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基于性染色体定量检测的伴性遗传病无创性产前筛查

方法的研究

揣征然，黄　庆，黄君富，陈　栋，苗　杰，杨　昭，赵　娜，王云云，史大川，王　欢，府伟灵△（第三军

医大学西南医院检验科，重庆４０００３８）

　　【摘要】　目的　利用孕妇血浆游离ＤＮＡ对产前胎儿性别进行识别，为伴性遗传性疾病的无创性产前筛查提

供参考。方法　利用Ｘ、Ｙ染色体的特异性引物和探针构建识别胎儿性别的实时荧光定量聚合酶链反应（ＰＣＲ）检

测技术，并对灵敏度、准确性等方法学指标进行评价，然后将构建好的方法用于２４例未孕健康女性及临床上５０例

１６～２０孕周的孕妇血浆ＤＮＡ的检测。结果　在母体ＤＮＡ胎儿Ｙ染色体定性检测方法的灵敏度检测中，当胎儿

ＤＮＡ丰度为３％～６％时，母体ＤＮＡ模板量下限是５０ｐｇ。当母体ＤＮＡ模板量在０．５～５０ｎｇ时，Ｙ染色体最低检

测丰度为１％，相当于胎儿ＤＮＡ丰度为２％；当母体ＤＮＡ模板量在０．０５～０．５ｎｇ时，Ｙ染色体最低检测丰度为

２％～４％，相当于胎儿ＤＮＡ丰度为４％～８％；当无母体ＤＮＡ时，Ｙ染色体模板量下限为０．５ｐｇ。标本定量检测中

妊娠女性的血浆ＤＮＡ浓度明显高于未孕健康女性（犘＜０．０５）。５０例孕妇静脉血标本中，除１例标本因提取失败未

作检测外，其余４９例标本初次试验在未考虑母体血浆ＤＮＡ模板起始用量时，检测结果为１７例男性，３２例女性，与

胎儿出生后性别不完全一致；但是当加大母体血浆ＤＮＡ模板起始用量（＞５０ｐｇ）后，结果为２３例男性，２６例女性，

准确率为１００％。结论　该试验所构建的利用母体血浆游离ＤＮＡ进行的早期无创性产前筛查方法具有较高的准

确性，可以为伴性遗传出生缺陷性疾病的早期筛查和预防提供重要的参考价值。
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ｃｈｒｏｍｏｓｏｍａｌ；　ｐｒｅｇｎａｎｃｙ

　　遗传性疾病，是指因受精卵中的遗传物质异常或生殖细胞

所携带的遗传信息异常所引起的子代的性状异常［１］。其中，伴

性遗传病在整个遗传病中占有较大比例，如血友病、色盲和肾

性糖尿病［２］。因此，胎儿性别的早期识别对于伴性遗传病的预
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防及出生人口整体素质的提高具有重要意义。然而，目前现存

的一些胎儿性别识别技术存在诸多不足之处，如有创性操作可

能致胎儿流产等［３］。鉴于此，本文拟构建一种基于Ｘ、Ｙ染色

体用于胎儿性别早期识别的技术，并对５０例孕妇妊娠期胎儿

的无创性产前性别进行筛查，以期为伴性遗传性疾病的早期诊

断提供参考。

１　材料与方法

１．１　标本来源　选择２０１２～２０１３年第三军医大学西南医院

产科住院的孕妇静脉血。孕妇年龄２０～３５岁，平均２７岁；孕

周１６～２０周，平均１８周。胎儿性别以出生性别为标准。同时

随机选取本院体检中心进行体检的２４例未孕健康女性静脉血

标本作为对照。研究内容均得到了研究对象知情同意。

１．２　血浆ＤＮＡ的提取　取孕妇外周肘静脉血２ｍＬ为１个

标本，４℃，１６００×ｇ，离心１０ｍｉｎ。收集上层血浆（约９００ｍＬ

至１Ｌ）转移至１支新的１．５ｍＬ无菌Ｅｐ管中。再将所得血浆

于４℃，１８０００×ｇ离心１０ｍｉｎ，吸取上层血浆（约８００Ｌ）转移

至新的无菌 Ｅｐ管中。之后，采用 Ｑｉａｇｅｎｅ公司的 ＱＩＡａｍｐ?

ＤＮＡＢｌｏｏｄ试剂盒提取基因组ＤＮＡ，５０μＬ洗脱液溶解，置于

－２０℃低温冰箱保存备用。

１．３　Ｒｅａｌｔｉｍｅ荧光定量聚合酶链反应（ＰＣＲ）反应条件的优

化　引物和探针序列参照文献［４］，分别由上海生工和上海基

康合成，其中ＦＡＭ荧光探针主要针对Ｘ染色体，ＶＩＣ荧光主

要针对Ｙ染色体。利用Ｘ、Ｙ染色体特异性引物和探针构建

２０μＬ的实时荧光定量ＰＣＲ反应体系，体系包括尿嘧啶ＤＮＡ

糖苷酶（ＵＤＧ）１０μＬ，Ｘ、Ｙ染色体引物各１μＬ，探针各１μＬ，

基因组模板２μＬ，将其置于 ＢＩＯＲＡＤＣＦＸ９６
ＴＭＲｅａｌＴｉｍｅ

Ｓｙｓｔｅｍ设备进行分析。利用上述反应体系，分别对引物浓度、

探针浓度和ＰＣＲ的退火温度等反应条件进行优化。引物浓度

分别设置为０．２、０．４、０．６ｍｏｌ／Ｌ；探针浓度分别设置为０．１、

０．２、０．３ｍｏｌ／Ｌ，排列组合后共１２组试验，退火温度均设置为

６０℃。然后利用１例女性及１例男性标本最佳的反应条件进

行验证，并将其用于后续的临床孕妇标本的检测中，每个标本

设置一个重复管，整体试验设置两个空白管。

１．４　判断方法　重复管中有２管均为阳性者为男性，２管均

为阴性者为女性。如２管中仅有１管为阳性结果，则对此标本

进行重复检测，重复结果如仍为阴性结果，则为女性，若有阳性

结果，则为男性。此外，如空白对照中出现阳性条带，表明

ＰＣＲ受污染，则该次试验结果应从整个试验中剔除。反之，则

试验结果可信。

１．５　ＰＣＲ方法的灵敏度检测　将２０μＬ反应体系中母体

ＤＮＡ模板量分别设置为５０、１０、５、０．５、０．０５ｎｇ，最终使 Ｙ染

色体ＤＮＡ丰度分别为０．０１％、０．１％、１％、２％、３％、４％、５％、

１０％、５０％，通过Ｙ染色体及胎儿ＤＮＡ丰度的分析对本检测

方法的灵敏度进行检测。同时，将男性基因组ＤＮＡ进行倍比

稀释，依次为５０、５、０．５、０．１、０．０５、０．０１、０．００５、０．００１、０．０００５

ｎｇ／μＬ，对无母体ＤＮＡ时Ｙ染色体的灵敏度进行检测。

１．６　临床标本血浆游离ＤＮＡ的检测　根据上述建立及优化

好的反应体系和条件，对临床５０例妊娠女性标本进行了胎儿

性别的检测。

１．７　统计学处理　采用ＳＰＳＳ１３．０软件进行统计学分析，以

犘＜０．０５为差异有统计学意义。将健康未孕与育有男性胎儿

女性的血浆ＤＮＡ含量作为数值变量，妊娠与否作为状态变量

进行犚犗犆曲线的绘制与分析。

２　结　　果

２．１　Ｒｅａｌｔｉｍｅ荧光定量ＰＣＲ反应条件的确定　通过对引

物、探针浓度及退火温度等条件的优化，综合Ｘ、Ｙ染色体扩增

的ＣＴ值与Ｘ、Ｙ染色体ＣＴ值差值的绝对值这两项指标，最终

确定第１１组为最佳条件，即引物浓度为０．４ｍｏｌ／Ｌ，探针浓度

为０．１ｍｏｌ／Ｌ，ＰＣＲ反应参数：５０℃２ｍｉｎ，９５℃２ｍｉｎ，９５℃

１５ｓ，６０℃１ｍｉｎ，５０个循环。见表１。将此条件确定为Ｘ、Ｙ

染色体检测方法的最佳反应条件，并且用于后续的临床标本检

测中。

表１　引物和探针浓度优化试验结果

组别
引物与探针的组合（ｍｏＬ／Ｌ）

上游引物 下游引物 Ｘ染色体探针 Ｙ染色体探针

不同组合结果

Ｘ平均ＣＴ值 Ｙ平均ＣＴ值 ΔＣＴ平均值

Ｅｘｐ１ ０．２ ０．２ ０．１ ０．１ ２８．３３ ２８．３６ ０．０３

Ｅｘｐ２ ０．２ ０．４ ０．２ ０．２ ２８．１１ ２８．１２ ０．００

Ｅｘｐ３ ０．２ ０．６ ０．３ ０．３ ２８．３４ ２８．３５ ０．０１

Ｅｘｐ４ ０．４ ０．２ ０．２ ０．３ ２８．５４ ２８．６５ ０．１２

Ｅｘｐ５ ０．４ ０．４ ０．３ ０．１ ２８．２２ ２８．２３ ０．０１

Ｅｘｐ６ ０．４ ０．６ ０．１ ０．２ ２８．１１ ２８．１１ ０．００

Ｅｘｐ７ ０．６ ０．２ ０．３ ０．２ ２８．７２ ２８．５５ ０．１７

Ｅｘｐ８ ０．６ ０．４ ０．１ ０．３ ２８．１３ ２８．１７ ０．０４

Ｅｘｐ９ ０．６ ０．６ ０．２ ０．１ ２８．２９ ２８．２４ ０．０５

Ｅｘｐ１０ ０．２ ０．４ ０．１ ０．１ ２７．０９ ２６．９４ ０．１５

Ｅｘｐ１１ ０．４ ０．４ ０．１ ０．１ ２７．１１ ２７．０３ ０．０８

Ｅｘｐ１２ ０．２ ０．２ ０．２ ０．２ ２７．０９ ２７．２４ ０．１５

　　注：ΔＣＴ值为Ｙ染色体与Ｘ染色体ＣＴ值差值的绝对值。

２．２　Ｘ、Ｙ染色体检测方法的验证　两重复管中，女性标本只

有ＦＡＭ荧光通道检测到扩增产物，见图１（Ａ）。男性标本中

ＦＡＭ与ＶＩＣ荧光通道均检测到扩增产物，见图１（Ｂ）。空白对

照管均未检测到扩增产物。

·８９２１· 检验医学与临床２０１４年５月第１１卷第１０期　ＬａｂＭｅｄＣｌｉｎ，Ｍａｙ２０１４，Ｖｏｌ．１１，Ｎｏ．１０



图１　检测方法准确性的验证结果

２．３　ＰＣＲ方法的灵敏度检测

２．３．１　母体ＤＮＡ量和胎儿ＤＮＡ丰度对检测结果的影响　

给定胎儿ＤＮＡ丰度３％～６％时，将母体 ＤＮＡ模板量设为

５０、１０、５、０．５ｎｇ，此时，Ｙ染色体检测方法的灵敏度检测结果

显示：Ｙ染色体的丰度小于１％时，ＣＴ值大于４５个循环，超出

检测范围；而丰度为１％时，以上不同母体ＤＮＡ模板量的ＣＴ

值依次为２８．４６、２８．４４、２９．６４、３２．５５，表明 Ｙ染色体ＤＮＡ丰

度的最低检测限为１％，低于此丰度则难以检测到，相当于胎

儿ＤＮＡ丰度最低为２％（表２）。

２．３．２　给定丰度时ＤＮＡ模板量的检测下限　给定胎儿ＤＮＡ

丰度在３％～６％时，将母体ＤＮＡ模板量设为０．０５、０．００５ｎｇ。

此时，当ＤＮＡ量为０．０５ｎｇ时，３次重复Ｙ染色体检测方法的

灵敏度检测结果显示：Ｙ染色体的丰度小于２％时，ＣＴ值均大

于４５个循环，超出检测范围；而丰度为２％时，ＣＴ值为３６．４６；

丰度为３％时，ＣＴ值为３４．２７；丰度为４％时，ＣＴ值为３４．１８。

由于检测下限存在概率问题，３次试验并不是每次都能检测出

结果，故表明Ｙ染色体ＤＮＡ丰度的最低检测限为２％～４％，

低于此丰度则难以检测到，相当于胎儿 ＤＮＡ 丰度最低为

４％～８％。根据文献报道胎儿ＤＮＡ丰度在３％～６％，因此，

可以确定母体ＤＮＡ模板量的下限为０．０５ｎｇ。当ＤＮＡ量为

０．００５ｎｇ时，Ｙ染色体检测方法的灵敏度检测结果显示：Ｙ染

色体的丰度小于４％时，ＣＴ值大于４５个循环，超出检测范围。

故此试验可作为阴性对照，进一步说明该检测方法所需要的最

低母体ＤＮＡ模板量为０．０５ｎｇ（表３）。

表２　Ｙ染色体ＤＮＡ丰度的检测结果

５０ｎｇ中Ｙ染色体

所占含量（ｎｇ）

总ＤＮＡ中Ｙ染色体

所占比例（％）
ＣＴ值

１０ｎｇ中Ｙ染色体

所占含量（ｎｇ）

总ＤＮＡ中Ｙ染色体

所占比例（％）
ＣＴ值

０．００５ ０．０１ ＞４５ ０．００１ ０．０１ ＞４５

０．０５０ ０．１０ ＞４５ ０．０１０ ０．１０ ＞４５

０．５００ １．００ ２８．４６ ０．１００ １．００ ２８．４４

１．０００ ２．００ ２６．３０ ０．２００ ２．００ ２８．３９

２．５００ ５．００ ２５．７３ ０．５００ ５．００ ２７．８５

５．０００ １０．００ ２５．２２ １．０００ １０．００ ２７．１６

２５．０００ ５０．００ ２４．６５ ５．０００ ５０．００ ２６．６８

续表２　Ｙ染色体ＤＮＡ丰度的检测结果

５ｎｇ中Ｙ染色体

所占含量（ｎｇ）

总ＤＮＡ中Ｙ染色体

所占比例（％）
ＣＴ值

０．５ｎｇ中Ｙ染色体

所占含量（ｎｇ）

总ＤＮＡ中Ｙ染色体

所占比例（％）
ＣＴ值

０．０００５ ０．０１ ＞４５ ０．００００５ ０．０１ ＞４５

０．００５０ ０．１０ ＞４５ ０．０００５０ ０．１０ ＞４５

０．０５００ １．００ ２９．６４ ０．００５００ １．００ ３２．５５

０．１０００ ２．００ ２８．８６ ０．０１０００ ２．００ ３１．９６

０．２５００ ５．００ ２８．５０ ０．０２５００ ５．００ ３１．１６

０．５０００ １０．００ ２８．４０ ０．０５０００ １０．００ ３０．８９

２．５０００ ５０．００ ２７．７５ ０．２５０００ ５０．００ ３０．２９

表３　０．０５、０．００５ｎｇＹ染色体ＤＮＡ丰度的检测结果

０．０５ｎｇ中Ｙ染色体

所占含量（ｎｇ）

总ＤＮＡ中Ｙ染色体

所占比例（％）
ＣＴ１值 ＣＴ２值 ＣＴ３值

０．００５ｎｇ中Ｙ染色体

所占含量（ｎｇ）

总ＤＮＡ中Ｙ

染色体所占比例（％）
ＣＴ１值 ＣＴ２值 ＣＴ３值

０．０００５ １ ＞４５ ＞４５ ＞４５ ０．００００５０ １ ＞４５ ＞４５ ＞４５

０．００１０ ２ ３６．４６ ＞４５ ＞４５ ０．０００１００ ２ ＞４５ ＞４５ ＞４５

０．００１５ ３ ３４．２７ ３４．３７ ＞４５ ０．０００１５０ ３ ＞４５ ＞４５ ＞４５

０．００２０ ４ ＞４５ ３４．１８ ＞４５ ０．０００２００ ４ ＞４５ ＞４５ ＞４５
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表４　Ｙ染色体检测方法的灵敏度检测结果

项目
男性基因组ＤＮＡ（ｎｇ／μＬ）

５０．０００ ５．０００ ０．５００ ０．１００ ０．０５０ ０．０１０ ０．００５ ０．００１ ０．０００５ ０．０００２５

ＣＴ１值 ２３．４４ ２６．７１ ２９．９２ ３２．５４ ３２．５９ ３６．５３ ３６．６９ ３６．８４ ３６．７１ ＞４５

ＣＴ２值 ２３．７１ ２６．７１ ２９．８０ ３２．３３ ３２．８６ ３５．５８ ３６．６９ ３６．８８ ＞４５ ＞４５

ＣＴ３值 ２３．２５ ２６．７４ ２９．８８ ３２．０７ ３３．０９ ３４．７４ ３５．５１ ＞４５ ＞４５ ＞４５

ＣＴ４值 ２３．５３ ２６．７９ ２９．８９ ３１．８４ ３２．８１ ３５．５１ ３５．５４ ＞４５ ＞４５ ＞４５

ＣＴ５值 ２３．６２ ２６．７６ ２９．６６ ３２．４９ ３２．９３ ３５．０７ ３５．４１ ３６．９６ ３８．７０ ＞４５

ＣＴ６值 ２３．６４ ２６．７２ ２９．７３ ３２．５８ ３２．８１ ３５．５０ ３５．７０ ＞４５ ＞４５ ＞４５

ΔＣＴ值 ２３．５３ ２６．７４ ２９．８１ ３２．３１ ３２．８５ ３５．６６ ３５．９３ － － ＞４５

ＳＤ ０．１７ ０．０３ ０．１０ ０．３０ ０．１６ ０．７５ ０．６０ － － ＞４５

　　注：－表示无数据。

２．３．３　无母体ＤＮＡ时 Ｙ染色体的检测下限　男性基因组

ＤＮＡ进行倍比稀释后其结果显示：Ｙ染色体模板量下限是

０．５ｐｇ，而当Ｙ染色体ＤＮＡ浓度是０．２５ｐｇ时，其ＣＴ＞４５个

循环，作者判断它为阴性，超出检测范围（表４）。

２．４　４９例妊娠女性胎儿性别的检测　除１例不合格标本未

纳入研究外，在进行定性检测的４９例妊娠女性中，初次试验结

果显示男性胎儿为１７例，女性胎儿为３２例。与出生后性别相

比，有６例不符，均为如下情况：胎儿出生后性别为男性，本试

验结果为女性。经分析，发现此６例标本的ＤＮＡ模板起始用

量均小于５０ｐｇ，未达到胎儿性别检测所需要母体血浆ＤＮＡ

的量（５０ｐｇ）。为进一步检测此６例标本，作者将ＤＮＡ模板的

起始加入量增大（＞５０ｐｇ）进行重复试验，经验证，发现检测结

果均为男性，与出生后性别一致，准确性达到１００％。

２．５　健康未孕女性与妊娠女性血浆游离ＤＮＡ的定量检测　

在固定的阈值下，定量结果显示，健康未孕女性的血浆 ＤＮＡ

浓度值最高为１．７５ｎｇ／ｍＬ，最低为０．５０ｎｇ／ｍＬ，平均值为

１．１３ｎｇ／ｍＬ；妊娠女性的血浆ＤＮＡ浓度值最高为６．５０ｎｇ／

ｍＬ，最低为０．２５ｎｇ／ｍＬ，平均值为３．３８ｎｇ／ｍＬ。妊娠女性比

健康未孕女性的浓度值高２．２５ｎｇ／ｍＬ，差异有统计学意义

（犘＜０．０５）。犚犗犆 曲线结果显示犃犝犆 值为０．７１１（图２）。

ＤＮＡ浓度的截点值为１．３８ｎｇ／ｍＬ，所以当浓度值大于１．３８

ｎｇ／ｍＬ时，确定为孕妇，此时灵敏度为０．５５１，特异性为０．８３３。

图２　妊娠女性与健康未孕女性标本的犚犗犆曲线示意图

３　讨　　论

伴性遗传性疾病是由位于性染色体上的致病基因所引起

的疾病。此病分为Ｘ伴性遗传病和 Ｙ伴性遗传病两大类，发

病率均较高，且疾病的种类较多，如遗传性肾炎、血友病、假性

肥大性肌营养不良症等［５７］。伴性遗传性疾病给家庭及社会带

来沉重的负担，严重影响社会人口素质的提高。因此，胎儿性

别的产前诊断对这类遗传病的预防具有重要意义。

目前，胎儿性别产前诊断的取材技术主要有羊水穿刺、绒

毛膜活检和脐静脉穿刺术等，这些技术均对胎儿和孕妇健康具

有较大影响。此外，胎儿性别鉴定的方法还有超声影像Ｂ超

技术，这种技术较为安全，但要求胎儿发育程度较高，生殖器基

本形成，妊娠达４个月以上，如果中晚孕期终止妊娠会给孕妇

身心健康影响较大。近年来，有研究发现，孕妇外周血中存在

游离胎儿ＤＮＡ
［８］，并有学者已经将其用于唐氏胎儿的无创性

产前诊断［９］。因此，作者尝试利用Ｘ、Ｙ染色体的特异性引物

及探针构建一种基于母体血浆游离ＤＮＡ的胎儿早期性别识

别无创性产前筛查技术。

本试验结果显示，给定胎儿ＤＮＡ丰度在３％～６％时，当

母体ＤＮＡ模板量为０．５～５０ｎｇ且要检测到胎儿ＤＮＡ时，Ｙ

染色体ＤＮＡ丰度最低达到１％，相当于胎儿ＤＮＡ丰度最低达

到２％，即当母体ＤＮＡ＞９８％时，将无法检测到胎儿ＤＮＡ。此

时，检测下限不受胎儿ＤＮＡ绝对值的影响，主要受母体背景

ＤＮＡ的干扰，故此灵敏度检测试验主要揭示了母体ＤＮＡ对

胎儿ＤＮＡ检测的干扰程度。同时，文献［１０］报道胎儿 ＤＮＡ

占母体总ＤＮＡ的３％～６％，而本试验检测到胎儿ＤＮＡ丰度

下限为２％，进一步说明该检测方法能够准确检测出母体血浆

中的胎儿ＤＮＡ。

此外，当母体ＤＮＡ在０．０５～０．５ｎｇ时，胎儿ＤＮＡ丰度下

限是４％～８％，低于此丰度则难以检测到。而文献报道胎儿

ＤＮＡ丰度为３％～６％，其丰度值不可能无限制升高，因此母

体ＤＮＡ低于０．０５ｎｇ的情况不值得继续探索，０．０５ｎｇ即为母

体ＤＮＡ可以检测到胎儿ＤＮＡ的下限值，此时说明检测下限

主要受胎儿ＤＮＡ绝对值的影响。此外，当母体ＤＮＡ为０．０５

ｎｇ时，胎儿ＤＮＡ的丰度至少要达到４％，即为２ｐｇ，仍高于无

母体ＤＮＡ干扰时Ｙ染色体的检测下限０．５ｐｇ（胎儿ＤＮＡ丰

度下限为１ｐｇ），说明此时胎儿ＤＮＡ丰度不但受胎儿绝对值

的影响，同时也受母体ＤＮＡ的干扰。总之，Ｙ染色体灵敏度

检测试验说明只要母体ＤＮＡ模板量大于５０ｐｇ，其检测灵敏

度均可达到１％，相当于胎儿为２％；而当母体ＤＮＡ模板量为

５０ｐｇ时，则为检测胎儿ＤＮＡ所需母体血浆ＤＮＡ模板量的下

限值。

成功构建本检测方法后，作者将其应用于临床标本的检测

中。初次试验在未考虑母体血浆ＤＮＡ模板（下转第１３０３页）
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信息结合，可帮助医师及早发现术后感染，并采取相应措施降

低其危害。
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起始用量时，有６例标本检测结果与胎儿出生后性别不一致，

且均为女性。探索其原因，胎儿ＤＮＡ含量占母体ＤＮＡ含量

的３％～６％
［１１１２］，且单拷贝ＤＮＡ所能检测出的量值为３．６３

ｐｇ，故检测胎儿性别所需要母体血浆ＤＮＡ的量至少为６０ｐｇ

左右，而本试验也进一步检测出母体血浆ＤＮＡ量的检测下限

为５０ｐｇ。因此，上述不一致的结果可能是因为ＰＣＲ的初始

ＤＮＡ未达到胎儿性别检测所需要的量所致。为进一步明确结

果，作者加大了初始ＤＮＡ的含量（均大于５０ｐｇ），重复进行本

试验，结果显示均为男性，与出生后性别完全一致，４９例妊娠

女性标本的最终定性检测结果准确率为１００％。本试验结果

提示进行ＰＣＲ时所用的ＤＮＡ模板量对于正确检测出胎儿性

别非常关键。此外，有１例孕妇外周血中未检测到胎儿 Ｘ、Ｙ

染色体，主要原因可能是ＤＮＡ提取不当所致，其次也可能与

孕妇外周血中胎儿ＤＮＡ浓度波动幅度较大有关
［１３］。

本试验除对４９例妊娠女性ＤＮＡ进行定量检测之外，同

时对２４例健康未孕女性ＤＮＡ进行了定量检测。两组数据比

较发现妊娠女性比未孕健康女性的 ＤＮＡ值高２．２５ｎｇ／ｍＬ

（犘＜０．０５），其高出的含量除部分为妊娠女性与未孕健康女性

的生理差异外，其余可能主要为胎儿的ＤＮＡ。此外，统计学结

果显示犚犗犆曲线的犃犝犆 值为０．７１１，表明本方法用于鉴别妊

娠与非妊娠女性具有一定的准确性。

综上所述，本试验成功构建了基于性染色体定量检测的无

创性产前筛查方法，其灵敏度及准确性均较高，可以用于临床

孕妇产前筛查，对出生缺陷疾病的预防具有重要的意义。
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