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【摘要】 目的 探讨基于出生缺陷监测的先天性唇腭裂超声产前确诊率。方法 以广东省57
家出生缺陷监测医院 2018—2022年工作中报告的唇腭裂患儿为样本，描述性分析先天性唇腭裂的

产前确诊率和年度间变化趋势，以及并发畸形和孕周对产前确诊的影响，超声诊断与其他诊断方法

的组合使用情况。结果 2018—2022年广东省57家出生缺陷监测医院共收集唇腭裂患儿2 631例，

其中男 1 475例、女 1 092例，性别不明 64例，合计产前确诊率 67.96%（1 788/2 631），唇裂合并腭裂、

唇裂和腭裂的产前确诊率分别为87.73%、59.47%和31.64%，其中腭裂、唇裂合并腭裂的年度产前确

诊率差异无统计学意义，唇裂的年度产前确诊率经卡方趋势性检验差异有统计学意义（χ2=7.69，P=
0.005）。按有无并发畸形分类，有并发畸形的患儿其产前确诊率合计为73.59%（χ2 =0.06，P=0.80），

无并发畸形的患儿其产前确诊率合计为 66.34%（χ2 = 0.14，P=0.71）；超过 60%各类型唇腭裂产前确

诊分布在孕中期（14 ~ 27周），孕中期各类型唇腭裂产前确诊率差异均无统计学意义。孕早期（≤13）
和孕晚期（≥28）的唇腭裂各类型的产前确诊率有差异，但样本量较少无参考意义。产前超声诊断与其

他畸形诊断方法的组合使用率分别为临床诊断19.85%（355/1 788）、生化检查5.87%（105/1 788）、遗

传学3.13%（56/1 788）、其他影像学0.50%（9/1 788）和尸解0.34%（6/1 788）。结论 研究期间唇腭裂

产前确诊率稳定，单纯腭裂的产前超声确诊率较低，应探索提高产前确诊率的临床路径。
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【Abstract】 Objective To evaluate the rates of prenatal ultrasonic diagnosis of cleft lip and palate
prenatal based on birth defect monitoring. Methods Based on the samples of cleft lip and palate reported
in 57 birth defect monitoring hospitals in Guangdong Province from 2018 to 2022，descriptive analysis was
conducted for the prenatal ultrasonic diagnosis rate and annual change trend of congenital cleft lip and
palate，and the influences of complicated malformations and gestational age on prenatal diagnosis，and the
combination of ultrasound diagnosis and other diagnostic methods used in the diagnostic process. Results
From 2018 to 2022，a total of 2 631 children with cleft lip and palate were collected from 57 birth defect
monitoring hospitals，including 1 475 males，1 092 females and 64 gender unknown cases. The total prenatal
ultrasonic diagnosis rate was 67.96%（1 788/2 631），among which the prenatal diagnosis rate of cleft lip
combined with cleft palate was 87.73%，and those of cleft lip and left palate were 59.47% and 31.64%，

respectively. There was no statistical significance in the annual prenatal ultrasonic diagnosis rate of cleft
palate，cleft lip combined with cleft palate. The difference was statistically significant in the annual
prenatal ultrasonic diagnosis rate of cleft lip by Chi ⁃ square trend test（χ2 = 7.69，P = 0.005）. The total
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唇腭裂的发病率约为1‰ ~ 2‰，受母体差异、筛

查时间、胎位、医师的诊断方式与诊断水平等因素影

响，各研究报告的产前确诊率差异较大。本研究拟

通过对广东省出生缺陷监测体系内 57家监测医院

2018—2022年的唇腭裂（单发的和合并其他系统畸

形的唇裂、腭裂和唇裂合并腭裂）确诊个案进行分

析，以期了解其中唇腭裂超声产前确诊的一般情况。

资料与方法

一、资料来源

以 2018—2022年间在广东省 57家出生缺陷监

测医院报告的先天性唇腭裂患儿（含活产、死胎死产

及7 d内死亡者）；确诊唇腭裂患儿填写《出生缺陷儿

登记卡》（国统制〔2012〕184号），符合国际疾病分类

ICD⁃10唇/腭裂分类标准（Q35 ~ Q37组）的纳入为本

研究的个案，本文中将其分为唇裂、腭裂和唇裂合并

腭裂3类，共计收集符合唇腭裂分类标准者2 631例，

其中 1 788产前确诊唇腭裂患儿均有超声诊断作为

诊断依据或依据之一。57家监测医院来自广东省21
个地级市，覆盖驻粤部属医院及省、市、县属医院。

二、统计学处理方法

研究中计数资料以频数（n）和比例（%）表示，连

续变量用 x± s表示，率的差异进行χ2检验，率的年度

趋势差异采用χ2趋势检验，以上统计计算和诊断方

法组合分布图绘制使用R4.3软件完成，以P＜0.05
为差异有统计学意义。

结 果

一、基本情况

广东省 57家出生缺陷监测医院 2018—2022年
共收集唇腭裂患儿2 631例，其中男1 475例、女1 092
例，性别不明 64例。单胎 2 538例，双胎及以上 93
例，活产1 005例，死胎死产1 626例（表1）。

二、按唇腭裂类型分类的超声产前确诊情况

2018—2022年合计产前确诊率 67.96%（1 788/
2 631），其中唇裂合并腭裂产前确诊率为87.73%、唇

裂为59.47%、腭裂为31.64%。将各类型唇腭裂的年度

超声产前率进行卡方趋势性检验，其中腭裂（χ2=0.064，
P = 0.79）、唇裂合并腭（χ2 = 0.0003，P = 0.98）的年度

产前确诊率差异无统计学意义，唇裂（χ2 = 7.69，P =
0.005）的年度产前确诊率差异有统计学意义（表2）。

三、并发畸形与唇腭裂超声产前确诊率的关系

2018—2022年的唇腭裂患儿无并发畸形者2 044
例，产前确诊 1 356例，产前确诊率为 66.34%，有并

prenatal diagnosis rate was 73.59%（χ2 = 0.06，P = 0.80）and 66.34%（χ2 = 0.14，P = 0.71）for the children
with and without complicated malformations. More than 60% of all types of cleft lip and palate were
diagnosed in the second trimester（14 ~ 27 weeeks）of pregnancy，and there was no significant difference
in the rate of different types of cleft lip and palate. There were statistical differences in the rate of prenatal
ultrasonic diagnosis of cleft lip and palate in the first trimester（≤13 weeeks）and the third trimester
（≥28 weeks），but the sample size was small and had no reference significance. The combined rate of
prenatal ultrasound diagnosis was 19.85%（355/1）for clinical diagnosis methods，5.87%（105/1 788）for
biochemical tests，3.13%（56/1 788）for genetic methods，0.50%（9/1 788）for other methods and 0.34%
（6/1 788）for postmortem examination，respectively. Conclusions The rate of prenatal diagnosis of cleft
lip and palate was stable，and the rate of prenatal ultrasound diagnosis of cleft palate was low. It is
necessary to explore clinical pathways to improve prenatal diagnosis.

【Key words】 Prenatal ultrasonic diagnosis； Birth defects； Cleft lip and palate
Fund program：Medical Research Foundation of Guangdong Province（C2021026）
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表1 广东省2018—2022年医院监测唇腭裂患儿基本情况

年度

2018年
2019年
2020年
2021年
2022年
合计

男（例）

360
344
263
285
223

1 475

女（例）

292
254
214
172
160

1 092

性别不明（例）

18
12
4

13
17
64

单胎（例）

642
584
469
455
388

2 538

双胎及以上（例）

28
26
12
15
12
93

活产（例）

252
230
200
182
141

1 005

死胎死产（例）

418
380
281
288
259

1 626

胎龄（周，x± s）

29.1±7.7
28.8±8.0
29.6±7.8
28.5±8.5
27.8±8.3
29.0±8.0
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发畸形的患儿 587例，产前确诊 432例，产前确诊率

为73.59%，有并发畸形的患儿其超声产前确诊率高

于无并发畸形患儿。从时间维度看，2018—2022年
无并发畸形（χ2 = 0.06，P = 0.80）和有并发畸形（χ2 =
0.14，P=0.71）的年度超声产前确诊率经卡方趋势检

验差异均无统计学意义（表3）。

四、超声产前确诊唇腭裂患儿的孕周分布

2018—2022年超过60%各类型唇腭裂产前确诊

分布在孕中期（14 ~ 27周），不同唇腭裂类型的超声

产前确诊率差异在孕中期的 14 ~ 20周（χ2 = 1.22，
P = 0.54）和 21 ~ 27周（χ2 = 0.21，P = 0.91）无统计学

意义，孕早期（≤13周）（χ2 = 0.41，P= 0.01）和孕晚期

（≥28周）（χ2=7.93，P=0.02）各类型唇腭裂的超声产

前确诊率有差异，但样本量较少无参考意义（表4）。

五、超声产前诊断与其他诊断方法的组合情况

本研究的唇腭裂患儿中，产前超声确诊的占比

为 67.96%（1 788/2 631），其中，超声诊断与其他畸

形诊断方法的组合使用率分别为临床诊断 19.85%
（355/1 788）、生化检查 5.87%（105/1 788）、遗传学

3.13%（56/1 788）、其他影像学 0.50%（9/1 788）和尸

解0.34%（6/1 788）。各诊断方法组合分布见图1。

讨 论

一、本研究为横断面观察性研究

本研究的数据涵盖省、市、县所属的57家三级及

二级出生缺陷监测医院分娩的围产儿，以胎儿娩出母

体为横断面确定先天性唇腭裂患儿是否在产前通过

超声诊断确诊且没有对照组，实际上本研究的数据

更接近“真实世界研究”［1］。本研究中2018—2022年
唇腭裂按类型分类合计产前确诊率最高的是唇裂合

并腭裂为 88.57%，其次是唇裂为 57.95%，最低是腭

裂为26.73%。同类研究中，珠海市2014—2019年的

一项监测研究显示总唇腭裂的产前确诊率为

18.12%［2］，同期厦门市的一项研究为33.70%［3］，低于大

部分以探讨超声设备或评估超声医师技术对产前

胎儿唇腭裂的筛查及诊断的准确性与价值的相关

研究所报告的产前确诊率［4］，要谨慎理解不同研究

表2 广东省2018—2022年按唇腭裂类型的超声产前与产后确诊分布［例（%）］

年度

2018年
2019年
2020年
2021年
2022年
合计

产前

46（30.67）
26（21.67）
22（20.56）
37（29.84）
31（29.52）

162（26.73）

产后

104（69.33）
94（78.33）
85（79.44）
87（70.16）
74（70.48）

444（73.27）

产前

87（60.00）
72（56.69）
58（54.72）
48（56.47）
52（74.29）

317（59.47）

产后

58（40.00）
55（43.31）
48（45.28）
37（43.53）
18（25.71）

216（40.53）

产前

326（86.93）
322（88.71）
233（86.94）
235（90.04）
193（85.78）

1 309（87.73）

产后

49（13.07）
41（11.29）
35（13.06）
26（9.96）
32（14.22）

183（12.27）

腭裂（n=606） 唇裂（n=533） 唇裂合并腭裂（n=1 492）

表3 广东省2018—2022年唇腭裂患儿是否并发畸形

与超声产前确诊率的关系［例（%）］

年度

2018年
2019年
2020年
2021年
2022年
合计

产前

372（67.64）
252（64.29）
270（66.50）
289（66.74）
173（65.78）

1 356（66.34）

产后

178（32.36）
140（35.71）
136（33.50）
144（33.26）
90（34.22）

688（33.66）

产前

87（72.50）
168（77.06）
53（70.66）
31（83.78）

103（75.18）
432（75.39）

产后

33（27.50）
50（22.94）
22（29.33）
6（16.22）

34（24.82）
155（24.70）

无并发畸形（n=2 044） 有并发畸形（n=587）

表4 广东省2018—2022年超声产前确诊唇腭裂的

孕周分布［例（%）］

孕周

1~13周
14~20周
21~27周
28周至分娩前

腭裂

8（4.17）
42（21.88）

120（62.50）
22（11.46）

唇裂

3（0.84）
76（21.35）

245（68.82）
32（8.99）

唇裂合并腭裂

17（1.60）
262（24.67）
719（67.70）
64（6.03）

合计

28（1.74）
380（23.60）

1 084（67.33）
118（7.33）

注：1 788例超声产前确诊的患儿中178例具体确诊孕周缺失。

图1 广东省2018—2022年唇腭裂患儿诊断方法组合分布弦图
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目的得出的唇腭裂产前确诊率差异。

二、唇腭裂类型对超声产前确诊唇腭裂的影响

超声诊断是当前胎儿唇腭裂筛查与确诊的首

要方法，但唇腭裂类型是其能否产前诊断确诊的关

键因素之一，2021版《胎儿唇腭裂产前超声检查专

家共识》推荐中孕期系统超声筛查时常规检查胎儿

上唇但未将腭裂纳入常规筛查范围，本研究中产前

确诊率最高的是唇裂合并腭裂为88.57%，其次是唇

裂为57.95%，最低的是腭裂为26.73%，低于曹迎丽［5］

评估超声技术研究中报告的分类确诊率。唇裂合

并腭裂在唇腭裂患儿中占比通常高于 40%，所以发

现胎儿唇裂时推荐进一步评估是否合并腭裂［3，6］。

通过超声很难判断胎儿是否患腭裂及其类型，但磁

共振对腭裂的判断准确性较高［7］。

三、是否有并发症对唇腭裂产前确诊率的影响

唇腭裂是否伴有其他异常或畸形的比例在各项

研究间差异较大［8⁃9］，文献报道的并发畸形率为30% ~
60%，本研究中有并发畸形患儿的占比为29.33%，并

发畸形的唇腭裂患儿超声产前确诊率比无并发畸形

患儿高约10%。有并发畸形的患儿在孕期增加产检

次数以及到高等级医院产检的机会更大一些，但其治

疗性引产或死胎死产的发生率也更大［10］，如果以活

产儿为研究样本或以门诊唇腭裂患者为研究样本，

有并发畸形的唇腭裂患儿占比通常略低［11］。

四、唇腭裂产前确诊的最佳时机与诊断方法

超声诊断是筛查胎儿结构畸形的普及、经济型

方法，但受孕妇腹壁情况、胎儿大小及体位、颌面部

结构的复杂性、超声设备成像特征及医师熟练程度

的影响，当前准确判断胎儿唇腭裂难度较大，考虑

到与其他排畸检查的结合以及胎儿宫内成像的有

利因素，大多数研究都推荐孕中期20 ~ 24周为唇腭

裂检查最佳时机［12］，此时已过致畸敏感期可与其他

影像技术联合诊断，如磁共振检查腭裂有良好的准

确率［13］，建议在未来的唇腭裂超声筛查指南或专家

共识中纳入与其他影像学组合检查的指引路径。

同时，随着口腔颌面外科及术后综合康复技术的提

高，活产儿的单纯唇腭裂可以得到很好的手术治疗

并预后良好，不宜选择终止妊娠。

本研究的不足之处，一是限于篇幅本研究并没

有分析不同唇腭裂类型的分娩前引产率，这部分引

产率可以解释围产筛查研究中的唇腭裂构成比与

门诊唇腭裂类型构成比及现患率的差异；二是本文

主要目的为评估唇腭裂产前超声确诊的总体水平，

但填写《出生缺陷儿登记卡》是在患儿娩出时，所以

其确诊方法为回顾性数据或娩出前存在跨院转诊，

均为数据质量的负面影响因素。
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