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渭南地区先天性甲状腺功能减低症新生儿筛查和早期诊断

王　绒
１，赵丽萍２，曹敏辉２（陕西省渭南市妇幼保健院：１．检验科；２．保健科　７１４０００）

　　【摘要】　目的　总结与分析渭南地区先天性甲状腺功能减低症（ＣＨ）新生儿筛查结果与早期诊断特点。

方法　回顾性分析２０１０年８月至２０１３年１０月于渭南市新生儿疾病筛查中心进行新生儿ＣＨ筛查与诊断的资料。

结果　共筛查新生儿标本７１０８４例，确诊ＣＨ患儿４５例，发病率为０．６３３‰，患儿的临床表现以病理性黄疸为主

（５１．１１％），促甲状腺激素（ＴＳＨ）≥３２ｍＩＵ／Ｌ患儿占６２．２２％；经Ｐｅａｒｓｏｎ相关性分析后，四碘甲状腺原氨酸（Ｔ４）、

游离甲状腺素Ｔ４（ＦＴ４）与ＣＨ患儿婴幼儿智力发育测试总分、精细运动以及适应性等均呈正相关关系（犘＜０．０５）。

结论　渭南地区新生儿先天性甲状腺功能减低症的发病率较高，开展新生儿疾病筛查工作，有利于该类患儿的早期

诊断与治疗，值得推广与完善。
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　　先天性甲状腺功能减低症（ＣＨ）是一种内分泌疾病之一，

若ＣＨ患儿缺乏及时、有效的治疗，则会引起智力障碍或生长

迟缓［１］。因此对该类患儿进行早期诊断与治疗，有利于及时纠

正智力、体格等的异常发育，而对新生儿进行ＣＨ筛查是早期

诊断ＣＨ的最佳方法，具有十分重要的临床意义
［２］。本研究通

过回顾性分析近年来渭南市ＣＨ新生儿筛查结果，旨在为优化

ＣＨ筛查方案、早期诊断与治疗提供参考依据，现报道如下。

１　资料与方法

１．１　一般资料　选取２０１０年８月至２０１３年１０月渭南市新

生儿疾病筛查中心筛查的全渭南地区新生儿标本７１０８４例，

其中男婴３５５５８例，女婴３５５２６例。

１．２　筛查方法　所有新生儿出生７２ｈ后，采集足底血液滴于

ＣＨ筛查专用的滤纸（＆Ｓ９０３滤纸）上，制成干血片后，置于

４℃冰箱中保存待检。使用美国ＰＥ公司生产的时间分辨荧

光分析仪以及配套的试剂盒，对待检标本进行促甲状腺激素

（ＴＳＨ）检验，阳性临界值为８ｍＩＵ／Ｌ，若ＴＳＨ≥８ｍＩＵ／Ｌ，则

重新检验，若仍为阳性，则立即通知家属，召回新生儿疾病筛查

中心确诊。

１．３　确诊方法　采用化学分析仪检测静脉血ＴＳＨ、游离甲状

腺素（ＦＴ４）、四碘甲状腺原氨酸（Ｔ４）、三碘甲状腺原氨酸

（Ｔ３）、游离三碘甲状腺素原氨酸（ＦＴ３）。若 ＴＳＨ 上升、ＦＴ４

降低，则确诊为ＣＨ
［３］。对３岁内确诊的患儿，由医师负责采

用中国科学院心理研究所和中国儿童发展中心（ＣＤＣＣ）编制

的婴幼儿智能发育检查量表进行测试［４］。ＣＨ 患儿发病率以

全国２００３～２００６年的平均发病率０．５５３‰（１／１８０７）作为对

照［５］。

１．４　统计学方法　采用ＳＰＳＳ１７．０进行分析处理，发病率对

比采用χ
２ 检验法，临床表现构成比及ＣＨ患儿ＴＳＨ筛查结果

均采用百分比表示，并行直观性分析，筛查指标与ＣＤＣＣ测试

结果相关性，采用Ｐｅａｒｓｏｎ相关性分析，以犘＜０．０５为差异有

统计学意义。

２　结　　果

２．１　筛查结果基本情况　确诊 ＣＨ 患儿４５例，发病率为

０．６３３‰，略高于全国２００３～２００６年的平均发病率０．５５３‰，

差异无统计学意义（χ
２＝０．１１６，犘＝０．７３３）。此外，共发现苯

丙酮尿症 ５ 例，均得到治疗。４５ 例 ＣＨ 患儿中男 ２５ 例

（５５．５６％），女２０例（４４．４４％）；早产儿２例，足月小样儿２例；

胎龄大于或等于３８周４３例，胎龄小于３８周２例；ＴＳＨ≥３２

ｍＩＵ／Ｌ患儿２８例（６２．２２％），１５～３２ｍＩＵ／Ｌ 的患儿７例

（１５．５６％），９～１５ｍＩＵ／Ｌ的患儿１０例（２２．２２％），临床表现以

·０４２２· 检验医学与临床２０１４年８月第１１卷第１６期　ＬａｂＭｅｄＣｌｉｎ，Ａｕｇｕｓｔ２０１４，Ｖｏｌ．１１，Ｎｏ．１６



病理性黄疸为主，占比为５１．１１％，见表１。

表１　ＣＨ患儿临床表现及构成比

临床表现 狀 构成比（％） 位序

病理性黄疸 ２３ ５１．１１ １

消化道症状 １９ ４２．２２ ２

喂养困难 １７ ３７．７８ ３

面容特殊 １４ ３１．１１ ４

便秘 ８ １７．７８ ５

四肢发凉 ５ １１．１１ ６

心音低钝 ３ ６．６７ ７

其他 ２ ４．４４ ８

２．２　筛查指标与ＣＤＣＣ测试结果相关性分析　经Ｐｅａｒｓｏｎ相

关性分析后，Ｔ４、ＦＴ４与ＣＨ患儿ＣＤＣＣ测试总分、精细运动

以及适应性等均呈正相关关系（犘＜０．０５），见表２。

表２　筛查指标与ＣＤＣＣ测试结果相关性分析

指标 统计值 总分 适应性 大运动 精细运动 言语能力 个人社会

ＴＳＨ 狉 －０．１１０ －０．１９１ －０．０１７ －０．１０９ －０．０５５ －０．１３０

犘 ０．４３２ ０．１６０ ０．８９７ ０．４３２ ０．６９２ ０．３８１

ＦＴ３ 狉 ０．０６４ ０．２２６ ０．０９５ ０．００５ ０．０９４ ０．１０４

犘 ０．６４６ ０．３６５ ０．４８４ ０．９８４ ０．５００ ０．４６１

Ｔ３ 狉 ０．３９０ ０．１９６ ０．１２０ ０．１２６ ０．３５８ ０．１７１

犘 ０．１０８ ０．１７６ ０．３８８ ０．６１７ ０．１４４ ０．４９２

ＦＴ４ 狉 ０．５５５ ０．５１７ ０．０９４ ０．５６１ ０．４１２ ０．３５８

犘 ０．０１２＃ ０．０２７＃ ０．５００ ０．００９＃ ０．０９０ ０．１４５

Ｔ４ 狉 ０．２８４ ０．２３０ ０．２２１ ０．２８７ ０．３５８ ０．３９０

犘 ０．０４０＃ ０．０２８＃ ０．１１４ ０．０３７＃ ０．１４４ ０．１０８

　　注：＃表示差异具有统计学意义。

３　讨　　论

大多数ＣＨ患儿在早期阶段，并无特异性临床症状，但等

到ＣＨ患儿的临床症状出现后再行治疗的效果往往不理想，因

此对该类患儿进行早期诊断与干预对提高患儿生存质量具有

十分重要的影响。新生儿筛查是提高人口素质的重要手段之

一，在我国的较多地区均已经得到推广，如李文杰等［６］报道了

青岛市１９９６～２０１０年ＣＨ筛查结果，并发现该地区发病率为

１／２３２３，显著高于全国的平均发病率；孙青等
［７］则报道了南京

地区１９９８～２００９年的ＣＨ筛查结果，发病率为０．４１‰。在本

研究中，共筛查２０１０年８月至２０１３年１０月的新生儿标本

７１０８４份，确诊ＣＨ患儿４５例，发病率为０．６３３‰，略高于全国

２００３～２００６年的平均发病率０．５５３‰，因此，渭南地区近年来

的新生儿ＣＨ的发病形势不容乐观，应引起重视。

目前ＣＨ的筛查方法主要是通过对患儿血液 ＴＳＨ、ＦＴ４

浓度等的检测，由于该方法具有较高的特异度与敏感度，已经

在国内逐渐得到推广使用［８］。但该方法只限于对原发性ＣＨ

的检测，而对于下丘脑功能障碍引起的甲状腺功能减低症，由

于ＴＳＨ水平升高不显著，因此无法对其进行有效检测。此

外，一些患儿的ＴＳＨ水平的升高具有延迟性，即使出生７２ｈ

后ＴＳＨ水平仍未上升，对于该类患儿亦无法通过检测 ＴＳＨ

而被筛查［９］。本研究亦在新生儿出生７２ｈ后，采集新生儿足

底血液进行ＣＨ筛查，因此渭南地区２０１０年８月至２０１３年１０

月的发病率可能还会高于０．６３３‰。

Ｔ４浓度的检测是诊断ＣＨ的有效指标之一，在本研究中，

经Ｐｅａｒｓｏｎ相关性分析后，Ｔ４、ＦＴ４与ＣＨ患儿ＣＤＣＣ测试总

分、精细运动以及适应性等均呈正相关关系，说明ＦＴ４、Ｔ４水

平与ＣＨ患儿的体质量发育密切相关，故可作为判断ＣＨ患儿

治疗效果的指标，但由于成本较大且筛查方法的局限性，目前

在国内主要开展的ＣＨ筛查方式仍以检测ＴＳＨ为主，因此应

进一步警惕漏诊患儿的发生［１０］。在本研究中通过对ＣＨ患儿

的临床表现及 ＴＳＨ 检测结果进行观察后发现，ＴＳＨ≥３２

ｍＩＵ／Ｌ患儿占主要比例，高达６２．２２％，临床表现仍然以病理

性黄疸为主，占５１．１１％，这与文献［２，９］报道结果相符。提示

对于无法通过新生儿筛查的ＣＨ患儿，应加强家属的健康教育

工作，并嘱咐其发生疑似病理性黄疸等临床表现时，应立即

就医。

综上所述，渭南地区新生儿ＣＨ的发病率较高，开展新生

儿疾病筛查工作，有利于该类患儿的早期诊断与治疗，值得临

床推广。
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