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积极主动  综合防控唐氏综合征
文/《妇儿健康导刊》特约撰稿    潘  锋

2024 年 3 月 21 日是第 13 个“世界唐氏综合征日”，

今年世界唐氏综合征日的主题是“预防唐氏，关爱唐氏

儿”，旨在呼吁社会公众提高唐氏综合征防治意识，为

“唐氏儿”健康成长营造良好社会支持环境。

唐氏综合征患儿常被称为“唐氏儿”“唐宝宝”“糖

宝宝”，患儿存在严重、不可逆的智力障碍，往往生活不

能自理，劳动和社会适应能力较差。2011 年 12 月，联

合国大会将 3 月 21 日定为世界唐氏综合征日，寓意唐

氏综合征患者所具有的独特性— 3 条 21 号染色体。

正常人的每个细胞中有 23 对染色体，共 46 条，而唐氏

综合征的患者 21 号染色体多了一条，共有 47 条染色

体，正是因为这一条“多出来”的染色体，为患儿、家庭

和社会带来了巨大的精神压力及经济负担。

国家卫生健康委办公厅日前印发《国家卫生健康

委办公厅关于开展 2024 年出生缺陷相关宣传日活动

的通知》，就做好 2024 年世界唐氏综合征日、血友病日、

地中海贫血日等出生缺陷相关宣传日活动提出工作要

求 , 要求各地要将出生缺陷相关宣传日活动作为推进

健康中国建设，落实妇幼健康促进行动的重要措施，围

绕主题组织宣传活动，引导公众主动了解科学知识，提

升健康素养，营造全社会关注、支持、参与唐氏综合征

等出生缺陷疾病防治的良好氛围。

唐氏综合征是最常见的染色体病

国内外研究发现人类遗传病的种类繁多，一般分

为 5 类，即单基因遗传病、多基因遗传病、染色体病、

体细胞遗传病和线粒体遗传病。染色体病是由于染色

体的结构或数目异常而引起的疾病，根据异常染色体

的不同，又分为常染色体病和性染色体病。目前已确

定的人类染色体病有 100 多种，在群体中的发病率为

0.5%~1%，其中最常见的染色体病为唐氏综合征。

四川省妇幼保健院医学遗传与产前诊断科邓琴

医生介绍，唐氏综合征属于严重的出生缺陷，是最常见

一种染色体疾病，60% 患儿在胎内早期流产，而存活

者亦多伴有各种残疾性疾病。目前唐氏综合征仍是医

学难题，至今尚无特效的治疗方法。据统计，在我国唐

氏综合征发病率为 1/1000~1/600，占小儿染色体病的

70%~80%，我国唐氏综合征患者数量现今约有 100 万

例。因此对于准爸爸准妈妈们来说，了解唐氏综合征

以及预防和早期诊断尤为重要。 

邓琴介绍，唐氏综合征又名 21-三体综合征，也

被称为先天愚型，是最早被发现的染色体病，也是最常

见的由单个病因引起的智力障碍，是一种由于额外的

一条 21 号染色体而导致的染色体疾病。唐氏综合征

根据细胞核型的不同可分为三种类型：一是 21 三体

型（标准型），47，XX 或 XY，+21，此型约占患儿总数的

95%，患儿体细胞染色体为 47 条，有一条额外的 21 号

染色体。二是易位型，46，XX 或 XY，i（21）或 46，XX

或 XY，t（21q；21q），此型占患儿总数的占 3%~4%，患

儿染色体数目为 46 条，其中一条是罗伯逊易位的染色

体。三是嵌合型，46，XX 或 XY/47，XX 或 XY，+21，为

受精后体细胞有丝分裂染色体不分离的结果，通常由

正常染色体核型和 21 三体核型的细胞株组成，此型占

患儿总数的 1%~2%。

唐氏综合征患儿伴有特殊面容、智力低下、发育迟

缓、先天性心脏病、消化器官畸形以及阿尔茨海默症等

一系列的临床症状。特殊面容体征表现为：眼距宽，

鼻根低平，眼裂小；身材矮小，头围小于正常，头前、后

径短。患儿常呈现嗜睡和喂养困难，其智能低下表现

随年龄增长而逐渐明显。患儿常伴有先天性心脏病、

听力障碍等，其中最常见的是先天性心脏病，30%~50%

的唐氏儿会出现先天性心脏病。有研究显示，新生儿

中唐氏综合征发病率约为 1/700，男性一般无生育能
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力，少数女性可以妊娠，但生育出生缺陷儿的风险明显

增加。生育过唐氏综合征患儿的夫妇再发风险增加，

再次妊娠发生唐氏综合征的概率上升 1%~2%。广东

省妇幼保健院心脏中心孙善权主任医师介绍，唐氏综

合征患儿常合并先天性心脏病，以房室隔缺损为主，若

是产前超声提示房室隔缺损，一定要做羊水穿刺以排

除染色体异常的风险。发现唐氏综合征合并先天性心

脏病的情况，需要根据患儿实际情况尽早手术治疗。

对于完全性房室隔缺损的手术治疗方法，广东省妇幼

保健院的“V”补片技术与以往的经典手术相比具有一

定的优势。

邓琴强调，每个妊娠的妇女都有可能生出“唐氏

儿”。唐氏综合征主要是由于生殖细胞减数分裂时第

21 号染色体不分离所致，高龄母亲的卵子老化是发生

染色体不分离的重要原因 , 而且随着孕妇年龄的增加，

出生唐氏儿的概率增高。孕妇分娩年龄为 35 岁者，风

险 率 是 1/350；40 岁 者，风 险 率 增 高 到 1/100；45

岁者，高达 1/25。不同类型发病风险不同。标准型唐

氏综合征孕育史阳性者可存活的唐氏综合征的再发风

险，比正常同龄孕妇的唐氏综合征征发生率高；视孕

妇年龄不同，升高范围在 2~8 倍之间。罗伯逊易位型

唐氏综合征病例约 75% 为新发生性，25% 属家族性；

双亲之一是携带者，如夫妇一方是 21/21 易位携带者，

再发风险为 100%。此外，唐氏综合征高发人群还包

括孕期接触致畸物质的孕妇所生的新生儿，如孕早期

接触致畸物质（如放射线、农药、苯等）、病毒感染（如

乙肝病毒感染）等也可能引起染色体异常，以及少数

有生育能力的唐氏综合征女性所生新生儿。

广东省妇幼保健院遗传中心吴菁主任医师强调，

唐氏综合征患儿 95% 均是意外突变引起的，这是由于

很多人常认为第一胎没事或者家族中无异常，自己生

育便可放心，但其实每个孕妇每一次妊娠均有可能生

育唐氏综合征患儿，其中高龄的孕妇更容易生育唐氏

综合征患儿。这是由于典型的唐氏综合征几乎都是新

发生的，与父母的核型无关，它是细胞减数分裂时染色

体不分离的结果，每个孕妇都有发病的可能，是偶发

的，任何人群都有可能。

重视产前筛查和产前诊断

邓琴强调，预防唐氏综合征要重视产前筛查和产

前诊断，产前筛查及产前诊断是我国出生缺陷二级防

控的重要方法。目前我国主要使用的产前筛查技术包

括血清学筛查和无创产前基因检测，产前筛查通过检

测孕妇的血液，结合其他临床信息，综合评估胎儿患有

唐氏综合征的风险程度，如果唐筛结果显示胎儿患有

唐氏综合征的危险性比较高，就应进一步进行确诊性

的检查—羊膜穿刺检查或绒毛检查。对于高龄妊娠、

家族中有遗传病患者、产前筛查高风险、产前超声胎儿

发育异常、既往有怀过“唐氏儿”等高危因素的女性，

都应进行产前诊断，以有效避免唐氏儿出生。 

邓琴介绍，唐氏综合征血清学产前筛查（唐氏筛

查）是通过化验孕妇血液，检测母体血清中甲型胎儿

蛋白、绒毛促性腺激素和游离雌三醇的浓度，并结合

孕妇的年龄、体重、孕龄等判断胎儿患先天愚型、神经

管缺陷的危险系数，唐氏筛查对唐氏综合征检出率为

69%~87%，通 常 在 妊 娠 早 期（11~13+6 周）、妊 娠 中 期

（15~20+6 周）进行筛查。

孕妇外周血游离 DNA 检测又称无创产前 DNA 检

测，这项产前筛查技术是通过采集孕妇外周血来判断是

否患三大染色体疾病，通常孕 12 周即可开始检测，其对

唐氏综合征检出率高达 99%，适宜孕龄为 12~22+6 周。

无创产前 DNA 检测通过抽取孕妇静脉血，利用新一代

DNA 测序技术对母体外周血血浆中胎儿游离 DNA 片

段（包含胎儿游离 DNA）进行测序，并将测序结果进行

生物信息分析，从中得到胎儿的遗传信息，从而检测胎

儿是否患 21-三体综合征（唐氏综合征）等三大染色体

疾病。无创 DNA 检测是针对目标疾病进行风险评估、

介于血清学筛查和产前诊断之间的一种高精度筛查手

段，不能替代产前诊断，无创 DNA 检测结果也不能作

为终止妊娠的依据，检测结果高风险者，需接受介入性

产前诊断及后续遗传咨询。

邓琴介绍，当产前筛查结果显示为“高风险”时或高

龄产妇，既往有死胎史、分娩过先天性严重缺陷的婴儿

等孕产妇，或者有其他高危因素的孕妇，则需要进一步

进行胎儿细胞染色体核型分析以最终诊断。常见的介
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入性产前诊断有绒毛穿刺术（最佳孕龄 11~13+6 周）、脐

血穿刺术（18 周以上）、羊膜腔穿刺术（建议在 18~23 周，

该孕龄范围外，特殊情况经遗传咨询后进行羊水穿

刺）。羊膜腔穿刺术是在超声定位或引导下，用穿刺针

穿过腹壁、子宫肌层及羊膜进入羊膜腔，抽取羊水的技

术。通过抽取羊水，得到羊水中的胎儿脱落细胞。对

胎儿脱落细胞采用细胞培养染色体核型分析技术或染

色体微阵列分析、高通量测序技术等，可对胎儿唐氏综

合征，同时也对其他染色体病、微缺失、微重复等基因

组疾病进行产前诊断。邓琴表示，虽然目前唐氏综合

征无法治愈，但是随着科学技术的发展进步，利用现有

的技术我们能够在孕前、孕期诊断唐氏综合征，降低

“唐氏儿”的出生风险。

对于行业内一直在讨论是否要用“无创”来取代

“唐筛”的问题，广东省妇幼保健院遗传中心张彦主任

技师认为目前全面取代可能还不到时候。唐筛是传统

项目，大部分医生已经能够很好地运用这项检查，而无

创开展时间不长，很多医院和医生对于这项技术的了

解不够深入，容易产生误解；另外，唐筛的某些指标异

常还可以提示其他问题，这是无创所不能的；此外目前

无创价格比唐筛高许多，所以两种检查并行的状况在

一段时间内还是会存在。

积极预防“唐氏儿”出生

广东省妇幼保健院副院长尹爱华主任医师强调，

唐氏综合征是出生缺陷防控的重点之一，对于唐氏综

合征的防治依然是“防大于治”。随着社会认知的提高，

目前有很多的社会组织和医院机构都可以为“唐氏儿”

及其家庭提供帮助，“唐氏儿”亦会得到很好的关怀和

救治，对于准备生育的夫妇建议做好孕前筛查、产前筛

查和遗传咨询。

邓琴介绍，预防“唐氏儿”出生要做到以下几点，

孕前、孕期做好优生遗传咨询及产前、孕期检查。尽

量避免高龄生育，若高龄妊娠在孕前和孕期一定要做

好相关的检查和筛查。有家族史的孕妇在孕期进行早

期筛查，优生优育。科学备孕，补充叶酸，改变生活方

式、远离有害物质及不良环境，孕期预防肝炎感染，避

免接触放射线及化学药物等。妊娠早期产前超声筛查：

一般是在孕 11~13+6 周测量胎儿颈项透明层（nuchal 

translucency，NT）厚度，该项指标是“唐氏综合征“的

重要筛查指标之一，以及测量胎儿鼻骨（nasal bone，

NB）完整性来评估胎儿染色体异常的风险；孕中期胎

儿超声筛查：了解胎儿头颅、心脏、股骨等发育情况。

专家提示，唐氏综合征与孕妇年龄有关，应避免

高龄生育；另外家庭遗传因素、药物、化学、等因素都

可能诱发染色体畸变，孕前应避免电离辐射等，以降低

新发病例的风险；通过遗传咨询、染色体检查、产前诊

断、选择性流产等措施降低再发风险。建议所有再生

育孕妇进行产前母血清唐氏综合征筛查。35 岁以上的

孕妇、生育过唐氏综合征患儿者、夫妻有一方是 21 号

染色体罗伯逊易位或其他核型分析、筛查阳性者等高

风险人群，孕期必须进行产前细胞遗传学诊断。产前

诊断确诊胎儿染色体核型为唐氏综合征时，要向孕妇

及家属解释其症状和预后，建议尽早终止妊娠。对于

生育 2 个以上标准型的唐氏综合征患儿的正常夫妇，

要注意性腺镶嵌体的可能。染色体核型分析和荧光原

位杂交技术（FISH）这两项检查对唐氏综合征嵌合型

的预后估计有积极意义。

专家强调，对于唐氏综合征应在产前积极主动去

防控，在孕中期确诊并终止妊娠是防止唐氏综合征患

儿出生的有效措施。唐氏综合征目前无有效治疗方法，

对唐氏综合征患儿早期干预、物理治疗、言语治疗可以

极大地提高患者的生活质量，主要是对患儿进行教育

和训练，使之生活能自理，有一定工作能力。由于患儿

免疫力低下，应注意预防感染。如伴有先天性心脏病、

胃肠道或其他畸形，可考虑手术矫治。除了医疗干预，

家庭和社会的支持对于患儿的社会融入和个人发展至

关重要。而政策层面的支持，如教育和医疗援助也是

不可或缺的。需要全社会共同努力为唐氏综合征患儿

提供更多的关爱和支持，共同创造一个更加包容和理

解的社会。


