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摘  要 

目的：系统综述先天性心脏病(CHD)新生儿筛查的核心技术方法、国内外实施现状与成效，为基层医疗

机构优化筛查策略提供参考。方法：检索国内外CHD筛查相关文献，重点分析双指标法(心脏听诊 + 经
皮血氧饱和度测定)的技术原理、敏感性特异性数据，以及上海、海南、银川等地的筛查实践模式。同时，

收集克拉玛依市中心医院2023~2024年筛查数据进行案例验证。结果：双指标联合筛查敏感度达93.35%、

特异度97.30%，显著优于单一指标。上海2017~2021年筛查801,831名新生儿，筛查率99.48%；海南

全省筛查率98.88%；银川建立了三级筛查闭环管理体系。克拉玛依市中心医院2023~2024年累计筛查

3686例，两年总筛查率98.58%，确诊CHD 63例，无死亡病例，验证了该技术在西部地市级医院的可行

性。结论：新生儿CHD筛查是最具成本效益的公共卫生干预之一。双指标法技术成熟、操作简便，适合

在全国推广实施。未来需进一步推动筛查技术智能化、完善阳性病例转诊路径，并建立全生命周期健康

管理模型。 
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Abstract 
Objective: To systematically review the core technical methods, implementation status, and effec-
tiveness of neonatal screening for congenital heart disease (CHD), and to provide references for op-
timizing screening strategies in primary healthcare institutions. Methods: Literature on CHD screening 
was retrieved and analyzed, focusing on the dual-index method (cardiac auscultation + pulse oxime-
try), and screening practices in Shanghai, Hainan, and Yinchuan. Screening data from Karamay Cen-
tral Hospital (2023~2024) were collected as a case validation. Results: The dual-index method has 
a sensitivity of 93.35% and specificity of 97.30%, significantly better than single indicators. From 2017 
to 2021, Shanghai screened 801,831 newborns with a coverage of 99.48%; Hainan achieved a provin-
cial coverage of 98.88%; Yinchuan established a three-tier closed-loop management system. Kara-
may Central Hospital screened 3,686 cases during 2023-2024 with an overall coverage of 98.58%, con-
firming 63 CHD cases with zero mortality, validating the feasibility of this technology in western 
municipal hospitals. Conclusion: Neonatal CHD screening is a highly cost-effective public health in-
tervention. The dual-index method is mature, simple to operate, and suitable for nationwide pro-
motion. Future efforts should focus on intelligent screening technologies, improved referral path-
ways, and full-life-cycle health management models. 
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1. 引言 

先天性心脏病(CHD)是全球最常见的出生缺陷类型，约占活产婴儿的 6‰~10‰，在中国已连续十年

位居出生缺陷首位。最新流行病学数据显示，我国 CHD 发生率为 8.98‰，约占新生儿出生缺陷的 40%以

上，是导致婴儿死亡的首要原因[1]。其中重症CHD (如大动脉转位、左心发育不良综合征)占比约 25%~30%，

未经干预的患儿一年内死亡率高达 60% [2]。值得注意的是，约 30%的重症 CHD 患儿在出院前缺乏典型

临床症状，导致诊断延迟，错失最佳干预时机。通过及时治疗，重症 CHD 手术成功率可达 95%以上[3]，
这凸显了早期筛查对改善预后的关键价值。 

从公共卫生政策视角看，中国近年来持续强化 CHD 筛查体系建设。继 2018 年将 CHD 纳入新生儿

筛查疾病谱后，《出生缺陷防治能力提升计划(2023-2027 年)》进一步提出明确目标：到 2025 年实现区县

覆盖率 100%，2027 年筛查率达到 80% [4]。这一政策导向与全球出生缺陷三级预防战略相契合，标志着

我国 CHD 防控从被动诊治向主动筛查转变。 
本文系统综述 CHD 筛查的核心技术方法、国内外实施现状与成效，并结合克拉玛依市中心医院

2023~2024 年真实世界筛查数据，验证该技术在西部地市级医院的落地效果，为基层医疗机构优化筛查

策略提供参考。 

2. 筛查技术与方法 

2.1. 核心筛查技术 

目前国际研究的新生儿先天性心脏病(CHD)筛查技术共有四种(详见表 1)，业内公认的主流筛查体系
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是以“双指标法”为核心构建而成，即联合应用心脏听诊和经皮脉搏血氧饱和度测定(POX)。这一方案由

复旦大学黄国英教授团队通过大样本前瞻性研究验证，针对出生后 6~72 小时的新生儿实施[5]。其操作规

范要求：心脏听诊需由训练有素的医护人员在安静环境下进行，重点识别病理性杂音；POX 测量则采用运

动抑制状态下的右手和任一足部同步监测，任一部位血氧饱和度低于 95%或手足差异超过 3%视为异常。 
海南省大规模应用研究证实，双指标联合筛查的敏感度达 93.35%，特异度 97.30%，显著优于单一指

标(心脏听诊敏感度 67.93%，POX 敏感度 37%) [6]。这一高效筛查策略解决了传统方法对低氧依赖性心

脏病(如右心室流出道梗阻)检出率低的问题。尤其对危重症 CHD，双指标均阳性的比率显著高于单一指

标阳性(P = 0.001)，为早期识别高风险患儿提供了可靠依据。 
 

Table 1. Comparison of performance among different CHD screening techniques 
表 1. 不同 CHD 筛查技术性能比较 

筛查技术 敏感度(%) 特异度(%) 适用场景 主要局限性 

双指标法(听诊 + POX) 93.35 97.30 产后 6~72 小时新生儿 对非低氧型 CHD 检出不足 

胎儿超声心动图 70~85 >95 孕 18~24 周 对室间隔小缺损敏感度低 

AI 智能听诊器 95.3 89.3 基层初筛、社区随访 依赖高质量心音数据 

基因筛查(SNP) 60~75 >85 高危家族史胎儿 多数 CHD 为多基因遗传 

2.2. 补充诊断技术 

随着技术进步，多维度筛查体系正在完善。胎儿期筛查通过孕中期(18~24 周)超声心动图可识别

70%~85%的严重心脏畸形，但对轻中度室间隔缺损、房间隔缺损等结构异常的敏感度有限[7]。为突破这

一局限，AI 赋能的影像分析技术迅速发展。广东省妇幼体系应用的智能超声系统，通过深度学习算法自

动识别胎儿心脏水平长轴切面及大血管走向，使 CHD 检出率有所提升[8]。 
分子诊断技术也在 CHD 筛查中崭露头角。基于游离 DNA 分析的产前筛查可检测 GATA4、NKX2-5

等先天性心血管病相关基因突变[9]。我国学者开发的 74 种血浆蛋白标志物组合已获专利认证，为无创产

前筛查提供新路径[10]。 

3. 国内外筛查实践与成效 

3.1. 国际筛查实践 

美国是最早推行新生儿 CHD 筛查的国家之一。2011 年，美国卫生与公众服务部将 POX 筛查纳入新

生儿常规筛查推荐清单[11]，截至 2018 年，全美 50 个州均已实施 POX 筛查[12]。2020 年欧洲心脏病学

会指南明确推荐将 POX 作为新生儿 CHD 筛查的补充手段[3]。一项纳入 25 项研究、近 20 万新生儿的

Meta 分析显示，POX 筛查危重症 CHD 的敏感性为 76.3%，特异性为 99.9% [13]。 

3.2. 国内筛查实践 

上海作为国内“双指标法”策源地，2016 年起在全市范围内推广该技术。2017~2021 年，上海市完

成 801,831 名新生儿筛查，筛查率高达 99.48%，确诊的 752 例危重症 CHD 患儿及时接受手术或介入治

疗，成功率 95%。这一系统性干预使上海市 5 岁以下儿童 CHD 死因占比从 25.93%下降至 16.61%，婴儿

死亡率从 4.58‰降至 2.30‰ [14]，充分体现了筛查的公共卫生价值。 
海南省建立了全省统一的“筛–诊–评”网络，覆盖 17 个市县所有助产机构。2020~2021 年数据显

示，全省筛查率达 98.88%，确诊 CHD 527 例(患病率 2.58‰)，其中重症 CHD 患儿 94 例均获及时治疗，
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0~1 岁儿童 CHD 标准化死亡率降至 1.96/10 万[6]。该模式创新性实施“卫健委认证诊断机构 + 三甲医院

评估”的双轨制，确保筛查阳性病例获得规范化转诊。 
银川市构建了新生儿先心病三级筛查与闭环管理体系，规范基层初筛(听诊及血氧)、区级复筛(超声)、

市级诊断流程，建立“筛查–诊断–治疗–随访”全周期路径。通过设立市级管理中心、标准化流程和

信息化平台，显著提升了区域筛查覆盖率、转诊效率和早期干预率，为西北地区提供了可推广方案[15]。
银川市 2020 年筛查 20,593 例新生儿，筛查阳性率约 10%，确诊 CHD 患儿均纳入随访管理，失访率控制

在 2.54% [16]。 

3.3. 西部地市级医院实践案例：克拉玛依市中心医院 

克拉玛依市中心医院是新疆克拉玛依市最大的三级甲等综合医院，承担全市新生儿 CHD 筛查的主

要任务。2023 年 1 月至 2024 年 12 月，该院按照《新生儿先天性心脏病筛查项目技术规范(试行)》，采

用双指标法对院内分娩新生儿进行筛查。数据汇总如下： 
 

年份 活产数 筛查人数 筛查率 阳性率 超声检查率 确诊人数 发病率(‰) 死亡率 

2023 1525 1491 97.78% 9.05% 94.07% 20 13.11 0 

2024 2214 2195 99.14% 7.20% 96.84% 43 19.42 0 

合计 3739 3686 98.58% 7.95% 95.56% 63 16.85 0 

 
该院两年总筛查率达 98.58%，超过国家 2027 年 80%的目标。阳性率 7.95%介于文献报道的 5%~12%

之间。值得注意的是，2024 年阳性率(7.20%)低于 2023 年(9.05%)，但确诊率(27.22%)显著高于 2023 年

(14.81%)，提示筛查人员对假阳性的控制能力和超声转诊规范性均有提升。两年累计确诊 63 例 CHD，总

发病率 16.85‰，略高于全国平均水平(8.98‰)，可能与部分轻症病例被检出或统计口径有关。两年均无

CHD 相关死亡，与及时筛查和转诊直接相关。 
克拉玛依的实践表明，西部地市级医院完全可以达到与东部发达地区同等的筛查覆盖率，双指标法

在该类医院具有良好可行性和有效性。当前主要挑战在于如何进一步降低失访率(两年共 13 例阳性未做

超声，占 4.44%)，以及建立确诊患儿的长期随访机制。 

3.4. 成本效益分析 

CHD 筛查是高成本效益的公共卫生干预，这一效益源于三方面：一是避免延迟诊断导致的并发症治

疗费用(如心力衰竭、缺氧性脑病)；二是降低婴儿死亡率带来的劳动力损失减少；三是微创手术窗口期(出
生后 3~6 个月)内干预可大幅降低手术难度和费用[4]。 

4. 挑战与优化路径 

4.1. 现实挑战 

尽管取得显著成效，CHD 筛查体系仍面临三重瓶颈：资源配置失衡：西部偏远地区超声诊断设备配

置率低于东部，导致筛查阳性患儿无法及时确诊；随访机制缺失：部分家庭因交通成本或认知局限放弃

转诊，银川市报告失访率 2.54% [16]，克拉玛依为 4.44%；技术固有局限：POX 对主动脉缩窄等非低氧

型 CHD 检出率不足 50% [13]。 
更深层次问题体现在数据孤岛现象上——医疗机构的筛查数据、治疗结果与随访信息未实现互联互

通，阻碍整体疗效评估。此外，贫困家庭因经济困难放弃转诊的现象仍有发生[17]。 
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4.2. 优化策略 

针对上述挑战，结合国内外经验与克拉玛依等地的实践，可从技术、管理、模式等维度提出系统性

优化策略。 
在技术整合方面，推广“AI 听诊 + 云端血氧监测”移动终端。由省级中心开发或引进经过验证的智

能听诊算法，嵌入便携式电子听诊器，基层医生采集心音和血氧数据后上传云端，系统数秒返回风险评

估(正常/可疑/阳性)，可显著降低假阳性率。在转诊机制创新方面，建立“县级初筛–市级复筛–省级中

心”三级绿色通道。克拉玛依可与乌鲁木齐三甲医院签订远程会诊与快速转诊协议，利用新疆儿科疑难

危重症专科联盟平台，开展线上培训，为需手术患儿预留床位并安排转运，力争危重型 CHD 从初筛到手

术间隔不超过 7 天。同时借鉴银川模式，建立阳性患儿登记台账，由专职护士随访，避免失访。在多病

联筛模式方面，将 CHD 筛查与遗传代谢病、听力障碍筛查整合。浙江省推行“遗传代谢病筛查 + 听力

筛查 + 先心病筛查”三网合一管理模式以来[18]，筛查效率显著提升，阳性患儿召回率达 98.8%，减少

家长往返医院次数和候诊时间，有效提高筛查依从性[19]。在基层能力提升方面，依托医共体推行“人才

下沉、技术下移”。地市级医院可派超声或新生儿科医师到驻点带教，亦可举办全区规范化培训班进行

培训考核。制作双语宣教材料(汉语/维吾尔语)，帮助少数民族家庭理解筛查意义，减少因信息不对称导

致的失访。通过上述组合措施，有望在 3 年内将基层初筛的假阳性率控制在较低水平，使筛查阳性患儿

的心脏超声检查率达到 98%以上[20]，初步实现 CHD 筛查的全流程闭环管理[21]。 

5. 未来方向 

5.1. 技术创新 

CHD 筛查技术将向更早期、更精准、更智能方向发展：基于游离 DNA 的产前基因风险评估模型将

成为趋势[10]；整合电子健康记录、基因组数据和影像学特征的多模态学习模型是研发热点。 

5.2. 全周期健康管理 

突破传统“筛查–手术”碎片化模式，构建覆盖全生命周期的管理体系是必然方向。银川市先心一

体化信息管理系统实现筛查阳性患儿召回、重症随访及家属协同管理[17]。各地可借鉴此经验，建立“家

庭–社区–医院”联动模式，对确诊患儿进行长期随访。 

5.3. 数据驱动决策 

通过累积本地病例库，建立 CHD 亚型自然史模型，为不同病变制定最佳干预时间窗。基于真实世界

证据的诊疗指南更新机制，将提升资源配置精准度。 

6. 结论 

新生儿 CHD 筛查是最具成本效益的公共卫生干预之一。双指标法技术成熟、操作简便，联合心脏听

诊和 POX 可使筛查敏感度达 93%以上。上海、海南、银川等地的成功经验表明，通过政策驱动与体系建

设，可显著提升筛查覆盖率并降低婴儿死亡率。克拉玛依市中心医院 2023~2024 年数据进一步验证了该

技术在西部地市级医院的可行性和有效性——两年筛查率 98.58%，确诊 63 例，零死亡。 
未来突破点在于三个核心矛盾：基层资源不足与筛查需求扩增的矛盾(需通过“移动终端 + 远程诊

断”化解)，技术敏感度提升与假阳性率控制的矛盾(需发展多模态验证策略)，手术成功率提高与长期随

访缺失的矛盾(应建立电子健康档案追踪系统)。唯有打通“筛查–诊断–治疗–康复”的一体化服务链，

方能实现“发现一例、管理一例、治愈一例”的终极目标。 
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