各地区筛查工作

发展的均衡性。此外，部分地区的新生儿遗传代谢病

筛查率超过 100%，可能是外省出生的新生儿在浙江

省进行了疾病筛查，或是信息重复登记导致，提示在

新生儿疾病筛查质控工作中要充分利用网络信息系

统，加强信息纠错能力，提高数据的准确性。

新生儿疾病筛查的目的是及早将疑似阳性患儿

召回进行早期诊断和治疗，预防残疾和死亡，提高

召回率才能真正提高新生儿疾病筛查管理质量，完

善出生缺陷三级防控系统。浙江省新生儿遗传代谢

病、听力筛查的召回率均在 95% 以上，但仍有 5%
左右的疑似患儿未被召回或失访。要进一步提高召

回率，需加强医务人员相关培训，加大新生儿疾病

筛查的宣传力度，提高新生儿家庭对新生儿疾病筛查

的认可度和依从性［5］；同时通过省-市-县三级质控

网络核实未召回患儿信息，社区妇幼保健人员可采用

上门家访、短信和电话等多种方式，及时将患儿召回

做进一步确诊。

2018—2020 年浙江省新生儿 CH、PKU/BH4D、

CAH 和听力异常的检出率没有明显变化。与国内相
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图 5 2018—2020 年浙江省听力复筛未通过新生儿召回率

Figure 5 Recall rates of neonates failing in the secondary

hearing loss screening in Zhejiang Province from 2018 to 2020
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关研究［6-13］比较，浙江省 CH 检出率较高，可能与

浙江省采用促甲状腺素切值≥9.0 mU/L 为疑似阳性召

回标准有关［3］；PKU/BH4D、CAH 检出率较低，原因

有待进一步研究。G6PD 在我国广东、广西、海南等

南方地区高发，发病率为 7%~7.5%［14］，2018—2020
年浙江省 G6PD 检出率虽明显低于该水平，但浙江

省流动人口逐年增加，存在 G6PD 检出率升高的可

能。国内文献报道新生儿听力异常率为 100/10 万~
400/10 万［15］，2020 年浙江省新生儿听力异常检出率

为 231.50/10 万，在上述范围内。新生儿先天性心脏

病筛查在国内报道较少，大部分研究为特殊人群的

筛查，国外有报道新生儿先天性心脏病发病率为

600/10 万~800/10 万［16］，2020 年浙江省新生儿先天

性心脏病检出率为 676.37/10 万，数值接近。

2018—2020 年浙江省新生儿疾病筛查率和召回

率均较高，病种检出情况较稳定，筛查质量可靠。要

充分结合新生儿疾病筛查工作质量的相关标准，监测

各类筛查疾病的检出情况，促进浙江省新生儿疾病筛

查工作的稳步发展。扩大筛查影响力、巩固筛查成

果、寻找提升突破口是浙江省今后新生儿疾病筛查质

控工作的重点。
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