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摘　要　目的：了解２１世纪尤其是“全面二孩”政策实施以来，我国出生缺陷疾病所致的寿命损失情况，旨在为新时期

客观认识出生缺陷疾病的疾病负担提供参考依据。方法：采用全球疾病负担研究数据，对我国２０００、２０１０、２０１５和

２０１７年４个代表性年份出生缺陷疾病患者早死所致寿命损失情况进行详细分析，探究７种主要出生缺陷疾病的早死

所致寿命损失情况。结果：２１世纪以来，我国出生缺陷疾病总体寿命损失年（ＹＬＬｓ）和寿命损失年率（ＹＬＬ率）逐渐降

低，“全面二孩”政策实施前后依然保持下降态势，ＹＬＬ率由２０１５年的３１５．２／１０万降至２０１７年的２５９．８／１０万。早死

所致寿命损失存在年龄和性别差异，以０岁组最高，之后随着年龄的增长逐渐降低，而男性的ＹＬＬｓ和ＹＬＬ率在各年

份均高于女性，约为女性的１．３倍。各类出生缺陷疾病的ＹＬＬｓ和ＹＬＬ率均保持逐年下降的趋势，但具体的发展趋

势在各年份间有所差异，先天性心脏病居出生缺陷疾病早死所致寿命损失首位，ＹＬＬ率为５１６．２／１０万，远高于其他出

生缺陷疾病，而神经管缺陷的早死所致寿命损失获得较大改善，ＹＬＬ率从２０００年的７６．３／１０万下降到２０１７年的

１１．５／１０万。结论：出生缺陷疾病带来较大的寿命损失，尤其是婴幼儿群体及男性。
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　　出生缺陷主要是指从出生就表现出的结构、功

能以及代谢方面的异常［１］。２１世纪以来，我国出生
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收稿日期：２０２０－０４－１０　修回日期：２０２０－０７－０９

缺陷问题仍然十分突出，目前已经成为严重影响妇

女儿童健康和阻碍我国妇幼卫生事业常态化发展的

公共卫生问题和社会问题。本研究通过对２１世纪

我国出生缺陷疾病早死所寿命损失进行分析，为了
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解“全面二孩”政策开放前后我国出生缺陷疾病的疾

病负担情况提供依据。

１数据与方法

１．１数据

１９９３年，世界银行在《世界发展报告》中采用全

球疾病负担（ＧＢＤ）衡量疾病的严重程度和测量疾

病给社会造成的负担。ＧＢＤ 以伤残调整寿命年
（ＤＡＬＹ）作为评价疾病负担的主要测量指标。ＤＡ－
ＬＹ同时考虑早死和失能导致的健康寿命年损失，

包括死亡所致寿命损失年（ＹＬＬｓ）和伤残所致寿命

损失年（ＹＬＤｓ）。截至２０１７年，ＧＢＤ分析了全球

１９５个国家３５９种疾病和的可归因死亡、流行率和

ＤＡＬＹ，以及８４种行为、环境和职业危险因素，其中

也包括出生缺陷疾病。因此本研究通过ＧＢＤ官方

网站下载２０００—２０１７年ＧＢＤ中国出生缺陷疾病的

早死损失寿命年数据［２］，探究“全面二孩”政策开放

前后我国出生缺陷疾病的早死所致寿命损失情况。

１．２方法

对我国总体出生缺陷疾病的早死损失寿命进行

分析，并根据我国出生缺陷疾病的实际情况，重点选

取了７种主要出生缺陷疾病类型进行分析。同时本

研究重点关注２１世纪以来，尤其是“全面二孩”政策

开放前后我国出生缺陷疾病的寿命损失情况，因此主

要选取了２０００、２０１０、２０１５和２０１７年这４个年份的代

表性数据进行寿命损失的深入分析。本研究通过早

死所致寿命损失年（ＹＬＬｓ）及早死所致寿命损失年率

（ＹＬＬ率）两个指标的描述性统计分析，并分年龄和

性别探究出生缺陷早死所致寿命损失的现状及趋势。

２结果

２．１出生缺陷疾病不同年龄早死所致寿命损失情况

２０００、２０１０、２０１５和２０１７年出生缺陷疾病总体

ＹＬＬｓ和ＹＬＬ率的年龄分布情况见表１和图１（见

封二）。出生缺陷疾病全年龄总体 ＹＬＬｓ在２０００、

２０１０、２０１５和２０１７年逐渐降低，出生缺陷疾病因早

死所致寿命损失逐渐降低，即全面开放二孩政策后

也保持降低的态势。

从年龄构成分布来看，ＹＬＬｓ和 ＹＬＬ 率在

２０００、２０１０、２０１５和２０１７年的年龄分布情况基本相

同。以 ２０００ 年为例，ＹＬＬｓ以 ０ 岁组最高，为

７　９８１　０４９．７人年，占全部ＹＬＬｓ的７５．０％，其次为１

～４岁组（１１．３％）和５～９岁组（４．２％）；之后随着年

龄的增长，ＹＬＬｓ和 ＹＬＬ率均逐渐降低，表明出生

缺陷疾病主要是在婴幼儿时期导致高死亡率的疾

病，成年后死亡的几率较低。

２．２出生缺陷疾病不同性别患者死亡所致寿命损失

情况

２０００、２０１０、２０１５、２０１７年 ＹＬＬｓ和 ＹＬＬ率在

性别方面的差异见表２。随时间推移，男、女性出生

缺陷ＹＬＬｓ和ＹＬＬ率总体趋势一致，均呈现逐渐降

低趋势，但男性的ＹＬＬｓ和ＹＬＬ率在各年份均高于

女性，约为女性的１．３倍左右。

表１　中国出生缺陷疾病不同年龄患者各年份早死所致ＹＬＬｓ和ＹＬＬ率情况

年龄　
（岁）　

２０００年
ＹＬＬｓ（人年）　　ＹＬＬ率（／１０万）

２０１０年
ＹＬＬｓ（人年）　　ＹＬＬ率（／１０万）

２０１５年
ＹＬＬｓ（人年）　　ＹＬＬ率（／１０万）

２０１７年
ＹＬＬｓ（人年）　　ＹＬＬ率（／１０万）

０　 ７９８１０４９．７　 ５０７０２．６　 ４２０１４４３．０　 ２９５０６．４　 ３３０３９３６．３　 ２２４３６．５　 ２６９０６１６．６　 １４６０１．３
１～４　 １２００３５０．８　 １８１４．１　 ５５８１１６．４　 ９６３．２　 ４３０２９２．１　 ７３２．５　 ３６０７０５．１　 ５８１．８
５～９　 ４５１０１９．２　 ４７８．２　 １７８４４１．２　 ２４３．７　 １７１７７０．６　 ２３５．０　 １４７７８２．８　 ２０４．９
１０～１４　 ３５６７７９．５　 ２７４．８　 １１１６９２．９　 １４３．５　 １２５４２３．９　 １７０．９　 １０９６２４．２　 １４９．２
１５～１９　 １４７８１６．７　 １３８．０　 ９３８１６．２　 ９０．９　 ６２４５９．４　 ７７．３　 ５９８０８．６　 ７７．７
２０～２４　 １３０１１６．４　 １３２．３　 １０２７２６．１　 ７８．０　 ４６０７７．２　 ４５．２　 ４７１２４．３　 ５１．４
２５～２９　 １３２６２７．０　 １０８．８　 ６０２０６．８　 ５７．６　 ８８５１０．６　 ６６．９　 ７６３７６．８　 ６２．１
３０～３４　 １０３９８４．４　 ７８．７　 ４１００７．０　 ４０．８　 ４６１１２．６　 ４４．２　 ５０４４８．０　 ４２．３
３５～３９　 ５２７２５．４４　 ４６．６　 ３７９７５．９　 ３１．１　 ２６６６９．４　 ２６．６　 ２６６２１．５　 ２７．４
４０～４４　 ２８５７４．２　 ３３．８　 ３３４０７．２　 ２５．９　 ２５６４０．２　 ２１．４　 ２４７６７．２　 ２２．４
４５～４９　 ２４０１３．５　 ２７．２　 ２３０５８．２　 ２１．２　 ２９２５５．２　 ２３．１　 ２６９２２．６　 ２１．６
５０～５４　 １１７９４．２　 １８．１　 １２３１０．３　 １５．２　 ２０５３３．４　 １９．３　 ２１０９８．３　 １７．７
５５～５９　 ６４４９．６　 １３．６　 １２２４４．５　 １４．８　 ９９３２．１　 １２．７　 １０３１４．０　 １２．８
６０～６４　 ４９３１．６　 １１．６　 ７１２７．９　 １１．９　 １０２４３．５　 １２．８　 ９８７６．５　 １１．９
６５～６９　 ３９６６．０　 １１．１　 ４３４７．５　 １０．４　 ６９６４．６　 １２．６　 ７０４６．１　 １１．５
７０＋ ０．０　 ０．０　 ０．０　 ０．０　 ０．０　 ０．０　 ０．０　 ０．０
合计 １０６３６１９８．１　 ８１９．０　 ５４７７９２０．８　 ４００．７　 ４４０３８２０．９　 ３１５．２　 ３６６９１３２．５　 ２５９．８
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表２　各年份中国出生缺陷疾病不同性别ＹＬＬｓ和ＹＬＬ率情况

年份 ＹＬＬｓ（人年）
　　男　　　　　　　　女　　　　　　　　男／女

ＹＬＬ率（／１０万）
　　男　　　　　　　　女　　　　　　　　男／女

２０００　 ６０００６６３．０　 ４６３５５３５．２　 １．２９　 ８９６．３　 ７３６．８　 １．２２
２０１０　 ３１２３１３７．０　 ２３５４７８３．９　 １．３３　 ４４６．２　 ３５２．９　 １．２６
２０１５　 ２５１８２８９．８　 １８８５５３１．１　 １．３４　 ３５２．８　 ２７６．０　 １．２８
２０１７　 ２０９８３５２．４　 １５７０７８０．１　 １．３４　 ２９１．０　 ２２７．２　 １．２８

２．３主要出生缺陷疾病早死所致寿命损失情况

２０００、２０１０、２０１５和２０１７年我国主要出生缺陷

性疾病导致的 ＹＬＬｓ和 ＹＬＬ率见表３。从表中可

见，各类出生缺陷疾病随着时间的推进，ＹＬＬｓ和

ＹＬＬ率均保持逐年下降的趋势，但各年份有所差

异。２０００年，先天性心脏病居早死所致寿命损失首

位，其次为神经管缺陷。２０１０年，虽然先天性心脏

病仍居寿命损失首位，但 ＹＬＬ 率由 ２０００年的

５１６．２／１０万下降为２０１０年的２７８．３／１０万，下降了

４６．１％。此外，神经管缺陷的 ＹＬＬ率从２０００年的

７６．３／１０ 万下降到 ２０１０ 年的 １０．８／１０ 万，下降

８５．８％，从第２位下降为第４位。２０１５和２０１７年，

各出生缺陷疾病致寿命损失排序与２０１０年一致。

比较２０１５和２０１７年的ＹＬＬｓ和ＹＬＬ率可见，全面

二孩政策开放前后，各出生缺陷疾病所致寿命损失

无显著差异。

表３　中国主要出生缺陷疾病各年份ＹＬＬｓ和ＹＬＬ率情况

病　名　
２０００年

ＹＬＬｓ（人年）　　ＹＬＬ率（／１０万）
２０１０年

ＹＬＬｓ（人年）　　ＹＬＬ率（／１０万）
２０１５年

ＹＬＬｓ（人年）　　ＹＬＬ率（／１０万）
２０１７年

ＹＬＬｓ（人年）　　ＹＬＬ率（／１０万）

先天性心脏病 ６７０４０６９．３　 ５１６．２　 ３８０４９０８．５　 ２７８．３　 ２９７８８０４．６　 ２１３．２　 ２４６２６５３．１　 １７４．４
神经管缺陷 ９９０６９０．９　 ７６．３　 １４７９２９．０　 １０．８　 １８７６１６．２　 １３．４　 １６２０８６．７　 １１．５
消化系统先天性畸形 ８２０７０８．２　 ６３．２　 ４６８３０４．５　 ３４．３　 ３９２５２７．２　 ２８．１　 ３１７７９０．０　 ２２．５
唐氏综合征 ５３４７２２．７　 ４１．２　 ２８６１１１．６　 ２０．９　 ２４２６２４．１　 １７．４　 ２１０１６９．８　 １４．９
唇腭裂 １５９３１４．８　 １２．３　 ４８０４９．１　 ３．５　 ２５０９７．５　 １．８　 １９０８７．６　 １．４
先天性肌肉骨骼和肢体异常 ９３８２６．６　 ７．２　 ３３９７０．４　 ２．５　 ２６７０２．７　 １．９　 ２３２７８．１　 １．７
泌尿生殖先天性畸形 ６５１２３．６　 ５．０　 ４６０７１．５　 ３．４　 ３８８０７．７　 ２．８　 ３４８３２．７　 ２．５

　以上各种出生缺陷疾病占当年全死因早死所致

ＹＬＬ率的比率见表４。排序结果与表３完全一致，

即先天性心脏病在各年均居出生缺陷疾病所致早死

寿命损失首位。而出生缺陷疾病总体在全死因

ＹＬＬ率占比则随着时间的推移逐渐降低，从２０００
年的０．１２１‰降到２０１７年的０．１０３‰，出生缺陷疾病

早死所致寿命损失的疾病谱中所占位置逐渐降低。

表４　中国主要出生缺陷疾病ＹＬＬ率

占全死因ＹＬＬ率的比率（‰）

病　名　 ２０００年 ２０１０年 ２０１５年 ２０１７年

先天性心脏病 ０．２６８　 ０．１８４　 ０．１３５　 ０．１１２
神经管缺陷 ０．０４０　 ０．００７　 ０．００９　 ０．００７
消化系统先天性畸形 ０．０３３　 ０．０２３　 ０．０１８　 ０．０１５
唐氏综合征 ０．０２１　 ０．０１４　 ０．０１１　 ０．０１０
唇腭裂 ０．００６　 ０．００２　 ０．００１　 ０．００１
先天性肌肉骨骼和肢体异常 ０．００４　 ０．００２　 ０．００１　 ０．００１
泌尿生殖先天性畸形 ０．００３　 ０．００２　 ０．００２　 ０．００２
出生缺陷疾病总体 ０．１２１　 ０．１１０　 ０．１０４　 ０．１０３

３讨论

健康是一个复杂而又抽象的生物学现象和社会

学现象，健康结局主要包括死亡和残疾两个方面［３］，

因此采用死亡率、发病率、患病率及减寿年数等指标

评价疾病对社会及人群所导致的疾病负担均较为片

面和局限［４］。通过分析非健康状态，如疾病、失能、

残疾等对健康寿命造成的损失，明确各类疾病对人

口健康影响的程度，能够更为全面反映疾病负担［５］。

目前较多中国学者根据ＧＢＤ数据对我国各种疾病

的疾病负担进行分析［６－８］，而出生缺陷疾病在 ＧＢＤ
中别划分到非传染性疾病的第十二类“其他非传染

性疾病”中，是全死因疾病中一个非常不受关注的部

分，因此目前对出生缺陷疾病的疾病负担研究较少。

我国是发展中国家出生缺陷率高发国之一，主

要原因是出生规模大、地域覆盖广阔且区域社会经

济差异明显。尽管近些年我国出生缺陷防治工作初

６５１１ 中国计划生育学杂志 ２０２０年８月 第２８卷 第８期　Ｃｈｉｎ　Ｊ　Ｆａｍ　Ｐｌａｎｎ，Ｖｏｌ．２８，Ｎｏ．８，Ａｕｇｕｓｔ　２０２０



见成效，但出生缺陷问题仍然不容忽视。同时，出生

缺陷疾病会给患儿及家庭带来多方面负担，尤以经

济负担最突出，因此目前国内对出生缺陷疾病的疾

病负担分析主要侧重于经济负担分析，缺乏从伤残

调整寿命年的角度进行分析。本研究通过ＧＢＤ研

究所提供的数据，对我国２０００、２０１０、２０１５和２０１７
年４个代表性年份出生缺陷疾病的早死所致寿命损

失进行分析，同时根据我国出生缺陷疾病的实际情

况，选取了７种主要出生缺陷疾病类型进行详细分

析，以此关注２１世纪以来，尤其是“全面二孩”政策

实施前后出生缺陷疾病早死所致寿命损失情况。主

要结论：一是，２１世纪以来，随着时间的推移，我国

出生缺陷疾病总体早死所致寿命损失逐渐降低，“全

面二孩”政策实施前后依然保持下降态势；二是，早

死所致寿命损失存在年龄差异，以０岁组最高，其次

为１～４岁组和５～９岁组，之后随着年龄的增长逐

渐降低，表明出生缺陷疾病主要是在婴幼儿时期导

致高死亡率的疾病，成年后死亡几率较低；三是，早

死所致寿命损失存在性别差异，男性明显高于女性；

四是，各类出生缺陷疾病早死所致寿命损失的具体

发展态势在各个年份中有所差异，而“全面二孩”政

策实施前后，各出生缺陷疾病早死所致寿命损失并

无显著差异。

迄今，国内对于出生缺陷疾病的研究尚未从伤

残调整寿命年的角度进行分析，因此无相关研究结

果进行比对，但可从侧面讨论分析结果的可靠性。

从１９９４年出台的《中华人民共和国母婴保健法》开

始，国务院和原卫生部多次出台相关政策，适时制定

减少出生缺陷的目标，并大力推广适宜的防治技术，

建立健全出生缺陷综合防治体系，开展新生儿疾病

筛查等出生缺陷防治服务，并建立了全国出生缺陷

监测系统，及时和动态掌握出生缺陷总体状况。因

此，随着防治工作的进一步加强，部分出生缺陷疾病

的发生率逐步下降，由此可推论本研究得出的出生

缺陷早死所致致病损失逐渐降低存在一定的依据。

性别差异方面，由于男女性别遗传学基础不同，女性

先天具有性染色体同位基因互补的优势，因此男性

在健康方面较女性具有先天劣势，男性胎儿的脆弱

性大于女性胎儿［９－１０］，这可能是导致男性出生缺陷

疾病早死所致寿命损失高于女性的原因。从出生缺

陷的类型上来看，我国出生缺陷监测数据表明，

２０００—２０１１年先天性心脏、多指（趾）、唇裂伴或不

伴腭裂、神经管缺陷、先天性脑积水等１０类疾病是

我国围产儿前１０位高发畸形［１１］。结合本研究结

论，这些出生缺陷疾病也是导致我国出生缺陷早死

所致寿命损失的主要疾病，未来需进一步重点防治。

综上所述，出生缺陷疾病给社会和家庭带来较

大的疾病负担，尤其是婴幼儿群体早死所致的寿命

损失。本研究通过了解２１世纪以来尤其是“全面二

孩”政策实施以来出生缺陷疾病的寿命损失情况，为

全面认识新时期出生缺陷疾病的疾病负担以及促进

生育政策的顺利推行提供参考依据。
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负担研究［Ｊ］．现代预防医学，２０１６，４３（１０）：１８７７－１８７９．

［８］　宇传华，罗丽莎，李梅，等．从全球视角看中国脑卒中疾病负担

的严峻性［Ｊ］．公共卫生与预防医学，２０１６，２７（１）：１－５．

［９］　蒋武，黄永金，覃頔，等．南京市２００９－２０１４围产儿出生缺陷性

别差异研究［Ｊ］．中国初级卫生保健，２０１６，３０（１）：３３－３５．

［１０］　Ｂｏｎａｌｔｉｃ　Ｃ，Ｂｒｉａｒｄ　Ｍ　Ｌ，Ｆｅｉｎｇｏｌｄ　Ｊ，ｅｔ　ａｌ．Ａｎ　ｅｐｉｄｅｍｉｏｌｏｇｉｃａｌ

ａｎｄ　ｇｅｎｅｔｉｃ　ｓｔｕｄｙ　ｏｆ　ｆａｃｉａｌ　ｃｌｅｆｔｉｎｇ　ｉｎ　Ｆｒａｎｃｅ［Ｊ］．Ｊｏｕｒｎａｌ　ｏｆ

Ｍｅｄｉｃａｌ　Ｇｅｎｅｔｉｃｓ，１９８２，１９（１）：８－１５．

［１１］　中华人民共和国卫生部．中国出生缺陷防治报告（２０１２）［Ｒ］．

ｈｔｔｐ：／／ｗｗｗ．ｇｏｖ．ｃｎ／ｇｚｄｔ／ａｔｔ／ａｔｔ／ｓｉｔｅ１／２０１２０９１２／１ｃ６ｆ６５０６ｃ

７ｆ８１１ｂａｃｆ９３０１．ｐｄｆ．
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