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1990—2021年中国先天性口面裂疾病负担趋势及年龄-
时期-队列分析
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摘要:目的:了解中国先天性口面裂的疾病负担趋势和特征，为防控和政策制定提供依据。方法:从 GBD2021 数据

提取 1990—2021 年中国口面裂 DALY 绝对值、率和年龄标化率，进行 Joinpoint 回归分析和 APC 效应分析。结果:

1990—2021 年中国先天性口面裂疾病负担成下降趋势。但 APC 分析结果显示 2012 年后其疾病负担风险度有回升

趋势。结论:为应对有回升趋势的先天性口面裂的疾病负担，中国应继续加强孕产期预防保健措施的宣传教育和

出生缺陷的筛查工作。
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先天性口面裂（Orofacial clefts）是颌面部最常

见的出生缺陷
[1]
，可进一步分为唇裂、腭裂和面裂三种，

以前两种较为常见
[2]
。这种畸形不但造成唇腭部缺损，

还可造成牙颌面系统畸形，以及吞咽、语音、营养摄入

等继发功能障碍
[3]
。且作为小儿主要的出生缺陷之一，

不仅会对儿童身心健康与生活质量造成严重影响，同时

亦会加重家庭经济和心理负
担[4]

。近年来的研究显示中国

1990—2021 年出生缺陷的疾病负担呈下降趋势
[5,6]

，但

大多数研究主要关注先天性心脏病
[7,8]

、先天性肢体短缩

畸形
[9]
等的负担变化情况。少有研究关注中国先天性口

面裂的疾病负担变化趋势。本研究拟收集 GBD2021提供

的 1990—2021 年中国先天性口面裂的疾病负担数据资

料，采用连接点回归模型、年龄-时期-队列模型分析中

国先天性口面裂在 32 年间的变化趋势和年龄、时期、

队列特征，为中国预防和控制出生缺陷，特别是先天性

口面裂，提供支持。

1 资料与方法

1.1 资料来源

本研究数据均来源于 GBD 2021 数据库（http://gh

dx.healthdata.org/）。该数据库提供了 204 个国家和

地区 371 种疾病和伤害的全面估计值
[10]

，以及 88 种风

险因素的流行病学数据及其可归因健康结局
[11]
。该数据

库将ICD10编码为Q35-Q37.9的病例定义为先天性口面

裂。本研究主要提取 1990—2021 年中国先天性口面裂

的伤残调整寿命年（DALY）的绝对值和年龄标准化率（A

SR）来分析该病负担的变化趋势和特征。

1.2 统计分析方法

本研究使用 R4.3.3软件进行连接点回归（Joinpoi

nt Regression）分析和年龄-时期-队列分析，来评价

中国先天性口面裂的疾病负担趋势和特征，这两种分析

方法的主要原理和指标如下：

1.2.1连接点回归模型

本研究采用 R 语言调用 Joinpoint Comment-line

软件，对 1990-2021 年间中国先天性口面的 DALY 率及

其疾病标准化率的年度变化百分率（APC）和平均年度

变化百分率（AAPC）进行了回归分析与比较。其中，AP

C 的计算公式为：APC=(eβ-1) × 100%（β为对数线性

模型的回归系数），而 AAPC 则是通过对各分段 APC 进

行加权平均求得
[12]
。其中 AAPC 或 APC > 0 表示疾病频

率上升，AAPC 或 APC< 0 表示疾病频率下降，检验水准

α=0.05
[13]
。

1.2.2年龄-时期-队列模型

本研究使用 R语言调用内生因子估算法约束的 APC

模型进行 1990—2021 年间中国先天性口面裂疾病负担

的流行特征的年龄、时期和队列效应解析。年龄效应是

指疾病负担随年龄增长而变化的趋势，时期效应是指疾

病负担由于不同时期外部环境变化而变化的趋势，队列

效应则是指疾病负担由于不同出生队列所处的社会经

济发展水平、环境或健康因素不同而变化的趋势
[14]
。以

相对危险度（Relative risk，RR）来说明相对于选定
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参照组，不同年龄、时期、队列疾病负担的相对风险程

度
[15]
。

2 结果

2.1 1990—2021 年中国先天性口面裂疾病负担的

总体情况

2021年中国先天性口面裂的疾病负担DALY为3462

9.06 人/年（95%UI：23632.36-50415.64 人/年）相较

于 1990 年（DALY=563431.17人/年，95%UI：208609.3

6,1067245.03人/年）下降了 94%（95%UI：-97%--85%），

其中男性、女性变化率基本一致，均为 94%。2021年中

国先天性口面裂的年龄标准化率为 3.56/10 万（95%UI：

2.41-5.12/10 万）相较于 1990 年（ASDR=50.83/10万，

95%UI：18.70-96.41）下降了 93%（95%UI：-96%--84%），

其中男、女性年龄标准化 DALY 率及其变化情况并没有

明显差异。具体见表 1。

表 1 1990—2021年中国先天口面裂疾病负担变化情况

性

别

疾病负担绝对值

（95%UI）（人/年） 变化

率

年龄标准化疾
病负担率

（95%UI）
（1/10万）

变化

率

1990 2021 1990 2021

男
性

305992.7
7(89023.8
7,742883.

55)

18218.81(
12022.99,
27693.50)

-0.94(
-0.98,-
0.80)

51.66(
15.00,
125.53

)

3.64(
2.32,
5.97)

-0.93(-
0.97,-
0.77)

女
性

257438.4(
82237.14,
539182.9

1)

16410.25(
10910.50,
24133.52)

-0.94(
-0.97,-
0.79)

49.86(
15.77,
104.64

)

3.46(
2.26,
4.94)

-0.93(-
0.97,-
0.77)

合
计

563431.1
7(208609.
36,106724

5.03)

34629.06(
23632.36,
50415.64)

-0.94(
-0.97,-
0.85)

50.83(
18.70,
96.41)

3.56(
2.41,
5.12)

-0.93(-
0.96,-
0.84)

2.2 1990—2021 年中国先天性口面裂年龄标准化

DALY率的趋势分析

本研究采用连接点回归分析对 1990—2021 年中国

先天性口面裂 DALY 率和年龄标准化 DALY 率（Age-stan

dardized DALY Rate，ASDR）的变化趋势进行分析，结

果显示中国先天性口面裂的DALY率和ASDR总体呈下降

趋势（AAPC 分别为-9.17和-8.25，95%CI不包含 0）。

其中，DALY 率在 1990—2012 年间下降速度较快，特别

是 2004—2012 年 APC 达到-14.05，而 2012—2016年下

降速度最慢（APC=-2.37），2016 年后下降速度有所回

升（APC=-7.14）；且研究发现，中国先天性口面裂 DA

LY 率的变化趋势不同性别与总体变化趋势相似，男女性

别间无明显趋势差异。ASDR 的变化趋势与 DALY 率相似，

APC 也在 2004—2012 年间达到峰值（-14.65），但在 2

015—2021 年间达到最低点（-5.10），且不同性别间也

无明显趋势差异。具体见图 1。

图 1 1990—2021 年中国先天性口面裂 DALY 率和年龄标准化

DALY 的变化趋势

2.3 中国先天性口面裂 DALY率的年龄-时期-队列

分析

本研究采用年龄-时期-队列模型对 1992—2021 年

中国先天性口面裂的 DALY 率的年龄、时期、队列变化

效应进行分析，结果显示，＜5岁年龄段先天性口面裂

的疾病负担风险最高（RR=72.04,95%CI:63.15-82.18），

其他各年龄段的 DALY 风险差别不大，其中风险最低的

是 20~25岁年龄段（RR=0.60,95%CI:0.56-0.65）；199

2—2021 年，中国先天性口面裂疾病负担风险呈现先下

降后回升的趋势，具体来说，与其他时期相比，1992

年—1997 年中国先天性口面裂的疾病负担风险最高（R

R=1.34,95%CI:1.29-1.39），2002—2007年疾病负担相

对风险度接近于 1，2012—2017 年间疾病负担风险降至

最低（RR=0.81,95%CI:0.84-0.86），2017—2021 年有

所回升，再次接近于 1；从 1897 年—1997 年，出生队

列越早，先天性口面裂疾病负担风险越低，1932—1935

年的出生队列疾病负担风险首次接近于1，1992—1997

年疾病负担风险达到最高（RR=2.18,95%CI:2.14-2.22），

1997年之后的出生队列风险逐渐下降,2007—2012年年

出生队列的疾病负担风险RR 降低至 1以下，2017—202

1 年的疾病负担风险达到最低（RR=0.15,95%CI:0.14-0.

17）。具体见图 2。

图 2 1992—2021 年中国先天性口面裂的年龄-时期-队列效应分析
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3 讨论

本研究利用 GBD2021 所提供的 1990—2021 年中国

先天性口面裂的 DALY 数据资料，采用 Joinpoint 回归

模型和APC模型对中国先天性口面裂的疾病负担变化趋

势和年龄-时期-队列效应的影响做了系统分析。

Joinpoint 回归分析结果显示 1990—2021 年中国

先天性口面裂疾病负担呈下降趋势，这与其他研究结果
[5-8]

基本一致，由于社会经济发展水平的不断提升，医疗

技术服务水平的不断进步，中国出生缺陷的疾病负担在

不断改善和减轻。但需要注意的是先天性口面裂的 DAL

Y 率和年龄标准 DALY率的下降速度都在变缓，这提示我

们口面裂所造成的疾病负担并未彻底消除，对家庭和社

会仍有较大影响。中国是一个社会经济发展水平多样化

的国家，不同地区孕产妇保健意识不同，孕早期服药史

或解除有毒有害物质仍有发生，这些因素可能导致胎儿

在宫内口面部发育时发生畸变。因此，应进一步加强孕

期预防保健知识的宣传教育，从而有效应对先天性口面

裂负担变化的所带来的困境。

年龄-时期-队列效应分析显示疾病负担风险最高

的年龄段是＜5 岁，风险最高的是时期是 1992—1997

年，风险最高的出生队列是 1992—1997 年。但值得注

意的是，时期效应分析提示 2012 年后中国先天性口面

裂疾病负担有上升趋势，队列效应分析也提示 2012 年

后的出生队列疾病负担的下降量在降低，这可能与二胎

政策放开后，高龄产妇（≥35岁）增多有关。高龄产妇

易发生卵子老化，妊娠合并症，进而增加不良出生结局

的发生率，有研究发现出生缺陷发生风险会随着生育年

龄的增长（特别是高龄产妇）而增加
[16]
。此外，有研究

发现多个与先天性口面裂有关的基因位点的多态性[2,

17]。因此，应加强产前婚前、产前检查工作的落实，

加强对婚检、产检重要性的宣传教育，尽早发现畸形并

采取有效的早期干预措施。

本研究是基于 GBD2021所做的二次分析，该数据目

前只提供了截止 2021 年的疾病负担数据，因此未能对 2

022—2024 年的数据进行分析。此外，该数据库未提供

中国各省份的疾病负担数据，因此未能做不同地区先天

性口面裂疾病负担变化趋势和特征的分析。在未来，研

究团队可以在本次研究基础上，基于当地的出生队列，

对先天性口面裂的疾病负担及风险因素做进一步分析。
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