
从胎儿唐氏综合征的产前
筛查到新生儿缺陷的诊断，以
及适龄妇女(HPV)两癌筛查，
济宁市民对于基因检测带来的
好处已不再陌生。

“对于孕、产前筛查及诊断
而言，检测结果的准确性直接
关系到育龄人群备孕计划的制
定以及孕期妊娠结局的决策，
对有效降低出生缺陷发生率也
起到决定性作用。因此，临床亟
需精准的检测结果为医生提供
准确的指导。”崔涛说，今后，还
计划争取将孕前12种单基因遗
传病携带者基因检测纳入优生
优育的范畴，希望通过“妇幼健
康提升工程”的实施，将让更多
孩子远离出生缺陷，减少社会
和家庭的悲剧发生。

通过实施出生缺陷三级预
防，借助基因检测技术，济宁每
年减少出生残疾儿童2000余
例，将出生缺陷发生率降低了
40%，按照相关研究，为社会和
家庭减少经济损失约53亿元，
优生优育工程成效显著。

“我们在济宁市新
生儿疾病筛查中心得
知，孩子患有苯丙酮尿
症，医生说如果不及时
治疗，孩子长大后就会
变成智障。”在济宁市
妇幼保健院带孩子康
复治疗的张女士说，三
年前家里添了儿子，但
喜悦很快被一种叫“鼠
尿儿”的苯丙酮尿症遗
传代谢病击得粉碎，幸
运的是，孩子及时得到
了治疗，目前发育已完

全正常。
得益于济宁推行

的串联质谱分析技术，
不少类似疾病被尽早
发现并干预治疗，避免
悲剧的发生。“目前，很
多家庭已意识到筛查
的必要性，通过早期筛
查，一方面为尽早进行
针对性治疗提供依据，
另一方面，也再次证明
预防出生缺陷“三道防
线”的重要意义。”医院
新生儿疾病筛查中心

主任陈西贵说。
为提升妇幼健康，

济宁市妇幼保健院做
了大量探索，市政府也
连续多年将妇幼健康
提升工程列为政府为
民办好的十件实事，该
院也推行以免费婚检、
免费产前筛查、新生儿
疾病筛查、新生儿遗传
病质谱筛查、视力筛查
和残疾儿童康复为主
要内容的优生优育工
程。
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有的孩子一注射
链霉素、庆大霉素就耳
聋；有的孩子略受外伤
就耳聋，这其实大都是
因为基因缺陷导致的。
济宁市在实施“免费婚
检”、“免费产前筛查”、

“新生儿遗传代谢病筛
查”的基础上，又启动
实施新生儿耳聋基因
筛查项目，通过借助基
因检测的技术，降低新
生缺陷儿的出生数量，
这一措施的实施也给
不少家庭带来很多欢
乐。

济宁市妇幼保健
院院长崔涛表示，三级
预防只针对已经发生
的出生缺陷所采取的
治疗和补救措施，对于
部分不可治愈的出生
缺陷而言，作用是微乎
其微。但医学的发展，
也使得部分原来不可
救治的缺陷儿得以矫
正生长。无论如何，降
低出生缺陷，孕前、产
前的一、二级预防也十
分重要。

2009年，在全省率
先创新实施政府买单

的免费婚检，截至目
前，已有92 . 2万济宁人
受益，疾病检出率为
4%；2013年，在全省率
先实施产前筛查、基因
检测和诊断，建立了以
市产前筛查与诊断中
心为核心，以各县市区
妇幼保健院为骨干，以
各级医疗保健机构为
网底的筛查体系。截至
目前，已有11万余孕妇
受益，筛查出高危孕妇
5000余例，确诊21三体
等异常核型170余例，
全部终止了妊娠。

从胎儿唐氏综合征的产前筛查到新生儿缺陷的诊断，以及适龄
妇女(HPV)两癌筛查，济宁市民对于基因检测带来的好处已不再陌
生。通过产前筛查与基因诊断项目，济宁已有11万余孕妇受益，筛
查出高危孕妇5000余例，确诊21三体等异常核型170余例，全部终止
了妊娠。

有有了了基基因因检检测测

优优育育率率提提高高了了

院长声音

济宁市妇幼保健院院长崔涛：

精准检测结果

指导临床决策

一年少生2000余例缺陷儿

三道防线严控出生缺陷

本报记者 李倩 康宇 通讯员 孟庆楠 张文静

市民对基因检测的好处已不陌生。本报记者 康宇 摄
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