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前言

光阴荏苒，时光如白驹过隙。
一本记录我国全面开展新生儿听力筛查并联合基因筛查发展历程的小书终于完成了。
编写此书的初衷是基于2003年北京市卫生局倡导全面开展新生儿听力筛查之时，急剧涌现出众多的来
自家长们的问题和困惑，基于快速增长的听力筛查诊断专业人才的需求，基于不断产生的新技术和新
方法的创新与应用，将上述问题和需求融合成耳熟能详，通俗易懂的小书，以适应于临床听力保健与
听力干预工作的实际需求，呈现给广大家长、读者以及专业人员，以期达到授业解惑的作用与功能。
新生儿听力筛查自20世纪60年代始于美国至今已经历了半个世纪的发展。
由此使先天性听力损失患儿确诊的平均年龄从24-30月龄提前到了2-3月龄，并因提前确诊而带来的早
期干预和康复治疗改变了很多患儿的命运。
随后，欧共体国家耳鼻咽喉科学会提出一系列新生儿听力筛查方案对新生儿听力筛查的时机、方法、
监测及干预措施的详细指南。
在我国，新生儿听力筛查起于20世纪80年代末。
2004年卫生部颁发《新生儿听力筛查技术规范》，部分省市不同程度的新生儿听力筛查工作逐渐开展
。
2009年2月卫生部发布《新生儿疾病筛查管理办法》部长执行令（卫生部令第64号），明确新生儿听力
筛查为全国新生儿三大筛查疾病之一。
为使我国新生儿听力筛查工作能够规范、科学和全面的实施，2010年12月卫生部颁布了《新生儿听力
筛查技术规范》修订版，希望在全国范围内全面系统地开展新生儿听力筛查，使医疗保健健康服务惠
及广大新生儿人群。
新生儿听力筛查是应用生理学手段与方法对每个新生儿在出生后48～72小时进行客观、快速、无创的
听力学检测。
未通过听力筛查的为可疑耳聋人群，必须接受进一步的检查明确诊断，及时接受医学干预，以避免聋
哑的发生。
全球新生儿听力筛查研究发现，先天性听力损失的发病原因是随着时代和人群的改变而变化的。
随着新生儿听力筛查工作的广泛开展和临床经验的积累,逐渐发现并不是所有的听力损失均会在出生后
立即表现出来。
某些情况,诸如巨细胞病毒感染、Pendred综合征、非综合征型常染色体显性遗传性听力损失、隐性遗
传的前庭导水管扩大以及线粒体12SrRNA基因1555A＞G和1494C＞T突变等均可能在出生时不表现听力
损失、出生后出现迟发性听力损失。
也有些新生儿通过了标准的新生儿听力筛查,但随后出现GJB2突变导致的迟发性听力损失。
因此，2007年，解放军总医院在国际上率先提出了在新生儿听力筛查中融入聋病易感基因筛查实施联
合筛查的新理念与模式，首创了“新生儿听力及基因联合筛查”的整体实施流程与技术操作系统，即
在广泛开展的新生儿听力筛查的基础上融入聋病易感基因分子水平筛查，在新生儿出生时或出生后3
天内进行新生儿脐带血或足跟血采集来筛查聋病易感和常见基因。
联合筛查能使新生儿听力缺陷的高危因素的发现率提高20倍（20‰），并具有三个主要优势：一是可
以发现常规的听力筛查中不能被发现的药物敏感耳聋个体；二是提高诊断效率，减少漏诊，目前常规
的筛查在听力初筛未通过者，3个月或6个月时进行诊断性检查才能最后确诊，而听力及聋病易感基因
的联合筛查将此时间提早到出生后7～14天，并且避免了不确定因素的干扰；三是可以发现大量耳聋易
感基因携带者，由此发现超出常规筛查模式的耳聋高危人群。
这种新型的筛查模式无疑将新生儿听力筛查提升至一个新的高度，标志着新生儿听力筛查进入携手分
子诊断发展的新时代。
目前，新生儿听力与聋病易感基因联合筛查的新理念正在逐渐为国内外同行所认同和接受。
基于此种理念的创新和进展，针对新生儿、婴幼儿的临床咨询与听力诊断以及家长们新增的困惑和问
题逐渐增多，亟需一本通俗易懂的书籍将筛查的结果和可能带来的益处，预防和干预的方法等讲解清
楚。
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因此，正是适应形势的变化，我们编写了《新生儿听力与基因联合筛查330问》一书，以期望容纳更多
的问题和知识。
编写本书的动力主要来源于临床的需求，来源于患者的需求，来源于患儿家长的需求，同样也来源于
从事新生儿听力与基因联合筛查年轻的医务工作者的需求。
应用一问一答的形式，简明扼要的将问题的关键点表达出来，便于沟通与交流。
同时主编们将一些漫画式的插图融于文字之中，以生动活泼形式将深奥的专业知识展现出来，使家长
和临床一线工作人员在寓教于乐之中有所获益。
本书的编写完成，是在我国新生儿听力筛查取得阶段性进展与推广普及的基础之上，是在编者们以患
儿为中心，在允忠允诚、至精至爱的敬业理念中，在老前辈们的悉心指导下，在编者们的精诚团结和
协作努力下共同完成的。
在此向主审和各位编者表示衷心的感谢，向完成文字编辑工作的解放军总医院的临床听力医学中心的
工作人员，尤其是向本书编写秘书兰兰、李倩同学表示谢意，向最后为本书拾遗补缺的郝力争同学表
示谢意，向人民军医出版社的编辑、审校和录入人员表示衷心的感谢。
本书稿得到国家自然基金重点项目（30830104）和国家自然基金重大国际合作项目（81120108009）以
及全军“十二五”重点项目（BWS11J026）以及国家社科基金重大项目（09&ZD072）听力残疾预防对
策研究课题及卫生行业科研专项项目（201202005）的联合资助。
之于卷尾，向所有支持、理解、关心、呵护我们的同行、师长、朋友们表示由衷的谢意！
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内容概要

编者倾尽8年时间在临床实践中破解难题、凝练精髓，汇总了从第一篇的宝宝听觉言语发育的过程、
听力筛查的时间和流程、聋病易感基因筛查的必要性和注意事项；到第二篇中与听力筛查相关的听力
学检测方法；以及第三篇新生儿听力障碍、分泌性中耳炎、听神经病、大前庭导管综合征、新生儿耳
聋高危因素等一系列常见病症的病因分析及诊治方法等问题；同时，在第四篇针对已出现听力障碍的
宝宝如何进行听力干预和耳聋康复治疗，以及助听器种类、验配和人工耳蜗的工作原理、置入注意事
项等问题也进行了更深一步的解答。
本书旨在让读者能够充分地了解宝宝听力发育、新生儿听力及基因联合筛查，新生儿听力障碍及相关
疾病的预防、治疗以及出现听力问题后的处理方法，让读者尽可能早地发现宝宝的听力问题，从而远
离耳聋，走近健康。
本书可供新生儿家长及耳科学、听力学、妇幼儿听力保健行业中的专业人士阅读参考。
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作者简介

王秋菊，1965年出生，医学博士、主任医师、教授、博士生导师。
现任中国人民解放军耳鼻咽喉研究所常务副所长，教育部聋病重点实验室常务副主任，解放军总医院
耳内科及临床听力医学中心主任。
国际耳内科医师协会（IAPA）中国分会首任主席，第四届中国听力医学发展基金会专家委员会副主任
委员，中国遗传学会国际交流委员会委员，全国新生儿疾病筛查专家组（卫生部）成员，Journal of
Otology 杂志副主编以及多种期刊编委。

    王秋菊教授一直致力于聋病诊治与防控的临床与基础研究工作，尤其擅长新生儿、婴幼儿以及儿童
的听力筛查诊断及遗传咨询指导工作，是专注于聋病诊断与内科治疗的耳内科学专家学者。
在基础研究方面，注重聋病发生的病因病理机制研究，在国家自然科学基金重点项目和重大国际合作
项目、科技部“863”高技术研究发展计划项目、军队“十一五”杰出青年基金项目以及北京市重大和
重点项目等多项国家级课题研究经费的资助下，集中进行中国聋病发生的分子遗传机制与转化应用研
究。
建立了国际上首个中国聋病遗传资源库：针对中国特有聋病资源库中的一个1 000年耳聋家系研究，在
国际上首次发现和提出了遗传性耳聋中存在 Y -连锁遗传方式新理论；针对30余例耳聋大家系的分子遗
传学研究，在国际上定位和命名了6个耳聋新基因座（DFNY1, AUNX1, DFNC1, DFNA55, DFNA56,
DFNA61）；针对3 000余例聋哑人群的分子遗传病因学研究，绘制完成了17个耳聋基因的中国人群特
有及新突变图谱。
由此，在国际上率先提出了在新生儿中融入聋病易感基因联合筛查的理念，成功实施了10万余例的听
力与基因联合筛查，发现了新生儿中致聋基因的携带率高达20‰，并将该理念推广应用至全国111个市
县。
在国内率先提出、建立和发展耳内科学，建立了国内首个耳内科亚专科病房，并成功担任国际耳内科
中国分会主席。
在基础研究成果的临床转化中，获得了以《新生儿聋病易感基因快速筛查试剂盒》为代表的国家发明
专利29项，均为第一发明人，实现成果转化800万元，成功获得产品批号（国食药监械（准）字 2012
第3400599号）。

近年来，王秋菊教授荣获军队高层次科技创新人才工程“拔尖人才”（2011），第十三届中国科协“
求是”杰出青年奖（2010），首届中华医学会耳鼻咽喉头颈外科分会“杰出青年”称号（2009），总
后“科技新星”称号（2008），解放军总医院首批研究型人才（2009）。
获国家科技进步二等奖，北京市科技进步二等奖及中华医学二等奖共4项。
获全国优秀博士论文奖。
主编或主译论著7部，发表论文151篇，文章发表在J Med Genet, Clinic Genet, Curr Biology等国内外杂志
上。
王秋菊教授执着于聋病的诊治与防控工作，全身心致力于为千万聋病患者解除病痛、使聋病患者早日
回到有声世界的事业之中，是德艺双馨的专家学者。
                                                     孙喜斌，1954年生，主任医师，教授，博士生导师。
现任中国聋儿康复研究中心副主任，WHO听力障碍预防与康复合作中心常务副主任，华东师范大学
言语听觉科学研究院院长，兼职教授，北京大学中国残疾人事业教学基地特聘教授，听力国际-世界耳
鼻咽喉科学联盟-国际听力学会中国（国家）中心副主任，听力国际理事，中国听力语言康复科学杂志
总编，中国卫生部新生儿疾病筛查专家组成员，北京市卫生局新生儿听力筛查专家组成员，全国第二
次残疾人调查听力残疾、言语残疾专家组组长，中国残疾人康复协会听力语言康复专业委员会副主任
委员，2004年获国务院特殊贡献津贴。

 孙喜斌教授长期致力于听力残疾预防、听力残疾评定及听障儿童听觉言语康复及其效果评估工作，带
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领其科研团队制定了《听障儿童听觉能力评估标准》《听障儿童语言能力评估标准》《听障儿童学习
能力评估标准》《听力残疾实用评定标准》《言语残疾实用评定标准》，同时也是《助听器验配师国
家执业标准》《残疾人残疾分类和分级国标GB/T 26341-2010》执笔起草专家之一。

 近年来作为第一作者和通讯作者在国家科学技术资源核心期刊及国内外学术会发表论文50余篇，作为
主编、副主编完成专著《中国残疾预防对策研究》《中国残疾儿童现状分析及对策研究》《听障儿童
听觉、语言能力评估标准及方法》《听觉功能评估标准及方法》《听力障碍儿童康复评估档案》《助
听器验配师职业资格培训教程（基础知识、二、三、四级4部）》《听力学基础与临床》《患儿康复
教育的原理及方法》《听障儿童康复听力学》等18部。

 作为首席专家研究的课题有，“十一五”国家科技支撑计划“残疾人康复技术及设备研发”重点项目
《患儿认知规律与康复技术规范化研究》（课题任务书编号2008BAI50B01），第二次全国残疾人抽样
调查《听力残疾评定标准》制定，《0-17岁听力残疾儿童现状分析及对策研究》，WHO项目《世界范
围听力保健中国实验研究》，编制了《听力障碍儿童听觉能力评估标准及方法》及《听力障碍儿童语
言能力评估标准及方法》。
另外还承担卫生行业科研专项项目1项（编号201202005），国家社科基金课题1项（编号09＆ZD072）
，教育部哲学社会科学研究重大课题攻关项目1项。
2007年被国务院残疾人工作委员会评为第二次全国残疾人抽样调查先进个人，承担的《听力残疾现状
调查结果分析以及预防对策研究》获得第二次全国残疾人抽样调查国家课题一等奖，《第二次全国残
疾人抽样调查听力残疾标准制定及应用》及《第二次全国残疾人抽样调查言语残疾标准制定及应用》
研究，2008年分别获得第二次全国残疾人抽样调查国家课题一等奖。

 孙喜斌教授一直从事一线教学及临床工作，为北京大学、首都医科大学、山西医科大学、华东师范大
学、北京联合大学兼职教授，多年来培养学生近千人，其中部分学生已成为各级患儿康复机构业务骨
干及高等院校本学科带头人。
                                                                                                            黄丽辉，1963年生，医学博士、研究员、硕士生导
师。
现任首都医科大学附属北京同仁医院、北京市耳鼻（咽）喉科研（究）所办公室副主任，新生儿听力
及耳聋基因筛查室主任，中华医学会耳鼻咽喉头颈外科分会听力学组组长，中华预防医学会儿童保健
分会听觉保健学组副组长，卫生部新生儿听力筛查专家组成员,《听力学及言语疾病杂志》及多种期刊
编委。

 一直致力于小儿听力学及言语-语言病理学研究工作，在新生儿及婴幼儿听力筛查和诊断、儿童听力
及言语评估和康复指导方面颇有特长。
主编和参编国内外专著11部，其中《新生儿及婴幼儿听力筛查》为副主编，发表学术论文40余篇。
围绕新生儿听力筛查研究，主持完成卫生部“十年百项”项目2项、“十一五”科技攻关项目子课题1
项、北京市卫生局适宜技术推广项目1项，首都医学发展基金项目1项；目前承担卫生部行业专项子课
题1项、日中医学合作课题1项。
2006年获得国家科技进步二等奖1项（第六完成人）。
与江西九江市妇幼保健院、山东莱州人民医院合作开展的新生儿听力筛查项目，分别获得九江市级科
技进步二等奖和山东莱州市科学技术进步三等奖1项。
黄丽辉教授专家门诊
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书籍目录

第一篇  新生儿听力及基因联合筛查
一、听觉言语发育
1．耳朵是由哪些结构组成的?
2．人耳是如何听到声音的?  
3．听觉系统是什么时候形成的?  
4．人类听皮质发育要经历哪几个阶段?  
5．孕期宝宝的听力是如何发育的?  
6．胎教时我的宝宝都能听见吗?
7．妊娠期间听音乐会影响宝宝的听力吗?  
8．妊娠期间接触噪声会影响宝宝的听力吗?  
9．宝宝刚出生时的听力情况是怎样的?  
10．0—3个月的婴儿对声音反应的方式有哪些?
11．4—6个月的婴儿对声音反应的方式有哪些?
12．7—9个月的婴儿对声音反应的方式有哪些?
13．10—12个月的婴儿对声音反应的方式有哪些?
14．12—15个月的婴儿对声音反应的方式有哪些?
15．宝宝出生后有哪些方法可以促进听力发育?
16．人类是怎样获得言语能力的?
17．言语前期分为哪几个阶段?
侣．什么时期是家长应特别关注的小儿语言发育期?
19．有哪些因素影响婴幼儿听觉言语发育?
20．宝宝什么时候开始学说话?
21．听力正常与有听力障碍的婴幼儿言语发育不同点有哪些?
22．d＼JL听力障碍会有哪些危害?
23．何为听力障碍高危新生儿?
24．何为听力障碍高危婴幼儿(20天至2周岁)?  
25．如何在早期发现宝宝的听力障碍?
⋯⋯
第二篇  与新生儿听力筛查相关的听力学检测方法
第三篇  新生儿听力障碍及相关疾病
第四篇  耳聋干预及助听器与人工耳蜗专题
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章节摘录

版权页：   插图：   诊疗科目中设有产科或者儿科的医疗机构，应当按照《新生儿疾病筛查技术规范》
的要求，开展新生儿遗传代谢病血片采集及送检、新生儿听力初筛及复筛工作。
不具备开展新生儿疾病筛查血片采集、新生儿听力初筛和复筛服务条件的医疗机构，应当告知新生儿
监护人到有条件的医疗机构进行新生儿疾病筛查血片采集及听力筛查。
 新生儿遗传代谢病筛查实验室设在新生儿疾病筛查中心，并应当具备下列条件： （1）具有与所开展
工作相适应的卫生专业技术人员，具有与所开展工作相适应的技术和设备。
 （2）符合《医疗机构临床实验室管理办法》的规定。
 （3）符合《新生儿疾病筛查技术规范》的要求。
 新生儿遗传代谢病筛查中心发现新生儿遗传代谢病阳性病例时，应当及时通知新生儿监护人进行确诊
。
开展新生儿听力初筛、复筛的医疗机构发现新生儿疑似听力障碍的，应当及时通知新生儿监护人到新
生儿听力筛查中心进行听力确诊。
 新生儿疾病筛查遵循自愿和知情选择的原则。
医疗机构在实施新生儿疾病筛查前，应当将新生儿疾病筛查的项目、条件、方式、灵敏度和费用等情
况如实告知新生儿的监护人，并取得签字同意。
 从事新生儿疾病筛查的医疗机构和人员，应当严格执行新生儿疾病筛查技术规范，保证筛查质量。
医疗机构发现新生儿患有遗传代谢病和听力障碍的，应当及时告知其监护人，并提出治疗和随诊建议
。
 省、自治区、直辖市人民政府卫生行政部门根据本行政区域的具体情况，协调有关部门，采取措施，
为患有遗传代谢病和听力障碍的新生儿提供治疗方面的便利条件。
有条件的医疗机构应当开展新生儿遗传代谢病的治疗工作。
 卫生部组织专家定期对新生儿疾病筛查中心进行抽查评估。
经评估不合格的，省级人民政府卫生行政部门应当及时撤销其资格。
新生儿遗传代谢病筛查实验室应当接受卫生部临床检验中心的质量监测和检查。
 县级以上地方人民政府卫生行政部门应当对本行政区域内开展新生儿疾病筛查工作的医疗机构进行监
督检查。
 医疗机构未经省、自治区、直辖市人民政府卫生行政部门指定擅自开展新生儿遗传代谢病筛查实验室
检测的，按照《医疗机构管理条例》第四十七条的规定予以处罚。
 开展新生儿疾病筛查的医疗机构违反本办法规定，有下列行为之一的，由县级以上地方人民政府卫生
行政部门责令改正，通报批评，给予警告。
 （1）违反《新生儿疾病筛查技术规范》的； （2）未履行告知程序擅自进行新生儿疾病筛查的； （3
）未按规定进行实验室质量监测、检查的； （4）违反本办法其他规定的。
 省、自治区、直辖市人民政府卫生行政部门可以依据本办法和当地实际制定实施细则。
 本办法公布后6个月内，省、自治区、直辖市人民政府卫生行政部门应当组织专家对开展新生儿疾病
筛查的医疗机构进行评估考核，指定新生儿疾病筛查中心。
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编辑推荐

《新生儿听力及基因联合筛查330问》可供新生儿家长及耳科学、听力学、妇幼儿听力保健行业中的专
业人士阅读参考。
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