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【摘要】 先天性唇腭裂是我

国围产儿的高发畸形，目前针对其

诊断、预防、治疗有多项行之有效

的理论方法和关键技术，但治疗程

序较为复杂，时间和经济负担难以

计算。因此，国家对该缺陷的预防

与治疗极为重视，设立国家重点研

发计划项目资助本研究，建立基于

唇腭裂“孕前-产前-生后”三级综

合防治体系及唇腭裂的优化规范

化治疗策略的临床指引，使其易于在基层培训及推广，有利

于提高我国社区人群出生缺陷的救治成功率和有效性；制定

最优临床诊治路径并在示范区内推广应用，从而提高我国唇

腭裂的临床治疗成功率、减少并发症、提高生活质量，具有很

好的社会效益和经济效益。
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【Abstract】 Congenital cleft palate is a malformation of
perinatal children with high rate in China，and there are many
effective theoretical methods and key techniques for its
diagnosis，prevention and treatment. However，the treatment
procedure is more complicated so that the time and economic

burden are difficult to estimate. Therefore， this research
supported by the China National Key research and development
program is performed to establish an efficient practice guideline
with standardized treatment strategy. It will be easy to train and
promote among the primary medical staffs，and also conducive
to improving the success rate and effectiveness of the treatment
with birth defects in the community. This guideline can help
develop the optimal clinical diagnosis and treatment plan. The
appliccation may be popularized in the demonstration area in
order to improve the success rate of clinical treatment of cleft lip
in China with the reduction of complications，and finally to
improve the quality of life.
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先天性唇腭裂是一种严重影响口腔颌面部形

态与功能的常见先天缺陷性疾病，国内外的多个学

科长期参与研究唇腭裂诊疗方法的研究，已在对该

疾病的诊断、预防和治疗等方面建立了多个行之有

效的理论方法和关键技术。但是，基于我国庞大的

人口基数，每年仍有高达 3.5万名唇腭裂患儿出生，

给社会医疗、家庭经济及患者心理带来较重负担。

因此，国家对该先天缺陷的预防与治疗极为重视，

设立国家重点研发计划项目“先天性心脏病和唇腭

裂三级综合防控技术的示范应用和评价研究”，目

标是提高我国唇腭裂群体防治水平。本研究根据

项目要求，基于已有研究基础，建立唇腭裂的三级

综合防治及序列治疗临床指引。该指引立足于“孕

前-产前-生后”三级综合防治体系及经优化、规范

化的序列治疗策略，易于对基层人员培训及推广，
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有助于广大医务工作者早期识别易患因素，指导孕

妇孕期的行为、用药饮食习惯和防护措施，降低危

险因素暴露的风险，以此减少唇腭裂的发生；该指

引有助于广大基层医务人员了解有效的产前筛查

诊断技术，制定基于社区人群的防治技术和防治策

略，作为最优临床诊治路径并推广应用，从而提高

我国社区人群唇腭裂的临床治疗成功率，减少并发

症，提高生活质量。

一、孕前-孕早期的唇腭裂一级预防

1. 育龄人群的唇腭裂预防知识宣教：通过医

院、保健机构、社区和媒体等渠道向育龄人群进行

唇腭裂知识宣教，包括唇腭裂的定义、成因、我国的

流行病现状和父母的生活方式（如烟酒、药物等）对

胎儿的影响，促进育龄人群尤其是妇女采取健康的

生活方式，并鼓励育龄人群到医院或相关机构进行

唇腭裂易感性筛查，适当补充叶酸［1⁃2］。

2. 育龄人群的唇腭裂易感性筛查：有备孕计划

的唇腭裂高风险人群应该在产科、产前诊断及颌面

外科医生的指导下进行规范咨询，采取适当的干预

措施，调整生活习惯，必要时在产科医生指导下调

整或推迟备孕计划。已怀孕者应做好产前检查，如

产前超声检查等。

（1）育龄人群的易感基因筛查。孕前进行

MTHFR基因 c.667C＞T基因型检测。纯合变异被

认为是易感基因型［3］。

（2）育龄人群的家族遗传病史筛查。夫妻双方

三代以内直系亲属（双方祖父母及其兄弟姐妹、父

母双方及其兄弟姐妹）中存在唇腭裂患者，即被认

为是高风险人群［4］。

（3）育龄人群的个人生活史及个人病史。嗜烟

酒者，近期敏感药物（如抗癫痫、抗癌、抗过敏药、激

素类药物）使用者［5⁃7］，营养不良者，孕前-孕早期有

病毒感染（如流感、风疹）史者、精神压抑焦虑者，以

及辅助生殖技术（试管婴儿技术）等均被认为是高

风险人群［8⁃9］。

3. 育龄人群补充叶酸的一级预防措施。建议在

产科医生指导下补充，口服是主要的补充途径，一般

认为易感人群0.8~1.2 mg/d，非易感人群0.4 mg/d［1⁃2］。

二、唇腭裂的二级预防

1. 产前检查：胎儿超声检查被认为是孕前唇腭

裂二级预防的最重要手段。产前超声可有效发现

唇裂合并腭裂及单双侧，但不推荐用于诊断单纯腭

裂或唇红裂。产前超声可鉴别部分综合征型唇腭

裂。推荐检查时间为孕20 ~ 24周，过早或过晚均影

响准确性［10⁃12］。另外，胎儿核磁共振检查也是重要

的诊断手段。

2. 唇腭裂的产前诊断：对于有明确家族史，家

族先证者唇腭裂致病基因的致病变异又已经得到

确认的病例，在经过规范的遗传咨询和充分的知情

同意前提下，胎儿可以进行产前基因诊断。对于没

有家族史，但本次妊娠发现胎儿唇腭裂合并其他组

织器官结构畸形的病例，即建议侵入性产前诊断，

时机选择可以是孕11 ~ 13周的绒毛穿刺，可以是孕

16 ~ 22周的羊水穿刺或者也可以是孕 26周后的脐

带血穿刺。针对有唇腭裂的胎儿样本，一般建议行

微阵列基因组检测或者高通量测序检测。

3. 产前检查检出胎儿唇腭裂的二级预防措施。

（1）与唇腭裂治疗团队联系，建立治疗档案。

（2）夫妻双方接受产前唇腭裂知识的健康教育。

健康宣教的内容包括夫妻双方的心理辅导、唇腭裂

发生的原因、唇腭裂对人体造成的影响、喂养指导、

唇腭裂患儿出生后可能出现的心理问题、唇腭裂序

列治疗计划，我国唇腭裂治疗水平的现状，以及患

儿可能的预后、国家对唇腭裂诊疗的支持政策、慈

善机构的资助情况和申请办法等［13⁃14］。

三、唇腭裂的三级预防

规范化的唇腭裂序列治疗是三级预防的核心

内容。应协同通过规范化唇腭裂序列治疗方案对

唇腭裂患儿进行规范有序的矫形、正畸、康复和心

理干预，促进改善患儿颌面部畸形矫正，正常喂养，

听力、语言及心理发育水平。新生儿期起即根据患儿

的各项检查制订相对个性化的短、长期治疗计划。

1. 出生后 0 ~ 3个月：①无牙合正畸塑形（有指征

者），腭护板应用辅助喂养；②喂养指导及生长发育

监测；③综合征型唇腭裂的鉴别；④遗传学检查与

筛查；⑤呼吸情况与听力筛查；⑥护理人员培训。

（1）唇、腭和牙槽突同时存在裂隙的患儿，伴有

鼻畸形且牙槽突前后向落差大或严重扭转者，建议

出生后 1周至 1月龄期间为患儿配戴带腭板的鼻-
唇矫治器，而存在鼻畸形的不完全性唇裂患儿，出

生后2个月可开始接受鼻膜矫正［15］。

（2）腭裂患儿建议使用专用的、具有良好流动

性的奶瓶及奶嘴［16］。使用配方奶粉时应充分搅动

而非摇晃从减少混进空气。奶瓶喂养指导：应将患

儿呈 45°或更为竖立避免鼻腔反流；教会父母如何

识别异常的进食情况，咳嗽或呛奶、离开奶瓶后头
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部后仰或颈部过度伸展；进食节奏频繁暂停或鼻腔

溢奶；频繁眨眼或睁眼；异常的手部活动如挥手或

推奶瓶。喂食时间应约为30 min。生长发育监测应

该自新生儿开始作连续的生长曲线监测，指标包括

身高、体重、头围、呼吸状况等。唇腭裂患儿体重增

长不应该与正常患儿有差异，参考指标为头 3个月

每天增加30 g［16］。

（3）从面部对称性、是否存在面部畸形如下颌

短小、耳廓及附耳、眦距及眼球凸度、心脏检查等检

查新生儿是否存在多发性畸形，是鉴别综合征型唇

腭裂（皮罗氏综合征、各类颅颌面发育畸形综合征

的依据）［17］。

（4）针对有家族史的唇腭裂患儿可进行遗传学

检查及咨询探讨后代唇腭裂的风险。

（5）对于综合征型腭裂患儿，患儿仰卧位呼吸

状况、是否存在“三凹征”可以判断其上呼吸道梗阻

状况。腭裂患儿还需判断喂养时是否存在呼吸杂

音及头部上下摆动、鼻翼煽动等判断是否存在返

流，避免吸入性肺炎。早期的耳鼻喉科听力筛查可

判断患儿听力发育状况［18］。

2. 出生后 3 ~ 8个月：①唇裂修复术，鼻畸形一

期修复；②喂养指导及生长发育监测；③检测中耳

功能和听力。

（1）目前主流观点认为，患儿 3 ~ 6月龄可进行

首次单侧唇裂手术。手术条件应满足：体重不低于

5 kg；血红蛋白不低于 100 g/L；白细胞不高于 1.2 ×
109/L；无重要的脏器病变，且近2周内无呼吸道或胃

肠道感染症状［19］。

唇裂手术的目标是功能性重建口轮匝肌，恢复

口鼻唇形态，重建唇鼻部的唇红、人中嵴、人中和鼻堤

等重要解剖结构特征，同时纠正鼻畸形，并尽量使

上述结构符合美学和对称性。术后可使用鼻膜矫治

器、瘢痕护理措施等维护矫正效果和外观形态［20］。

（2）唇裂术后喂养指导。唇裂术后 14 ~ 30 d内

喂养应该避免促使吮吸动作的奶嘴、安抚奶嘴。术

前使用鼻唇矫治器患儿注意清除口鼻腔分泌物。

唇裂术后生长监测的重点仍为体重、身高、头

围、枕额部前后径、体质指数（kg/m2）、皮下脂肪分

布、活动水平及神经系统状态［21］。

3. 出生后 8个月至 2岁：①腭裂修复术；②喂养

指导及生长发育监测；③检测中耳功能和听力，必

要时行耳鼻喉科手术；④护牙防龋。

（1）一般认为，应在幼儿学语前（9 ~ 12月龄）完

成腭裂修复术。也有证据认为，6个月前完成修复

出现腭裂代偿性语音的机会大大减少。因此，对于

基础条件较好的患者，且麻醉和术后复苏条件允许

的医院，可再提早手术［22］。

腭裂手术方式原则上以有效恢复腭裂患者语

音为首要目的，改善喂养状况，尽可能减轻对上颌

骨生长的影响。

（2）腭裂术后应有持续约 1 ~ 3周的饮食限制：

①汤匙喂养，严格避免吮吸动作，包括禁用吸管；②严

格流食1 ~ 2周，后逐步过渡至半流食、软食、固体食

物，且食物应尽量少残留于口腔，易于清洁；③喂养

后及喂养的间隙应适当喂白开水利于清洁口腔、避

免脱水［23］。

（3）患儿牙齿初萌（6月龄）前后，应开始进行护

牙防龋工作：①对患儿家长的卫生宣教工作、牙科

保健指导；②指导父母实践牙面清洁方法（擦拭、刷

牙、牙线的使用）；③婴幼儿 1岁前后开始对其口腔

作全面检查，记录异常体征；④指导家长控制致龋

因素（包括奶瓶使用时长、致龋食物摄入）及氟化物

的正确使用［23］。

4. 育龄 2 ~ 4岁：①护牙防龋；②语音和语言发

育评估；③大脑发育及学习能力评估。

（1）乳牙列的时期的卫生保健：①制定个性化

的治疗方案；②卫生宣教（牙槽骨缺隙区、先天缺牙

的正畸、植骨时机及方案）；③宣教指导家庭口腔卫

生习惯、防龋；④龋坏牙的预防与诊治；⑤裂隙区牙

形态异常、位置不正、缺失和错牙合等处理［23］。

（2）语音治疗主要适用于腭裂术后腭咽闭合完

全的腭裂患者。口腔内能量不足导致腭裂语音，表

现为语音残缺、代偿和干扰。临床可通过吹水泡、

雾镜及鼻咽纤维镜等诊断腭咽功能。对腭裂术后

低龄患者，原则上在3 ~ 4岁时尽在进行语音干预训

练。学龄期和成年患者，术后 2个月即可开始语音

治疗。医院、家长、学校应该相互配合，整体系统进行

训练。治疗策略与方法根据患者音韵历程的分析

结果，制定治疗目标和具体计划。针对不同的语音

障碍表现和治疗的不同阶段，可采取集体训练和个

别训练相结合等方式。治疗频率为每天1次或每周

1 ~ 2次，每次30 ~ 45 min，10次为一个治疗周期［24⁃26］。

5. 4 ~ 5岁：①牙颌畸形的功能性矫正；②咽成

形术改善语音；③语言训练。

（1）上颌骨发育不足导致的面中份发育不足、

前牙反牙合、上牙弓狭窄是唇腭裂患儿常见的发育畸
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形，伴有牙槽突裂患者可能随上颌骨发育进程出现

双侧牙槽骨段落差或间距过宽。此阶段矫正的目

的在于减轻或解除前牙反牙合，旋转牙槽突裂骨段、

排齐牙列，调整裂隙，改善上颌骨及上颌牙列的发

育，为后期恒牙期正畸、牙槽突植骨术，以及后期必

要时的正颌手术作准备［27］。

（2）部分腭裂患儿术后腭咽部结构发育不良导

致的腭咽结构闭合不全，引发语音障碍（高低鼻音

等），咽成形术的目标是通过封闭阻塞腭咽口改善

腭咽闭合不全，从而改善语音障碍。有报道修复体

治疗对部分患者有效，如软腭短且瘢痕重的患者。

但辅助语音训练仍然不可或缺［28⁃29］。

6. 6 ~ 11岁：①评估患儿心理发育状态；②牙槽

嵴裂修复术、髂骨移植术；③正畸治疗；④诊断有无

睡眠呼吸暂停低通气综合征（obstructive sleep apnea⁃
hypopnea syndrome，OSASH）。

（1）颌面畸形患者在青少年前期的精神心理发

育转变过程中，因外貌原因会导致自我意识觉醒、

社会适应性障碍及焦虑，需团队中的专业心理医师

对患者及家长进行辅导。

（2）牙槽突裂植骨术的目的在于恢复牙槽嵴的

骨连续性，关闭口鼻瘘，为裂隙区牙萌出提供骨质基

础且稳定上颌骨，为鼻翼基底部提供支持，抬高裂

隙侧鼻翼。髂松质骨是常见的植骨供体区。8~11岁
时（上颌尖牙牙根形成2/3）为最佳手术时机［30］。

（3）正畸治疗应协同外科治疗，协助改善上颌

发育不足、牙弓短小及排齐裂隙区异位异形牙，为

牙槽突植骨术成功改善条件［31］。

7. 12岁以上：恒牙错牙合畸形矫正（牙正畸治疗）。

12岁以后牙颌面部进入快速生长期，下颌骨生

长加快致使上、下颌骨发育不协调症状加重，需正

畸进一步处理。

8. 13岁以上：①唇裂二期修复术；②唇裂鼻畸

形矫正术。

唇裂二期整复的核心内容是对一期唇裂整复

和唇裂继发鼻畸形的整复。唇裂术后的激发畸形

可能包括唇红缘、白唇嵴和唇弓畸形、红唇不足、上

唇过短/过长、上唇过紧、瘢痕畸形、动态畸形等。手

术的目标是将鼻唇肌肉进行精确解剖、复位，恢复

对称的鼻孔、鼻翼脚，利用瘢痕等结构恢复近似的

人中各结构及唇弓、唇珠等解剖形态，动态的唇部

运动经过肌肉功能性整复后近似正常形态［32］。

9. 16岁以上：①术前牙正畸、正颌手术和术后

牙正畸；②遗传咨询。

（1）唇腭裂患儿进入青春期后颌面部生长加

快，会因上颌骨矢状向、垂直向生长不足甚至是全

三维向发育不足导致上下颌骨生长不协调，典型的

表现是上颌发育不足、下颌骨相对前突、Ⅲ类错

牙合。轻中度的骨性错牙合可通过正畸治疗单纯进行

牙代偿掩饰治疗。严重的骨性错牙合或者正畸掩饰

治疗不成功、对容貌要求较高的患者，需正畸-正颌

联合治疗或联合颌骨牵张手术进行矫治［33］。

（2）唇腭裂患儿本阶段或成年后，需从诊断、下

一代复发风险及容貌等社会心理角度为其提供心

理咨询。

本研究建立的指引，纳入孕全周期的三级综合

防治及规范化唇腭裂序列治疗的全部内容，涉及口

腔医学、产前诊断学、遗传学和超声影像学等多个

学科，以孕全周期的唇裂三级综合防治为主线将上

述学科的相关内容融为一个有机整体，指导性、目

的性强，旨在向广大基层医疗单位及社区推广。同

时，在执行过程中逐渐实现不同层级医疗资源的优

化组合，使广大基层人民获得更为优质、规范化的

治疗，同时带动基层医疗水平的提升，最终对提高

我国唇腭裂的研究水平、降低其发病率、改善临床

治疗预后有很好的推动作用，并为卫生行政部门制

定预防策略提供依据，将为提高我国出生人口素质

做出重要贡献。
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