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汕头市育龄女性唐氏综合征产前筛查与诊断
认知调查研究
刘倩１　周平２　张莉３　洪理喻３　袁力２
（１．广东省妇幼保健院　医学遗传中心，广东广州　５１００１０；２．广东省妇幼保健院产科，
广东广州　５１００１０；３．汕头市金平区妇幼保健院妇产科，广东汕头　５１５０４１）

【摘要】　目的　调查汕头市育龄女性对唐氏综合征产前筛查和产前诊断的认知情况及服务意愿。方法
　采用自行设计的问卷表，对在汕头市金平区妇幼保健院妇产科门诊就诊的育龄女性进行调查，分析调
查对象对唐氏综合征相关知识认知情况及影响因素。结果　３５％调查对象曾了解过唐氏综合征，职业
是本市育龄女性唐氏综合征相关知识认知的影响因素。所有调查对象均愿意接受唐氏综合征产前筛查
服务，若有产前诊断指征，８６％调查对象愿意接受产前诊断服务。产前诊断服务接受意愿与唐氏综合征
认知情况相关。结论　可针对本市不同职业女性开展唐氏综合征相关知识健康教育工作。
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　　唐氏综合征是一种常见的染色体非整倍体异
常，以智力障碍为主要特点，同时有特殊面容、发育
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迟缓等多种临床特征，世界范围内约８００个活产儿
中有１个唐氏综合征患儿［１］，目前暂无根治方法，在
其成长过程中，给家庭和社会都带来巨大的经济负
担［２］。产前筛查与产前诊断是减少唐氏综合征患儿
出生的二级预防措施［３］。目前，公认的用于唐氏综
合征产前筛查的方法主要有传统唐氏综合征血清学
筛查及无创基因检测（ｎｏｎｉｎｖａｓｉｖｅｐｒｅｎａｔａｌ
ｔｅｓｔｉｎｇ，ＮＩＰＴ）［４］。通过唐氏综合征相关知识健康
教育后，育龄女性知晓唐氏综合征及其筛查、诊断方
法，产前筛查及产前诊断工作方可成功开展。

目前，广东省汕头市暂无产前诊断机构，已有医疗
机构获得筹备资格，正在筹备产前诊断技术开展工作。
为了解本市育龄女性唐氏综合认知情况及产前诊断服
务意愿，开展本项调查研究，为本市健康教育工作及产
前筛查与产前诊断工作的开展提供理论依据。

１　对象与方法

１．１　研究对象　随机选取２０２０年４月至７月在广
东省汕头市金平区妇幼保健院妇产科门诊就诊的
２００名育龄女性进行匿名调查，所有研究对象均仅
参与调查一次。
１．２　调查方法　采用自行设计的问卷———汕头市
育龄女性唐氏综合征产前筛查与诊断服务意愿调查
表进行调查，其内容包括人口社会经济学特征、唐氏
综合征及产前筛查、产前诊断的一般认知、服务意愿
等方面。选择妇产科门诊前台护士及妇女保健工作
人员作为调查员，对问卷填写进行统一培训。

利用“问卷星”平台［５］进行问卷调查研究，在问
卷星注册免费账户，导入自行设计的调查问卷，将问
卷对应的二维码印发给妇产科护士前台及妇女保健
工作人员，育龄女性通过扫描二维码进行问卷填写，
填写过程中有任何疑问均可向工作人员询问，问卷
结束后由工作人员进行复核，每个账号仅能填写问
卷一次。

问卷中唐氏综合征产前筛查及产前诊断的相关
认知部分，选项设计采用５点李克特量表法［６］对问
题进行评估并获得对应分数，研究对象在每个问题
上均可添加自由文本反馈。本次调查研究参与者填
写的问卷填写有效率１００％。

１．３　统计方法　在问卷星官网上导出问卷数据
ｅｘｃｅｌ表格，用ＳＰＳＳ２１．０进行数据统计分析。对研
究对象的人口社会经济学特征、唐氏综合征及产前
筛查认知情况、产前诊断认知情况进行统计描述，采
用Ｐｅａｒｓｏｎ相关分析调查对象唐氏综合征认知情
况、唐氏综合征产前筛查服务接受意愿及产前诊断
服务接受意愿与人口社会经济学特征因素的关联
性，并进一步用Ｌｏｇｉｓｔｉｃｓ回归分析找出唐氏综合征
认知、唐筛接受意愿、产前诊断接受意愿的影响因
素，以α＝０．０５为检验水准。

２　结果

２．１　一般情况　２００名调查对象中，１６６例（８３％）
为孕期产检或咨询，３４例（１７％）为孕前咨询或孕前
检查。其籍贯包括广东、福建、贵州、江西、河南、湖
南、四川、云南等８个省份，其中１８０例（９０％）为广
东。调查对象人口社会学特征信息详见表１。

表１　调查对象对唐氏综合征认知情况影响因素的
ｌｏｇｉｓｔｉｃ回归分析

人口社会经济特征 人数（人） 构成比（％）
年龄
　＜２０岁 ６ ３．０
　２０～２５岁 ３８ １９．０
　２６～３０岁 ９７ ４８．５
　３１～３５岁 ４９ ２４．５
　３６～４０岁 ８ ４．０
　＞４０岁 ２ １．０
学历
　高中及以下 １２６ ６３．０
　大专 ５０ ２５．０
　本科 ２４ １２．０
职业
　无业或务农 ４５ ２２．５．０
　文员或职员 ５０ ２５．０
　教师 ８ ４．０
　医护人员 ７ ３．５
　经商 １１ ５．５
　企事业单位人员 １８ ９．０
　自由职业者 ６０ ３０．０
家庭人均月收入
　≤３０００元 ３４ １７．０
　３００１～８０００元 １１１ ５５．５
　８００１～１００００元 ３５ １７．５
　１０００１～１５０００元 １３ ６．５
　１５００１～２００００元 １３ ６．５
　＞２００００元 ３ １．５
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２．２　认知情况　２００名调查对象中，１３０人（６５％）
未了解过唐氏综合征，其余７０人（３５％）曾了解过唐
氏综合征相关资料。关于唐氏综合征临床表现、筛
查方式、筛查对象、筛查时间、无创基因检测、产前诊
断方法、介入性产前诊断风险等的认知，通过李克特
量表方式设计问卷，将选项赋分，并将其分为２个认
知等级（平均分以下为１级，平均分以上２级）。分
别进行唐氏综合征认知等级与调查对象籍贯、年龄、
职业、文化程度、医疗费用类别、文化程度、宗教信
仰、现有子女数、家庭人均月收入等人口社会经济学
特征因素的单个因素的Ｐｅａｒｓｏｎ相关分析，结果显
示仅文化程度（犘＜０．００１）、职业（犘＝０．００３）与唐氏
综合征认知情况赋分值相关。以认知等级１级为参
照水准，通过Ｌｏｇｉｓｔｉｃｓ回归分析，分析认知等级与
调查对象的职业和文化程度关联性，结果如表２所
示，唐氏综合征认知等级与调查对象的职业相关。
２．３　服务接受意愿
２．３．１　唐筛服务接受意愿　所有调查对象均愿意
在恰当的时间接受唐氏综合征产前筛查服务。若确
有需要，１４０例（７０％）调查对象愿意接受ＮＩＰＴ。
２．３．２　产前诊断服务接受意愿　若确有产前诊断
指征，１７２例（８６％）调查对象愿意接受介入性产前

表２　调查对象对唐氏综合征认知情况影响因素的
ｌｏｇｉｓｔｉｃ回归分析

因素回归系数标准误Ｗａｌｓ值犘 犗犚 ９５％ＣＩ
常数 １．５４５０．６８１５．１５３３０．０２３４．６８８
高中及
　以下§ ２．５８３０．２７５
大专 －０．７１００．４６８２．３０３０．１２９０．４９２（０．１９７－１．２３０）
本科 －０．４０２０．５１１９．７２３０．４３２０．６６９（０．２４５－１．８２２）
职业 －０．２８５０．６８１４．９２９０．０２３４．６８８
　　注：§为自变量参照水平

诊断，２８例（１４％）不愿意接受产前诊断。分别进行
产前诊断服务意愿与调查对象职业、文化程度、医疗
费用类别、文化程度、宗教信仰、现有子女数、家庭人
均月收入等人口社会经济学特征因素的单因素
Ｐｅａｒｓｏｎ相关分析，结果显示调查对象产前诊断服
务意愿与所有因素均不相关。进行产前诊断接受服
务意愿与唐氏综合征认知赋分情况进行Ｐｅａｒｓｏｎ相
关分析，结果显示产前诊断接受服务意愿与唐氏综
合征认知情况相关（犘＝０．０２３）。

若接受介入性产前诊断，在医生告知了可供选
择的检测方案的检测范围、检测准确性、出结果时间
及检测费用时，调查对象选择的各考虑因素占比情
况详见表３所示，选择权重占比顺次为检测费用、出
结果时间、检测范围、检测准确性。

表３　产前诊断方案选择的相关因素的权重选择
权重（％）

出结果时间
人数
（人）

构成比
（％）

检测费用
人数
（人）

构成比
（％）

检测范围
人数
（人）

构成比
（％）

检测准确性
人数
（人）

构成比
（％）

０～２０ ５９ ２９．５ ７２ ３６ ４８ ２４ ３５ １７．５
２１～４０ ５４ ２７ ４９ ２４．５ ５５ ２７．５ ５０ ２５
４１～６０ ４３ ２１．５ ５３ ２６．５ ５２ ２６ ４５ ２２．５
６１～８０ ２７ １３．５ １５ ７．５ ２８ １４ ２４ １２
８１～１００ １７ ８．５ １１ ５．５ １７ ８．５ ４６ ２３

３　讨论

唐氏综合征也叫２１三体综合征，是引起智力
障碍的常见原因之一，也是最常见的染色体非整倍
体异常，目前暂无有效治疗手段，产前筛查与产前诊
断是降低这一出生缺陷的有效二级预防措施。目前
国内外常用血清学筛查方案有早孕筛查（ＰＡＰＰＡ
＋βｈＣＧ＋ＮＴ）、中孕期筛查（ｆｒｅｅβｈＣＧ、甲胎蛋
白、游离Ｅ３、抑制素Ａ）、早中期联合筛查、序贯筛查
等［２，４］。２０１１年起，ＮＩＰＴ开始应用于临床，通过母

血中胎儿游离ＤＮＡ的分离及富集，检测胎儿染色
体非整倍体异常尤其是２１三体综合征，具有准确
率高、假阳性率低的特点［７］，现已在临床广泛应用。
介入性产前诊断进行胎儿样本的细胞遗传学和分子
遗传学检测是胎儿染色体异常的最终确诊手段。

从以往出生监测数据看，每年有产前诊断指征
的孕妇数量远大于每年进行产前诊断的孕妇
数［８，９］，其中产前筛查机构数远多于产前诊断机构
数是客观原因，而巨大的数据倍差背后还有一个主
观因素，即孕妇对产前诊断服务的接受意愿。在介
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入性产前诊断术前，需进行充分的遗传咨询，由孕妇
及家属知情选择是否进行产前诊断，所以选择权在
孕妇及其家属而非产前诊断机构。汕头市目前已有
医疗机构在筹备产前诊断技术开展工作，本研究对
本市育龄女性进行了调查研究，结果显示唐氏综合
征知晓率仅有３５％。健康教育是普及唐氏综合征
相关知识的重要环节［１０，１１］，只有育龄女性了解相关
知识后，产前筛查与产前诊断工作才能顺利进行。
唐氏筛查的健康教育工作已开展多年，大众的知晓
度和接受度都很高，本研究显示所有调查对象均愿
意在恰当的时间接受唐氏筛查，若确有需要，７０％调
查对象愿意接受无创基因检测，这在一定程度上反
应了前期唐氏筛查健康教育的成功。

然而，在唐氏综合征患儿的防控过程中，光有产
前筛查是不够的，我们需要为有产前诊断指征的孕
妇提供产前诊断服务，而孕妇是否选择进行产前诊
断，取决于其对相关知识的了解情况，本调查研究发
现育龄女性的产前诊断服务接受意愿与其唐氏综合
征认知情况相关，证实了这一观点。且已有学者［１２］

比较了在孕产妇保健工作中，对拒绝介入性产前诊
断的唐筛高风险孕妇进行问卷调查、健康教育、电话
和微信随访等干预工作后，产前唐氏综合征筛查高
风险孕妇的介入性产前诊断拒绝率降低，说明干预
措施有效。

此外，本研究显示，调查对象对唐氏综合征的临
床表现、筛查方式、筛查对象、筛查时间、无创基因检
测、产前诊断方法、介入性产前诊断风险等的认知情
况与其职业和文化程度相关，而职业是影响其唐氏
综合征认知的关键因素。为此，可在健康教育工作
中，开展针对不同职业女性的唐氏综合征健康教育，
从而达到更好的宣教效果。也有学者［１３］研究发现
文化程度是影响孕妇唐氏综合征产前筛查与产前诊
断认知的因素，可能与本研究调查对象文化程度差
别小或问卷设计过程中关于文化程度选项分层不够
细致有关。在模拟的产前诊断风险及方案告知过程
中，调查对象选择是否进行产前诊断的因素中检测
费用占比最高。目前，医疗保险或生育保险暂未覆
盖产前诊断相关检测，费用成为孕妇是否选择产前
诊断的首要考虑因素。广东省出生缺陷综合防控工

作小组已出台了针对欠发达地区产前唐氏综合征筛
查高风险孕妇的出生缺陷防控补助方案，可在一定
程度上缓解服务对象的产前筛查及产前诊断检测经
济压力。

综上所述，职业是影响汕头市育龄女性唐氏综合
征认知的影响因素，可开展针对不同群体的健康教育
工作，为更好地开展出生缺陷防控工作奠定基础。
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