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湖南省 9 万例新生儿先天性甲状腺功能
减低症筛查

贾政军 ,王华 ,黄定梅 ,雷花香 ,彭向京 ,胡蓉 ,马力

(湖南省妇幼保健院遗传室 ,湖南 长沙 　410008)

　　[摘 　要 ] 　目的 　先天性甲状腺功能减低症 (CH) 是一种严重危害儿童健康、但早期诊治可以有效防治的疾

病 ,1996 年以来 ,该院开展了新生儿 CH 筛查工作 ,现总结 7 年来筛查结果 ,以了解湖南省新生儿 CH 的发生情况。

方法 　对 91 375 例新生儿在生后 72 h 后或母乳喂养 24 h 后采足跟血 ,采用时间分辨荧光免疫法测定足跟血 TSH

浓度进行初筛 ,并用化学发光法检测初筛阳性患儿血清中 TSH、FT3、FT4 以确诊。确诊为 CH 者立即给予口服甲

状腺素片治疗并定期随访。结果 　TSH初筛 280 例阳性 ,初筛阳性率为 1/ 329 ,确诊先天性甲低 56 例 ,发病率为

1/ 1 632。经治疗的患儿智能体格发育均正常。结论 　新生儿筛查是早期发现、及时诊断和治疗 CH 的重要措施 ,

能有效地改变患儿的预后。 [中国当代儿科杂志 ,2004 , 6 (1) : 53 - 54 ]
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　　先天性甲状腺功能减低症 (congenital hypothy2
roidism , CH)是由于甲状腺的发生、发育和机能代

谢异常引起的生长发育迟缓以及智力低下的疾病。

这是一种需要甲状腺素终生治疗的疾病 ,但临床症

状一旦出现则已经造成不可逆的智力损伤[1 ] 。文

献报道[2 ] ,先天性甲状腺功能减低症治疗开始越晚

智力受损越重 ,出生后 30 d 内开始治疗者可使神经

系统免于受损 ;出生后 3 个月内开始治疗者 83 %智

商正常 ;3 个月以后治疗者仅 47 %智商正常。因此 ,

开展先天性甲状腺功能减低症的新生儿筛查是尽早

确诊、及早治疗 ,避免神经精神发育严重缺陷的有效

防治措施。现将我省 1997 年 1 月至 2003 年 7 月开

展的新生儿先天性甲状腺功能减低症的筛查情况报

告如下。

1 　对象和方法

1 . 1 　对象

为 1997 年 1 月至 2003 年 7 月在湖南长沙 ,株

洲 ,湘潭 ,益阳四地市出生的活产新生儿 ,共 91 375

例。

1 . 2 　方法

1. 2. 1 　标本采集 　所有新生儿在出生 72 h 内或母

乳喂养 24 h 后 ,由统一培训的人员采集足跟血 ,滴

于 s8s903 滤纸上 ,保证浸透过滤纸 ,避免血滴重复 ,

以防假阳性。滤纸室温晾干后置塑料袋内、密封 ,置

于 2～8 ℃保存 ;边远山区则建立邮政绿色通道 ,以

确保标本 1 周内送至筛查中心。

1. 2. 2 　足跟血促甲状腺素检测 　采用时间分辨荧

光免疫法 ( DEL FIA ) 检测足跟血促甲状腺素

( TSH) , N EO2TSH 试剂盒由芬兰 WALLAC 公司

提供。

1. 2. 3 　诊断 　滤纸 TSH 15 mIU/ ml 为可疑阳性

(标准由试剂盒提供) ,无其他临床症状 ,再次采足跟

血复查 TSH。TSH 15 mIU/ ml ,或 TSH 15 mIU/ ml

合并黄疸延迟 ,腹胀 ,脐疝则直接采静脉血用化学发

光法检测 FT3、FT4 和 TSH 以确诊 ,并行 B 超探查

颈部甲状腺大小、缺如等情况 ,X线判断骨化中心以

辅助诊断。

1. 2. 4 　治疗 　一经确诊者立即开始服用甲状腺素

片或左旋甲状腺素钠替代治疗。初始剂量一般为左

旋甲状腺素钠 6～8 mg/ kg ,以后根据甲状腺功能而

调整剂量 ,并于 3 月、6 月、12 月、18 月及 2 岁时定

期测定身高、体重、智力及骨龄发育情况。用药 2 年

后行甲状腺扫描检查 ,并根据甲状腺功能决定是否

停药。
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2 　结果

　　应用芬兰 WALLAC 公司 N EO2TSH 试剂盒 ,每

年参加卫生部临检中心质控 2 次 ,均达到质控要求 ,

采用时间分辨荧光免疫法筛查足跟血 TSH 91 375

例 ,初筛阳性率为 1/ 326 ,结合临床表现、病史及静

脉血 FT3 ,FT4 及 TSH 确诊先天性甲低 56 例 ,发病

率为 1/ 1 632。其中男 26 例 ,女 30 例 ,男∶女之比为

1∶1. 15。56 例中足跟血 TSH (正常范围 0 ～ 15

mIU/ ml)在 15～50 mIU/ ml 者 1 例 ,50～80 mIU/

ml 者 14 例 ,80 mIU/ ml 以上者 41 例。甲状腺扫描

3 例为先天性甲状腺缺如 ,36 例甲状腺偏小 ,17 例

甲状腺大小正常。18 例左膝关节骨化中心为 0 ,21

例骨化中心模糊 ,17 例骨化中心正常。

确诊的 56 例中 54 例接受了口服甲状腺素片替

代治疗 ,1 例放弃治疗 ,另 1 例因合并先心病出生 1

周后死亡。开始治疗的日龄平均为 21 d ,54 例患儿

中经治疗 1 年者 , IQ ( Gesell 智力测定)均在 75～105

分 ,平均 92 分。追踪随访到的患儿 3 月、6 月、12

月、18 月及 2 岁时的甲状腺功能及身高、体重和骨

龄均正常。10 例治疗 2 年后甲状腺扫描正常 ,甲状

腺功能正常 ,停药后追踪体重和骨龄均正常。

3 　讨论

　　先天性甲状腺功能减低症是儿科内分泌常见病

之一 ,也是引起儿童智能发育落后、体格发育障碍的

重要原因。世界各国 CH 的发病率不尽相同 ,发达

国家一般在 1/ 3 000。我国曾经在全国 8 大城市近

90 万新生儿中进行筛查 ,其中甲低的发病率平均为

1/ 6 255[3 ] 。该病早期缺乏典型的特异性表现 ,极易

被家长和临床医生忽视 ,常误诊为其它疾病 ,给早期

诊断带来困难 ,而 CH 治疗开始越晚则智力受损越

重 ,2 岁以后开始治疗者往往遗留严重的后遗症。

因此开展 CH 的新生儿筛查对避免 CH 患儿神经精

神发育严重缺陷具有十分重要的意义。

李东等报道[4 ] ,新生儿出生受到冷刺激后在 30

～60 min 内有生理性 TSH 增高现象 ,大约在 48～

72 h 后恢复正常 ,所以甲低的筛查应该在出生后 72

h 后进行。本文在新生儿出生 72 h 后采足跟血 ,用

灵敏度高的时间分辨荧光免疫法检测 TSH 作为初

筛 ,筛查 9 万例新生儿 ,假阴性率为 0。假阳性率较

高 ,可能与标本采集时间、质量 ,如重复滴血等有关 ,

也有可能为灵敏度高 ,界定值偏低 ,但在我们确诊患

儿中 ,有 1 例初筛纸 TSH 在 15～50 mIU/ ml ,故对

滤纸 TSH 异常者不能麻痹大意 ,应及时取静脉血进

一步检查 ,并结合临床表现确诊。

本文 CH 发病率为 1/ 1 632 ,高于我国报道的 8

城市 5 年 CH 发病率 (1/ 6 255) 。虽然筛查面未遍

及全省 ,不完全代表湖南省的发病率 ,但仍然说明我

省是 CH 高发地区。个中原因可能是 : ①地域性差

异 ,南方 CH 发病率高于北方 ; ②与孕妇遗传有

关[5 ] ; ③与饮食有关 ,我省食用盐是否都是加碘盐 ?

值得深入探讨。也更说明我省新生儿筛查任务重、意

义大 ,应加大宣传力度 ,广泛开展新生儿筛查工作。

所筛查的 56 例患儿中有 1 例放弃治疗 ,主要为

家庭经济困难 ,经过多次联系宣传 ,仍自动停药。

CH 是一种可以治疗的内分泌疾病 ,治疗开始

越早越好 ,一般生后 1～2 月开始治疗者 ,不遗留神

经系统后遗症。在确诊的 56 例中 ,对 54 例于生后

1 个月内进行了治疗 ,在 2 年的随访中 ,甲状腺功能

及身高、体重和骨龄均正常 ,治疗 1 年后的 IQ 均在

75～105 分。由此可见 ,先天性甲状腺功能减低症

可以通过新生儿筛查得到早期发现和及时治疗 ,有

效改变甲状腺功能减低症患儿的预后。
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