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晋城地区 2022-2025 年新生儿疾病筛查结果回顾性分析 

邢佳欣，李海丹，张燕燕，白 雅，段剑锋* 

晋城市妇幼保健院检验科  山西晋城 

【摘要】目的 分析晋城地区新生儿疾病筛查现状及流行病学特征，为本地区优化新生儿疾病筛查流程、完

善早期诊断与干预管理提供科学依据。方法 回顾性分析 2022 年 1 月至 2025 年 12 月在晋城市出生并进行苯丙氨

酸、促甲状腺激素及 17α-羟孕酮检测的新生儿筛查资料，分析各年度新生儿筛查覆盖率、初筛阳性召回率，总结

苯丙酮尿症、先天性甲状腺功能减退症及先天性肾上腺皮质增生症的发病率及发病特点。结果 2022 年 1 月至

2025 年 12 月晋城市新生儿活产数为 55841，筛查人数为 55251，筛查率 98.94%（55251/55841）；初筛阳性 560
人，召回复查 550 例，召回率 98.21%（550/560）；苯丙酮尿症确诊 21 例，总发病率 1/2631（21/55251）；先天

性甲减确诊 33 例，总发病率 1/1674（33/55251）；先天性肾上腺皮质增生症失盐型确诊 1 例，总发病率 1/55251。
此外，筛查还发现高促甲状腺激素血症[促甲状腺激素（TSH）升高但游离甲状腺素（FT4）正常]7 例，发病率为

1/7893。结论 晋城地区新生儿苯丙酮尿症及先天性甲状腺功能减退症发病率高于全国平均水平，新生儿疾病筛查

是实现此类疾病早筛早治的关键手段，对降低儿童致残率、提升本地出生人口素质发挥着不可替代的作用。 
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Retrospective analysis of neonatal disease screening results in Jincheng area from 2022 to 2025 
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【Abstract】Objective To analyze the current status and epidemiological characteristics of neonatal disease screening 
in Jincheng area, so as to provide a scientific basis for optimizing the neonatal disease screening procedure and improving 
the management of early diagnosis and intervention in this region. Methods A retrospective analysis was conducted on the 
neonatal screening data of phenylalanine, thyroid-stimulating hormone and 17α-hydroxyprogesterone detection among 
newborns delivered in Jincheng City from January 2022 to December 2025. The annual screening coverage rate and initial 
positive recall rate were analyzed, and the incidence and epidemiological characteristics of phenylketonuria, congenital 
hypothyroidism and congenital adrenal hyperplasia were summarized. Results From January 2022 to December 2025, 
there were 55,841 live births in Jincheng City, among which 55,251 newborns received screening, with a screening rate of 
98.94% (55251/55841). A total of 560 cases showed positive initial screening results, and 550 cases were recalled for re-
examination, achieving a recall rate of 98.21% (550/560). Twenty-one cases were diagnosed with phenylketonuria, with 
an overall incidence rate of 1/2631 (21/55251); Thirty-three cases were confirmed as congenital hypothyroidism, with an 
overall incidence rate of 1/1674 (33/55251); One case was diagnosed with salt-wasting congenital adrenal hyperplasia, 
with an overall incidence rate of 1/55251.In addition, 7 cases of hyperthyrotropinemia [elevated Thyroid-Stimulating 
Hormone (TSH) and normal Free Thyroxine(FT4)] were detected in the screening, with an incidence of 1/7893. Conclusion 
The incidences of phenylketonuria and congenital hypothyroidism in Jincheng area are higher than the national average 
level. Neonatal disease screening is a key measure to realize early screening and early treatment of such diseases, and plays 
an irreplaceable role in reducing the disability rate of children and improving the quality of local newborn population. 
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新生儿疾病筛查被称为出生缺陷综合防控的最后

一道防线，也是早期识别先天性、遗传性代谢内分泌疾

病的核心公共卫生干预措施。这类疾病在新生儿期多

呈隐匿状态，无典型临床症状，一旦延误诊治，极易造

成智力损伤、生长发育落后、代谢紊乱等不可逆性损害，

严重危害患儿身心健康，加重家庭与社会疾病负担。通

过开展规范化新生儿疾病筛查，实现早发现、早诊断、

早干预，可有效降低儿童重症发生率、致残率及病死率，

对提高人口素质、完善出生缺陷防控体系具有重要意

义[1]。苯丙酮尿症（Phenylketonuria, PKU）、先天性甲

状腺功能减退症（Congenital Hypothyroidism, CH）及

先 天 性 肾 上 腺 皮 质 增 生 症 （ Congenital Adrenal 
Hyperplasia, CAH）作为国内新生儿筛查的重点病种，

其发病水平常受地域环境、种族民族、生活习惯等多种

因素综合影响[2]。现阶段，晋城地区关于不同年份、区

县 PKU、CH 与 CAH 发病特征的系统性分析仍较为缺

乏。本研究综合分析晋城地区历年新生儿筛查相关数

据，统计筛查覆盖率及目标疾病发病情况，探究地域与

疾病发病的关联，为本地区优化新生儿疾病筛查方案、

完善早期诊断与干预管理、提升妇幼健康服务能力提

供循证依据。 
1 对象和方法 
1.1 研究对象 
选择 2022 年 1 月至 2025 年 12 月在晋城市出生并

进行苯丙氨酸、促甲状腺激素及 17α-羟孕酮检测的 55 
251 名新生儿作为本次研究对象，其中男 28 204 例，

女 27 047 例。本研究经晋城市妇幼保健院医学伦理委

员会批准（伦审[2023]05）。 
1.2 研究方法 
（1）标本采集 
依据《新生儿疾病筛查管理办法》[3]及《新生儿疾

病筛查技术规范（2010 年版）》[4]要求进行新生儿筛查

标本采集。采血时间为出生 72 小时后，7 天内，并充

分哺乳；对于各种原因未采血者（早产儿、低体重儿、

正在治疗疾病的新生儿、提前出院者等），采血时间一

般不超过出生后 20 天。标本采集后 5 个工作日内递送

至晋城市新生儿筛查中心。 
（2）实验室检测 
1）苯丙氨酸检测：使用全自动时间分辨荧光免疫

分析仪（广州丰华）及苯丙氨酸测定试剂盒（广州丰华）

定量检测新生儿足跟血中苯丙氨酸（Phenylalanine, Phe）
含量。当初筛结果≥2mg/dL 时，对原血片进行复查，仍

为阳性则通知新生儿重新采血进一步召回复查。 
2）促甲状腺激素检测：使用全自动时间分辨荧光

免疫分析仪（广州丰华）及新生儿促甲状腺激素测定试

剂盒（广州丰华）定量检测新生儿足跟血中促甲状腺激

素（Thyroid Stimulating Hormone, TSH）含量.当初筛结

果≥9µU/mL 时，对原血片进行复查，仍为阳性则通知

新生儿重新采血进一步召回复查。 
3）17α-羟孕酮检测：使用全自动时间分辨荧光免

疫分析仪（广州丰华）及新生儿 17α-羟孕酮测定试剂

盒（广州丰华）定量检测新生儿足跟血中 17α-羟孕酮

含量，当初筛结果≥30nmol/L 时，对原血片进行复查，

仍为阳性则通知新生儿重新采血进一步召回复查。 
（3）临床诊断 
若召回复查仍为阳性，进一步进行确诊检测。PKU

的诊断需进一步完善尿蝶呤谱定量检测、血二氢蝶啶

还原酶活性功能检测及 PAH、PTS、GCH1、QDPR、
PCBD1 及 SPR 基因变异检测，明确疾病分型与发病机

制。TSH 筛查异常的新生儿需采集静脉血完善甲状腺

功能相关检测，血 TSH 升高，游离四碘甲状腺原氨酸

（Free Thyroxine, FT4）降低为甲状腺功能减低，血 TSH
升高，FT4 正常为高促甲状腺素血症[5]。此类患儿需定

期随访监测甲状腺功能，部分可能为亚临床甲状腺功

能减退症或暂时性 TSH 升高。先天性肾上腺皮质增生

症的诊断需进一步完善血清激素、电解质及肾上腺功

能相关检测，并行 CYP21A2 等相关基因变异检测。 
1.3 统计学方法 
应用 SPSS 25.0 统计软件进行数据分析。计数资料

以率（%）表示，组间比较采用 χ2 检验。 
2 结果 
（1）晋城地区新生儿 PKU、CH 及 CAH 筛查情

况分析 
2022 年 1 月至 2025 年 12 月晋城市新生儿活产数

为 55 841，筛查人数为 55 251，总筛查率 98.94%（55 
251/55 841）；2022-2025 年，晋城地区新生儿年筛查

率保持在 98.00%以上，2024年后年筛查率保持在 99.00%
以上。初筛阳性率为 1.01%，召回复查率为 98.21%，

具体分析详见表 1。 
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（2）晋城地区新生儿 PKU、CH、CAH 及高 TSH
血症发病率统计 

2022 年-2024 年晋城地区新生儿 PKU、CH、CAH
及高 TSH 血症共确诊 62 例。其中 PKU 患儿 21 例，

各年度发病率波动于 1/4957 至 1/1693 之间，总发病率

1/2631。CH 患儿 33 例，各年度发病率波动于 1/3717
至 1/1080 之间，总发病率 1/1674；CAH 患儿 1 例，发

病率 1/55841；此外，筛查还发现高促甲状腺激素血症

7 例，总发病率为 1/7893，不同年份确诊患儿及发病率

详见表 2。 
（3）晋城地区新生儿筛查各指标阳性预测值分析 
在本研究纳入的3种新生儿遗传代谢病筛查项目中，

PKU的阳性预测值最高，为 17.50%；CH次之，为 9.79%；

CAH 的阳性预测值最低，为 1.08%，详见表 3。 

表 1  晋城地区新生儿 PKU、CH 及 CAH 筛查率统计 

年份 筛查人数 活产人数 筛查率 初筛阳性 初筛阳性率 召回复查 召回复查率 

2022 15123 15318 98.73% 105 0.69% 105 100% 

2023 13544 13682 98.99% 159 1.17% 159 100% 

2024 14870 15013 99.05% 126 0.85% 121 96.03% 

2025 11714 11828 99.04% 170 1.45% 165 97.06% 

总计 55251 55841 98.94% 560 1.01% 550 98.21% 

表 2  晋城地区新生儿 PKU、CH、CAH 及高 TSH 血症发病率统计 

年份 
PKU CH CAH 高 TSH 血症 

确诊例数 发病率 确诊例数 发病率 确诊例数 发病率 确诊例数 发病率 

2022 5 1/3025 14 1/1080 0 0 1 1/15123 

2023 8 1/1693 11 1/1231 0 0 4 1/3386 

2024 3 1/4957 4 1/3717 0 0 2 1/7435 

2025 5 1/2343 4 1/2928 1 1/11714 0 0 

总计 21 1/2631 33 1/1674 1 1/55251 7 1/7893 

表 3  晋城地区新生儿 PKU、CH、CAH 筛查阳性预测值分析 

疾病类型 初筛阳性 召回复查 确诊例数 阳性预测值（%） 

PKU 123 120 21 17.50 

CH 342 337 33 9.79 

CAH 95 93 1 1.08 

 
3 讨论 
开展规范化新生儿疾病筛查，能够从源头实现高

危患儿早期甄别，及时启动临床干预与长期随访管理，

不仅可显著改善患儿远期预后，还能有效减少残疾发

生，缓解家庭医疗照护压力，在健全出生缺陷防控体系、

提升全民健康素质中发挥着不可替代的作用。2021 年

4 月，晋城市成立新生儿筛查中心，独立开展新生儿筛

查工作。在政府、医疗机构及医务人员的共同努力下，

2022 年至 2025 年新生儿筛查率稳定在 98%以上，2024
年起，筛查率提升至 99%。符合《全国出生缺陷综合

防治方案》中关于 2022 年新生儿筛查率应达到 98%的

具体目标[6]，高于全国平均水平[1]。但当前仍存在部分

监护人拒绝参与新生儿疾病筛查的情况。因此，应持续

强化孕期及产后健康宣教，普及新生儿遗传代谢病筛

查的临床价值与远期获益，提升家属认知水平与筛查

配合意愿，进而有效提高筛查覆盖率、阳性病例召回效

率及确诊患儿的规范随访与治疗依从性。 
PKU 为常染色体隐性遗传代谢病，新生儿期多无

明显症状，隐匿性极强，该病可导致患儿体内苯丙氨酸

异常蓄积，损伤中枢神经系统，引发智力及发育的不可

逆损害。规范开展新生儿筛查，能够实现 PKU 早期确

诊与及时干预。晋城地区 PKU 发病率为 1/2631，明显

高于国内平均水平[1]（1/13 911），与国内如浙江省[7]

（1/21 176）、云南省[8]（1：24 125）、河南省[9]（1/8 
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144）、河北省[10]（1/8946）相比也较高。CH 是新生儿

常见的内分泌遗传性疾病，多由遗传与环境共同作用。

患儿常表现为生长滞后、智力发育迟缓，若错失早期诊

疗时机，将造成不可逆的神经系统损伤，严重影响远期

生活质量。当前国内外新生儿 CH 发病率整体呈逐年

上升态势，晋城市 CH 发病率为 1/1674，明显高于国

内平均水平（1/2027）[1]，对比山西省运城市 0.52‰的

检出率[11]，本地区 CH 发病率也相对偏高。综上，本地

区 PKU 与 CH 检出率均明显高于全国平均水平。这一

现象提示本地人群可能存在特殊的遗传易感背景，同

时地域环境、生活习惯及人口结构差异也可能对发病

水平产生一定影响。2022-2025 年，晋城地区 PKU 与

CH 年度发病率存在一定波动，2023 年 PKU 发病率

（1/1693）显著高于 2024 年（1/4957），可能与当年筛

查人数较少导致的偶然波动有关，属于筛查过程中的

随机波动，需扩大样本量进一步验证。 
CAH 为常染色体隐性遗传病，新生儿可出现呕吐、

拒奶、脱水、电解质紊乱等肾上腺危象，女性多伴有外

生殖器畸形，延误诊治易危及生命，并可引发生长发育

异常与性早熟[12]。晋城地区 CAH 发病率为 1/55 251，
低于国内其他地区，如广西（1/17 193）[13]、宁夏（1/14 
550）[14]、北京（1/15 823）[15]、贵阳（1/19 778）[16]；

与山西本省六市筛查数据相比也较低（1/21 459）[17]。

分析晋城地区新生儿筛查指标阳性预测值，可见 CAH
的阳性预测值最低，为 1.08%。分析原因可能与新生儿

自身生理特点及筛查体系设置相关。新生儿受早产、低

出生体重、分娩应激、感染及喂养不足等因素影响，17-
羟孕酮可出现一过性生理性升高，是造成假阳性的主

要诱因。此外，早产儿肾上腺发育尚未成熟、标本采集

时机不当、保存运输不规范以及母体孕期用药干扰等，

也会导致筛查指标假性异常。后续需结合孕周、出生体

重建立不同临界值，优化 CAH 筛查判定标准，减少生

理性假阳性；严格规范足跟血采血时间、标本保存与转

运流程，强化实验室室内质控；同时加强阳性患儿随访

复筛与临床鉴别诊断，避免过度召回与不必要转诊，在

保证筛查敏感度的同时，有效提升 CAH 筛查特异度与

阳性预测值。 
本研究仅统计分析确诊患儿发病率，存在一定局

限性。因区域新生儿筛查独立开展时间较短，病例随访

观察周期有限，未能深入探讨患儿用药依从性，以及远

期智力、体格生长发育等预后指标。后续将对确诊患儿

进行持续跟踪随访，客观评价早期干预对患儿预后的

改善作用。晋城地区 PKU 与 CH 发病率均高于全国平

均水平，临床需加强筛查阳性患儿的召回随访，缩短筛

查至确诊干预的时间间隔。同时可将该类疾病纳入孕

前遗传咨询服务，强化高危生育人群健康宣教与风险

评估，构建孕前预警、新生儿筛检、临床早期干预一体

化防控模式，全面提升晋城地区出生缺陷综合防治水

平。 
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