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新生儿危重型先天性心脏病筛查：新算法及其
他更新建议——临床报告
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缩略语
AAP：美国儿科学会

CCHD: 危重型先天性心脏病

NICU: 新生儿重症监护病房

危重型先天性心脏病 (CCHD) 筛查在 2011 年被纳入美国《推

荐统一筛查方案》，至 2018 年已在美国各州及地区全面实施。

本临床报告在回顾 2011 年美国儿科学会 (AAP) 首次认可 CCHD 筛

查以来的重要进展基础上，提出三项最新建议。首先，在 CCHD

筛查中推荐应用一种新 AAP 算法。新算法相较于 2011 年原始算

法具有以下特点：a) 将动脉导管前 / 后瞬时血氧饱和度阈值统

一调整为 ≥ 95%；b) 对初筛未通过的婴儿仅安排 1 次复筛 ( 原

流程为 2 次 )。其次，为持续优化筛查工作，各州新生儿筛查项

目应采集统一规定的最低数据集，用于项目监测与质量评估。

最后，需对相关方开展宣教，内容包括筛查的局限性、非 CCHD

异常结果的意义以及严格遵循方案的重要性。未来 CCHD 筛查的

发展方向包括提升整体灵敏度，并采取措施减少健康不公平性。

AAP 及其分会和成员仍需继续与卫生部门及医疗机构协作，确保

这些建议的认知普及与落地实施。

                                                                                                                                                                                                        临床报告

The article(s) originally appeared in English in the 2024, Volume 
154 of Pediatrics, published by the American Academy of Pediatrics 
(AAP), and are hereby authorized for translation into Chinese by 
Children’s Hospital of Soochow University.

引 言 与 背 景

2011 年在美国儿科学会 (AAP) 的推动下，危重

型先天性心脏病 (critical congenital heart disease, CCHD) 

筛查被纳入美国《推荐统一筛查方案 (Recommended 

Uniform Screening Panel)》，旨在识别那些通常在出

生后第一年出现低氧血症并需要干预的心脏疾病 [1-3]。

到 2018 年 7 月，美国各州及地区的新生儿筛查项目

均已审查并实施了 CCHD 筛查政策 [4]。脉搏血氧测定 

(pulse oximetry) 作为 CCHD 重要筛查手段，与产前超

声检查 (prenatal ultrasonography)、体格检查 (physical 

examinations) 及高危病例的基因检测 (genetic testing) 

等其他筛查方法一起，对及时发现 CCHD 患儿有重要

意义。  
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在 CCHD 筛查中，脉搏血氧测定法的应用已经

成为公共卫生领域的一项标志性成就。自 2011 年以

来，该筛查被证实可降低婴儿的死亡率 [5]，具有成

本效益 [6]，并能节约医疗资源 [7]。然而，CCHD 筛查

在实施效果方面仍存在改进空间。本临床报告回顾

了自 2011 年 AAP 首次认可该筛查以来的重要进展，

提出了优化这一重要公共卫生项目的建议，并明确

了 CCHD 筛查未来的改进方向。  

CCHD 筛查进展

筛查效益的新证据  
CCHD 筛查被纳入美国《推荐统一筛查方案》之

初，多项研究已证实其有效性 [8,9]，但在大规模实施

方面仍存在不确定性，包括其降低发病率、死亡率

的程度以及资源利用效率等问题。目前这些疑问已

得到解答。  

首先，州级 CCHD 筛查政策的实施与婴儿死

亡率下降及 CCHD 相关急诊住院率降低显著相关。

Abouk 等学者发现，与未实施筛查政策的州及历史

数据相比，在实施强制性 CCHD 筛查的州， CCHD 导

致的早期婴儿死亡率降低 33%[5]。除死亡率之外，

Sakai-Bizmark 等通过类似方法证实，在实施强制性

CCHD 筛查政策的州，其 CCHD 相关急诊住院率显著

低于未实施该政策的州 [10]。这些发现有力推动了州

级筛查政策的实施，而非仅作为医院层面的可选检

查项目。  

其次，最初对于 CCHD 筛查成本与资源利用情

况存在担忧 [11]。在新泽西州开展的一项成本调查及

时间与动作研究中，Peterson 等发现，每例新生儿筛

查耗时 9.1分钟，成本为 14.19美元 (2011年美元价值 )，

如果使用可重复传感器 (reusable sensors) 可进一步

降低成本 [12]。当综合考虑死亡率改善因素，每获得

一个生命年 (life-year gained) 的 CCHD 筛查成本约为

12 000 美元 [6]。值得注意的是，广泛开展 CCHD 筛查

并不会导致医疗资源利用的增加。一项俄勒冈州研

究发现，在引入脉搏血氧筛查后，新生儿超声心动

图 (neonatal echocardiography) 的检查量不增反降 [7]。

全美住院患儿数据库 (Healthcare Cost and Utilization 

Project Statewide Inpatient Databases) 分析同样显示，

筛查未导致超声心动图检查量显著增加，甚至可能

有所下降 [13]。  

此外，脉搏血氧筛查还能识别 CCHD 以外的低

氧血症 (hypoxemic conditions) 情况。虽然 AAP 认可

的 CCHD 筛查算法主要针对一组若不及时识别将导

致不良结局的核心先心病 (core set of congenital heart 

conditions) [14] ( 表 1)，但实践中还发现了许多非 CCHD

的低氧血症病例 [14]。因血氧水平低而未通过筛查

的婴儿，非 CCHD 病变 ( 如败血症、肺炎、新生儿

持续性肺动脉高压 ) 的检出率实际上高于核心 CCHD

病变 [15]。尽管这些病例对核心病变而言属于假阳

表 1 通过脉搏血氧测定筛查危重型先天性心脏病

            (CCHD) 可检出的病变 

核心病变 (CCHD) 主动脉缩窄

 右心室双出口

 三尖瓣下移畸形 (Ebstein 畸形 )

 左心发育不良综合征

 主动脉弓离断

 肺动脉闭锁

 单心室 ( 未特定型 )

 法洛四联症

 完全性肺静脉异位引流

 完全性大动脉转位 (D 型 )

 三尖瓣闭锁

 永存动脉干

 其他未特定型危重型紫绀类病变

次要病变 ( 非 CCHD) 血红蛋白病

 低体温

 感染 ( 包括败血症 )

 肺部疾病 ( 先天性或获得性 )

 非危重型先天性心脏病

 持续性肺动脉高压

 其他未特定型低氧血症病变

经许可转载自 Oster ME, Aucott SW, Glidewell J, et al. Lessons learned 

from newborn screening for critical congenital heart defects. Pediatrics. 

2016;137(5):e20154573
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性 (false positives)，但及时识别和治疗这些非心脏病

变同样具有临床价值。早期发现可减少新生儿病房 

(newborn nursery) 早期病情恶化风险 [15]，若治疗后

低氧血症缓解，甚至可避免不必要的心脏专科评估 

(cardiac workup) [14]。

筛查方案的差异性
尽管 CCHD 筛查已在美国新生儿中普及，但具

体实施方式尚未统一，特别是在解读脉搏血氧测定

结果的算法方面。几乎所有州和地区都采用 AAP 于

2011 年推荐的算法 [3,11]，其中部分州通过立法明确要

求必须使用 AAP 认可的算法 [14]。新泽西等州对算法

进行了细微调整：不再要求右手或下肢任一处血

氧饱和度 ≥ 95%，而是规定两处都必须达标 [16]。

田纳西州则建议首先检测下肢血氧饱和度，若≥ 97%

即判定为 " 通过 "；若 ＜ 97% 则需进一步检测右手，

并采用 AAP 认可的算法进行判断 [17]。这些不同算法

在灵敏度、特异度、操作便捷性和成本等方面各具

优劣 [14]。

特殊情形与例外情况
根据 2011 年 AAP 发布的 CCHD 筛查政策声明，

该筛查主要针对新生儿病房中外观健康的新生儿。

在新生儿重症监护室 (NICU)、高海拔地区或非医院分

娩等特殊环境下，筛查指南的适用性可能受限 [18]。

对于目标人群之外的婴儿，CCHD 筛查政策的适用性

甚至需要通过立法来明确 [18]。

在 NICU 中，由于早产相关肺部疾病或其他基础

疾病，婴儿的血氧饱和度通常低于健康新生儿 [19]。

因此，针对 NICU 环境的 CCHD 筛查改良方案建议：

应在患儿脱离氧疗后进行筛查，即使这意味着筛查

时间会远超过标准的出生后 24 h 时限 [20]。若出院前

无法撤氧，则需进行超声心动图检查，此时除非州

法律另有规定，否则无需再进行脉搏血氧筛查。

同样，许多婴儿在出生至计划筛查时段内已因

其他原因接受过超声心动图检查。在这种情况下，

除非州法律要求，否则无需再进行正式 CCHD筛查 [18]。

高海拔环境会显著影响 CCHD 筛查结果，特别

是在海拔超过 6 800 英尺 ( 约 2 100 米 ) 的地区使用脉

搏血氧测定时。然而，即使是较低的海拔也可能影

响筛查 [21-25]。研究显示，高海拔地区筛查的婴儿平

均血氧饱和度低于海平面地区，且海拔越高差异越

显著 [26,27]。使用标准阈值筛查，可能会导致假阳性

率升高。目前，有限的研究尝试通过降低阈值和 (或 )

使用氧罩提高筛查时的血氧水平，以改善筛查效果

[28,29]，但仍需更多研究来确定不同海拔的具体调整方

案。

对于非医疗机构分娩的新生儿，CCHD 筛查在时

表 2 改进新生儿危重型先天性心脏病 (CCHD) 脉搏血氧筛查的建议 

领域                                                    建议                               理论依据

筛查算法 1. 动脉导管前和动脉导管后血氧饱和度的可接受下限均应≥ 95% • 减少混淆和误判

  • 可能提高灵敏度且不会显著增加复检率

 2. 不确定结果仅需 1 次复检 • 缩短 CCHD 识别时间

  • 可能提高灵敏度且不会显著增加复检率

临床条件 3. 新生儿不应接受辅助供氧 • 避免假阴性筛查结果

数据收集 4. 采用推荐的最小数据集 • 提升筛查项目监测与评估能力

 5. 将新生儿筛查项目与出生缺陷监测系统及生命统计记录相关联 • 帮助各州及领地发现筛查假阴性病例

  • 识别改进筛查流程的机会

教育培训 6. 明确筛查的局限性 • 需认识筛查“通过”者仍可能存在 CCHD

 7. 识别 CCHD 以外的疾病 • 发现除 CCHD 外的其他低氧血症病变

 8. 加强健康信息技术应用及电子健康记录优化 • 简化 CCHD 筛查实施流程 • 提高筛查依从性



4 PEDIATRICS Volume 155, Issue 1, January 2025

生儿筛查项目的质量与效能 [37-40]。一项研究表明，

采用 EHR 驱动的自动化筛查方案进行 CCHD 筛查，可

使出院前筛查依从率达到 98.9%，并显著缩短 CCHD

确诊时间 [41]。将自动化医嘱和临床决策支持整合至

EHR 系统，有助于规范临床实践、减少筛查延迟与遗

漏，并优化筛查失败后的处置时效。

未来改进方向
尽管采用脉搏血氧测定进行 CCHD 筛查取得显

著成效，但仍有提升空间。首先，虽然该方法能有

效检测出伴有低氧表现的病变，但对血氧水平正常

的 CCHD ( 如主动脉缩窄 ) 检出率较低 ( 灵敏度可低至

21%) [42-44]。尽管尝试通过增加灌注指数等方法提高

灵敏度，但随之而来的假阳性率升高超出可接受范

围 [45]。因此，未来需通过创新手段提升筛查灵敏度，

机选择、设备配置、操作流程和随访检测等方面都

面临独特的挑战。然而，美国国内外已成功实施多

项家庭分娩 CCHD 筛查项目 [30-33]，这些项目通常通过

将筛查时间提前至出生 24 h 内、调整复筛间隔时间

等方式进行适应性改进。虽然这些调整可能轻微增

加 CCHD 假阳性率，但同时也提高了呼吸系统和感染

性疾病的检出率 [34]。

算法实施与电子健康档案 (Electronic Health 
Record, EHR) 整合

尽管所有州和地区均已采用 CCHD 筛查，但实

施依从性的追踪与报告仍面临挑战且不够完善。已

报告的项目数据显示，实施率存在显著差异，且仍

有巨大的改进空间 [35,36]。健康信息技术与临床决策

支持系统已被证实能改善医疗流程指标，并提升新

图 1　采用脉搏血氧测定法的新生儿危重先天性心脏病推荐筛查方案
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包括深度开发脉搏血氧波形分析功能、现有技术的

新应用或开发新型检测技术 [46-48]。

其次，虽然脉搏血氧测定用于 CCHD 筛查具备

改善医疗公平性的潜力，但其实际效果仍有待验证。

尽管产前 CCHD 检出率有所提升，但美国许多地区仍

低于 60%。一项研究显示，社会经济地位较低人群

的大动脉转位和左心发育不良综合征的产前诊断率

显著降低 [49]。其他研究也证实，产前检出率与贫困

程度、农村居住环境及公共医疗保险呈负相关 [50,51]。

鉴于 CCHD 筛查在分娩机构的普及性及其相对于产前

超声检查技术技能和设备的简易性，该筛查可作为

出院前最后的“安全网”，识别那些在产前筛查或

新生儿体检中被漏诊的病例。为确保该“安全网”

的有效性，必须保障包括超声心动图在内的医疗资

源可及性 [52]，远程医疗或可解决儿科专科资源匮乏

地区的诊疗需求。此外，需关注脉搏血氧检测精度

可能受皮肤色素沉着影响的潜在问题 [53]，未来研究

应致力于消除检测性能差异。

结 论 与 建 议

基于十余年实践经验与评估，本临床报告提出

三项核心更新建议 ( 表 2)。(1)  简化筛查算法：采用

导管前后瞬时血氧饱和度阈值均 ≥ 95% 的新版 AAP

算法，复筛次数减至 1 次；(2) 完善数据采集：建立

标准化最小数据集以支持项目监测与质量改进；(3)

加强教育培训：重点包括筛查局限性认知、非 CCHD

病变的临床意义及操作规范重要性。

筛查算法
美国儿科学会 (AAP) 现正式认可 2020 年发布的

新版简化 CCHD 筛查算法 [4]。与 2011 年发布的初始算

法相比 ( 图 1)，新算法包含两项重要改进。

第一，导管前 ( 右上肢 ) 和导管后 ( 下肢 ) 的瞬

时血氧饱和度阈值均应 ≥ 95%。研究表明，若允许

任一侧位点的血氧饱和度 ≥ 95% 即判定筛查通过，

易导致临床混淆和结果误判 [54]。在采用这一要求对

筛查算法进行修改后，复检率并未出现临床意义上

的显著变化 [16,55]。  

第二，对筛查结果不确定的婴儿，仅安排 1 次

复筛 ( 原流程为 2 次 )。既往规定 2 次复筛未通过者

视为筛查失败，设置两次复筛旨在降低假阳性率，

减少因不必要超声心动图检查给医疗系统带来的负

担，但实际数据显示医疗系统的负担并未显著增加，

且筛查未通过的婴儿中，许多存在 CCHD 之外的重要

临床疾病 [7,15]。模型研究也表明，取消第二次复筛对

假阳性率影响极小 [56,57]。  

这些算法改进简化了筛查流程，可能降低结果

判读错误率并缩短筛查耗时。虽然假阳性率可能轻

微上升，但能更有效地识别其他具有临床意义的疾

病。最重要的是，新算法不会降低筛查灵敏度 ——

所有按照 2011 年算法判定失败的病例，在新算法下

同样被判定失败。修订后的算法甚至可能提高筛查

灵敏度，但需更多研究进一步验证这一效果。初步

调查显示，临床工作者对这些改进持积极态度 [58]。  

临床条件

表 3 危重型先天性心脏病 (CCHD) 筛查监测最优数

            据集要素建议 

推荐核心要素 • 筛查时年龄 ( 小时数 )  

 • 新生儿筛查项目规定的人口统计学特征  

 • 每次筛查的脉搏血氧饱和度水平 ( 动脉导管

   前和动脉导管后 )  

 • 筛查结果 ( 通过 / 未通过 )  

 • 对于未通过筛查者：  

   ○ 如确诊，记录 CCHD 具体类型  

   ○ 如确诊，记录非 CCHD 病变类型

建议补充要素 • 筛查场所 ( 新生儿病房、新生儿重症监护室、

   家庭或其他 )  

 • 超声心动图检查结果 ( 如实施 )  

 • 产前诊断情况  

 • 长期预后指标 (1 岁、5 岁、10 岁及成年存活 

   率，发病率，神经发育状况，合并症等 )

改 编 自 Oster ME, Aucott SW, Glidewell J, et al. Lessons learned from 

newborn screening for critical congenital heart defects. Pediatrics. 

2016;137(5):e20154573
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虽然既往指南已明确 CCHD 筛查适用于无症状

足月儿，但需进一步强调筛查时患儿应处于常氧状

态 ( 未接受氧疗 )。因此，在实施 CCHD 筛查时，婴

儿应未接受呼吸支持，或所接受的呼吸支持需维持

吸入氧浓度 (FiO2) 为 21%。

数据收集  
作为州级公共卫生项目，各州 CCHD 筛查的数

据收集与质量改进工作存在显著差异 [18,59]。缺乏标

准化数据收集体系，阻碍了全国范围内对筛查效果

进行准确评估。采用统一的 CCHD 筛查监测数据集可

部分解决这些问题 [14,60]。建议各州公共卫生项目采

用通用标准化数据集进行监管 ( 表 3)，最好通过电

子数据共享实现，以减轻医疗机构的负担。鉴于不

同电子病历系统的数据元素差异，全面共享所有数

据可能受限。这些数据既可用于保障筛查实施质量，

也能为提升 CCHD 筛查灵敏度和特异度的研究提供依

据。 

此外，部分州能将新生儿筛查数据与人口动态

记录及出生缺陷监测系统关联，但该流程尚未标准

化，且并非所有州都设有出生缺陷监测项目 [61]。实

现与出生缺陷项目的自动数据交换可帮助各州：识

别筛查漏诊病例 ( 发现假阴性结果 )、验证筛查阳性

病例 ( 确认真阳性 )、开展结局分析和长期随访。加

强与人口动态记录部门的合作，有助于掌握筛查覆

盖率，确认所有符合条件婴儿均接受筛查，并评估

筛查缺口。数据联动还能揭示种族 / 民族或教育水

平相关的差异。因此，建议各州新生儿筛查项目建

立与分娩医院的数据交换机制，这需要资金支持以

完善基础设施建设、改进数据收集与互操作性，并

支持州级质量改进工作 [14]。

教育培训  
在 2018 年 CCHD 筛查专题会议上，教育被列为

重点改进领域 [4]，建议针对儿科医师、新生儿科医

师、儿童心脏科医师、护理人员、医院管理人员、

政策制定者及家属开展三方面培训。(1) 筛查的局限

性；(2) CCHD 筛查对识别非心脏疾病的价值；(3) 规

范操作的重要性。 首先，脉搏血氧测定仅是 CCHD

筛查中用于识别 CCHD 的工具之一。由于检测原理

及部分 CCHD 的疾病病特点，目前筛查灵敏度仅为

50% ～ 76%[44]。因此，需告知所有相关方不能仅凭筛

查结果排除 CCHD [62]。其次，即使排除 CCHD，脉搏血

氧异常仍可能提示其他重要疾病 [14,15]( 表 1)。对于筛

查未通过但已排除 CCHD 的婴儿，临床人员应持续评

估其他导致低氧血症的病因，特别是持续低氧者。

最后，尽管 CCHD 筛查自被纳入美国《推荐统一筛查

方案》以来已有 10 多年的经验，但 CCHD 筛查的依

从性仍不理想 [35]。应努力探索 EHR 中的临床决策支

持工具，以促进 CCHD 筛查的实施和提供依从性。

( 唐昌青 译　徐秋琴 校 ) 

联系人：丁欣  etyxcbzx@suda.edu.cn
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