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　　今年的9月12日是第20个全国预防出生缺陷日，
今年的主题为“预防出生缺陷，守护生命起点健
康”。对于出生缺陷的相关问题，记者采访了潍坊市
中医院的专家。

导致出生缺陷的原因有哪些？

　　出生缺陷是指婴儿出生前发生的身体结构、功能
或代谢异常，通常包括结构畸形、染色体异常、遗传
代谢性疾病、功能异常（视力、听力和智力障
碍）等。
　　出生缺陷可由染色体异常、基因突变等遗传因素
或环境因素引起，也可由遗传和环境因素共同作用或
其他不明原因所致。
　　遗传因素导致的出生缺陷可以是遗传自父母的，
也可以是新发生的基因突变导致。
　　环境因素包括物理因素、化学因素、生物学因素
和营养因素，如电离辐射、高温、低温、缺氧、感染
（如风疹病毒、巨细胞病毒、弓形虫感染等）、药
物、吸烟、饮酒、维生素及微量元素的缺乏等。

什么是出生缺陷的三级预防？

　　出生缺陷不仅影响儿童的生命健康和生活质量，
给家庭带来沉重的精神压力和经济负担，也会影响整
个国家的出生人口素质。要想生育出健康宝宝，做好
出生缺陷三级预防很重要。
　　一级预防是指在孕前通过健康教育、合理营养、
孕前保健、遗传咨询及携带者筛查等综合干预，减少
出生缺陷的发生。
　　二级预防是指在孕期通过产前筛查和产前诊断，
早期识别严重的先天缺陷，减少缺陷儿出生。
　　三级预防是指在新生儿期，早期筛查、诊断和尽
早治疗可以避免或减轻致残，提高患儿的生活质量。
 　记者了解到，新生儿出生后筛查项目包括4个大
项、6个小项，其中基础项目3小项，拓展项目3项，
均为国家优生优育政策指导筛查项目。部分筛查已经
实现全额补贴，部分项目实行医保按比例报销，部分
自费。
　　专家表示，在出生缺陷三级预防策略中，一级预
防是最有效和最经济的手段，而且是主动预防其发
生，二级预防和三级预防是通过终止妊娠和出生后干
预进行的补救措施，三级预防相互补充，筑起一道坚
实的出生缺陷防护屏障。
  专家提醒，预防出生缺陷是宝爸宝妈的必修课，
了解相关知识，做到早预防、早发现，防
范宝宝患先天性残疾的风险，这样才能保
证生出的宝宝更健康。

　　脊柱侧弯不仅会造成脊柱外观畸形，让孩子产
生自卑心理，还会影响活动功能，甚至对心肺等其
他脏器和神经造成压迫和损伤。记者日前采访了昌
邑市人民医院小儿一科的专家，了解关于脊柱侧弯
的相关问题。
　　脊柱侧弯指的是脊柱偏离正常的直线状态，呈
现出“S”或“C”形的弯曲。脊柱侧弯有很多种
类型，最常见的是特发性脊柱侧弯，多发生于正在
生长发育的青少年。特发性脊柱侧弯的病因，可能
与遗传、骨骼、肌肉、神经、激素以及姿势习惯等
有关。
  脊柱侧弯不仅影响体态，还可能引发一系列的
健康问题，比如脊柱侧弯会导致脊柱在侧方向上出
现弯曲，可能导致身体外观的不正常，如肩膀、骨
盆不对称等；长期、严重的脊柱侧弯可能导致脊柱
结构的畸形，影响正常的脊柱生理曲度；严重的脊
柱侧弯可能对心脏和肺部造成压迫，从而影响心血
管和呼吸系统的正常功能等。
  专家表示，对于发育高峰期的青少年来说，如
果不及时干预，通常侧弯度数会每月增加1°左右。
早期发现脊柱侧弯的迹象，对于治疗和控制病情至
关重要。家长和青少年自身应留意以下信号：衣服
领口或肩带不平，一侧肩膀似乎比另一侧高；腰部
或臀部的不对称，一侧腰部的褶皱多于另一侧；弯
腰时背部两侧不对称，或可见明显的脊柱弯曲；身体
倾斜或走路姿势异常。
  前屈测试也是自测脊柱侧弯的方法之一。家长
面向裸露脊背的孩子，孩子膝盖伸直、双脚并拢立
正，双臂伸直合掌，缓慢向前弯腰至90°左右，双手合
掌逐渐置于双膝间，以免孩子躯干和肩假性偏移。
家长目光平行随孩子弯腰，观察脊柱两侧是否高低
不平。如存在背部两侧有明显视觉上或触觉上不等
高的情况，则怀疑孩子存在脊柱侧弯的风险。
  当然，最准确的判定方法是到医院做相关检
查，通过评估筛查以及拍摄X光片等进行明确诊
断。目前，脊柱侧弯的治疗方法包括运动、支架治
疗、手术治疗等。
  专家建议，家长平时要关注孩子的生活习惯，
纠正孩子的不良站姿和坐姿，合理安排其学习和休
息时间，控制电子产品使用，增加体育锻炼，预防
孩子脊柱侧弯。

┬潍坊日报社全媒体记者 王路欣
 通讯员 刘晓媛

脊柱侧弯别忽视

日常预防很重要

防控出生缺陷

需严守“三道防线”

┬潍坊日报社全媒体记者 王路欣
 通讯员 王宁 陈海廷

　　宝宝如果经常吃某种食品后拉肚子，或者有不
舒服的情况，家长要注意孩子是否为食物不耐受。
什么是食物不耐受？食物不耐受的发病特点有哪
些？记者采访了潍坊市妇幼保健院过敏性疾病诊疗
中心副主任医师李建。
　　食物不耐受是一种对特定食物或食物成分所产
生的具有可重复性的由IgG/IgG4介导的免疫反应，
可发生在各年龄段。最常见的症状包括腹痛、腹
胀、排便习惯或大便性状改变以及头痛、偏头痛、
疲劳、行为异常和荨麻疹，部分患者可诱使哮喘
发作。
  李建表示，食物不耐受的发生与多种慢性病有
关，可累及消化、神经、心血管等全身多个系统及
皮肤，其中以消化系统最为常见。食物不耐受不同
于食物过敏的快速反应，其反应通常会延迟，症状
需要几天才能出现，甚至无明显症状，但是长此以
往，免疫系统出现紊乱，可能引起全身多器官系统
的不适症状。从某种程度上说，食物不耐受相比食
物过敏对人体的损害更大。要区分食物过敏和不耐
受，最好的方法是进行专业的医学检查。
  李建提醒，长期存在不明原因的慢性症状者，
如慢性腹泻、腹胀、腹痛、消化不良、皮疹、反复
口腔溃疡、偏头痛等；儿童生长发育迟缓，或出现
注意力不集中、多动、孤独症等行为异常；患有过
敏性疾病又找不到明确过敏原的人，以上人群建议
做食物不耐受的检查。对于食物不耐受，医生通常
会建议患者避免食用不耐受的食物，并通过调整饮
食结构来改善症状。

　　近期，潍坊市人民医院小儿内一科接诊了一例
确诊庞贝病的患儿，该科室主任赵华锋带领团队制
订了个性化的治疗计划，包括治疗剂量、治疗频率
等，以确保治疗效果的最大化，在相关科室支持
下，成功开展该疾病的酶替代治疗。这是潍坊市人
民医院儿科继2021年在潍坊地区首次开展鞘内注射
诺西那生钠治疗脊髓性肌肉萎缩之后，再次开展针
对儿童罕见病的精准治疗。对于庞贝病的相关问
题，记者采访了赵华锋。
　　赵华锋表示，庞贝病又称糖原贮积病Ⅱ型，是
一种罕见的常染色体隐性遗传疾病，主要由酸性
α-葡糖苷酶（GAA）缺乏或活性降低引起。这种
疾病导致糖原在骨骼肌、心肌和平滑肌等细胞的溶
酶体内异常积聚，进而引发溶酶体肿胀、细胞破坏
及脏器功能损伤。
  庞贝病是目前罕见病中的少数可治疗疾病之
一，现在已有多种治疗手段可以帮助庞贝病患者改
善生活质量并延长生存期。酶替代治疗（ERT）是
目前已经证明的有效治疗方法之一，它针对庞贝病
患者体内酸性α-葡糖苷酶（GAA）缺乏或活性降
低的病理机制，通过外源性补充该酶来替代患者体
内缺失的功能，从而促进糖原的正常代谢，减轻疾
病症状，改善患者的生活质量。

  赵华锋认为，庞贝病发
病率罕见，临床表现非特异
性，早期进行高危筛查，可
早发现并诊断患者。

孩子进食后闹肚子

或许是食物不耐受

┬潍坊日报社全媒体记者 王路欣

让“罕见”被看见

了解一下庞贝病
┬潍坊日报社全媒体记者 王路欣 通讯员 杨舸


