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IRT 升高和 1 种 CFTR 变体情况说明书（供家长使用）

您的新生儿筛查中发现了什么？
出生时收集的新生儿筛查结果发现，您的宝宝具有较高的 
IRT 水平。IRT 代表“免疫反应性胰蛋白酶原”，这是一种由
胰腺产生的蛋白质。IRT 升高可能有多种原因，其中一种原
因是患有囊性纤维化 (CF)。 由于 IRT 升高，因此对您宝宝
的血斑进行了 139 种最常见的导致 CF（CFTR 基因）的基
因变异（变体）的检测。检测发现您宝宝的囊性纤维化基因
中存在一种变异。

什么是囊性纤维化 (CF)？
CF 是一种遗传性疾病，会导致粘稠的粘液积聚。这种粘液
会导致呼吸问题和肺部感染。这种粘液也会使身体更难分
解食物。 

CF 患儿可以发展为：
• 体重增加缓慢
• 油腻或油性大便
• 生长缓慢
• 咳嗽和喘息
• 肺部感染

这意味着什么？
当只发现囊性纤维化基因中有一种变异时，您的宝宝很可
能是 CF 携带者（未受累）。囊性纤维化基因需要出现两种
变异才能导致 CF，因此您的宝宝不太可能患有囊性纤维化
（受累）。由于新生儿筛查不会检测囊性纤维化基因的所有
变异，因此您的孩子仍然有可能存在会导致 CF 的囊性纤维
化基因中的另一种变异。

接下来会发生什么？
您宝宝的医生将帮助安排由熟悉 CF 的 CF 专科医生在囊性
纤维化中心进行更多检测。专科医生将进行汗液检测，以确
定您的孩子是否患有 CF。汗液检测可能会安排在您的宝宝 
2 到 4 周龄时进行。您将能够向护士或遗传疾病咨询员咨询
检测结果对于您家庭的意义。

如何管理这种疾病？
虽然 CF 无法治愈，但可以针对症状进行治疗。可能的治疗
方法包括：

• 处方酶有助于更好地吸收食物
• 健康、高热量的饮食
• 维生素
• 预防感染和帮助呼吸的药物
• 帮助清除肺部粘液的疗法

CF 患儿应该在其常规医生以及经认可的 CF 中心专门研究 
CF 的医生处就诊。

我可以在哪里获取更多信息？ 
使用手机的摄像头扫描下方二维码。

囊性纤维化基金会： 
https://www.cff.org/
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