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某市孕中期产前筛查诊断结果分析
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　　【摘要】　目的　通过对孕中期孕妇进行产前筛查及产前诊断，探讨其临床应用价值。方法　对于３５岁以下的

孕妇，采用化学发光分析系统，测定孕中期（１５～２０＋６周）血清中甲胎蛋白（ＡＦＰ）、游离β人绒毛膜促性腺激素（Ｆｒｅｅ

βＨＣＧ）及游离雌三醇（ｕＥ３）的浓度。采用配套风险评估软件计算出唐氏综合征（２１三体）、爱德华综合征（１８三体

综合征）和神经管缺陷（ＯＮＴＤ）的风险值。筛查高风险者进行羊水穿刺确证。适应羊水穿刺及年龄大于或等于３５

岁的孕妇在知情同意的情况下直接进行产前诊断并行羊水穿刺。结果　年龄小于３５岁的孕中期孕妇２１１７例中

筛查出高风险１４５例，筛查阳性率６．８％。其中有１２４例经过羊水培养对胎儿染色体进行分析，检查出１例唐氏综

合征、１例１８三体综合征以及３例其他染色体异常。６９例年龄大于或等于３５岁的及５１例适应羊水穿刺的孕妇中

发现８例染色体异常。结论　遂宁市孕中期产前筛查异常率高，为有效预防和减少出生缺陷，在孕中期进行产前筛

查诊断意义重大。
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　　２００２年我国制定了产前诊断技术管理办法，开展了以唐

氏综合征为主要目标疾病的血清学筛查，并以孕中期羊水细胞

染色体核型分析为主要产前诊断手段，对减少我国唐氏综合征

患儿的出生、控制出生缺陷有显著作用。对年龄小于３５岁的

孕中期孕妇进行产前筛查。把筛查出的高风险、年龄大于或等

于３５岁（年龄高风险）及适应羊水穿刺的孕妇（曾有不良孕产

史者，特别是生过遗传病畸形儿及Ｂ超检查发现胎儿异常的

孕妇等）确定为产前诊断人群，以提高阳性检出率。本文对本

院孕中期孕妇的产前筛查及诊断结果（２０１２年８月至２０１３年

８月）进行分析，现报道如下。

１　资料与方法

１．１　一般资料　１７～３４岁孕妇２１１７例，为２０１２年８月至

２０１３年８月在本院接受孕中期产前筛查者；直接适应羊水穿

刺孕中期孕妇５１例；另有６９例年龄高风险的孕妇。

１．２　方法

１．２．１　产前筛查：　接受孕中期产前筛查者空腹抽取静脉血

２～３ｍＬ，分离血清于－２０℃保存，４ｄ内完成检测工作。采用

ＢｅｃｋｍａｎＣＯＵＬＴＥＲ公司Ａｃｃｅｓｓ化学发光免疫测定法，使用

厂家配套试剂盒，行甲胎蛋白（ＡＦＰ）、游离β人绒毛膜促性腺

激素（ＦｒｅｅβＨＣＧ）及游离雌三醇（ｕＥ３）的三联筛查，结合孕周

（由Ｂ超测定胎儿双顶径估算），以及孕妇的年龄、体质量、有

无糖尿病、吸烟史等参数，采用配套风险分析软件计算唐氏综

合征、１８三体综合征和神经管缺陷（ＯＮＴＤ）的风险值。唐氏

综合征高风险切割值为１／２７０；１８三体综合征高风险切割值为

１／３５０；ＡＦＰＭｏｍ≥２．５时判断为ＯＮＴＤ高风险。

１．２．２　产前诊断　通过产前筛查出来的高风险孕妇、具有羊

水穿刺适应证及年龄高风险孕妇，于妊娠１７～２３周之间，在超

声引导下抽取羊水２０ｍＬ培养，采用Ｇ显带染色进行胎儿染

色体核型分析。根据《人类细胞遗传学国际命名体制（ＩＳＣＮ，

２００９）》的标准进行核型描述及诊断。

·９２２２·检验医学与临床２０１４年８月第１１卷第１６期　ＬａｂＭｅｄＣｌｉｎ，Ａｕｇｕｓｔ２０１４，Ｖｏｌ．１１，Ｎｏ．１６



２　结　　果

２．１　在２１１７例孕妇中，筛查出高风险 １４５例（阳性率

６．８％）。其中唐氏综合征高风险孕妇１２８例（６．０％），１８三体

高风险孕妇４例（０．２％），ＯＮＴＤ高风险孕妇１２例（０．６％）。

１４５例产前筛查高风险孕妇中，有１２４例孕妇接受了产前诊

断，共发现１例唐氏综合征胎儿，１例１８三体胎儿，以及３例

其他染色体异常胎儿。

２．２　６９例年龄高风险孕妇中发现５例染色体异常，其中诊断

出４５，Ｘ（Ｔｕｒｎｅｒ综合征）１例，４７，ＸＸＹ１例，４７，ＸＸＸ１例，其

他染色体异常２例。

２．３　５１例直接适应羊水穿刺孕妇中发现３例染色体异常，１

例４６，ＸＸ，ｄｅｌ（５）（ｐ１５）（猫叫综合征）、２例其他染色体异常。

２．４　１例 ＯＮＴＤ高风险孕妇经过 Ｂ超诊断，考虑胎儿为

ＯＮＴＤ，引产后得到证实。１例低风险孕妇分娩后经外周血染

色体检查确定为唐氏综合征患儿。高龄孕妇中有１例拒绝产

前诊断，分娩后发现为唐氏综合征患儿。

３　讨　　论

唐氏综合征是染色体病中最常见的一种，主要表现为智力

障碍，在我国活婴中发生率约１／（６００～８００），母亲年龄愈大，

本病的发病率愈高。唐氏综合征给家庭和社会带来很大负担，

迄今尚无有效的治疗方法［１］。国外有研究表明，唐氏综合征的

发生率与是否重视产前筛查，以及产前诊断后是否及时做出处

理（选择终止妊娠）密切相关［２］。因此通过产前筛查诊断预防

唐氏综合征患儿的出生是最有效的方法。１８三体是仅次于唐

氏综合征第二种常见染色体疾病。目前确诊唐氏综合征及其

他一些染色体疾病，主要是通过羊水或脐血染色体核型分析。

产前筛查得到的高风险病例，必须再通过产前诊断才能做

出最后诊断［３］。本地区的筛查阳性风险率与染色体检查阳性

率之间的符合率较相符。本地区的筛查阳性风险率相对国内

外的同类文献报道略高［４］。可能由于本院开展产前筛查诊断

工作年限不长，实验室还未建立自己的中位数值，在以后的工

作中还需进一步完善，根据本地区实际情况选择适当的筛查策

略，在提高唐氏综合筛查检出率的同时也可使假阳性率得到

降低。

高龄孕妇中产前诊断发现４５，Ｘ异常核型１例，核型的发

生主要由于早期合子 Ｘ染色体丢失所致；４７，ＸＸＹ、４７，ＸＸＸ

异常核型各１例，其发病机制主要是由于３５岁以上的孕妇染

色体不分离所致。随着孕妇的年龄加大，不分离率也明显增

加。本组病例也表明染色体不分离与母亲的年龄密切相关［５］。

现今社会高龄孕妇所占比例有增高趋势，所以年龄因素是评估

风险率的重要指标之一。

产前筛查并不能完全避免遗传缺陷儿的出生，多种因素可

导致筛查结果呈假阴性［６］。本次调查中有１例孕妇产前筛查

为低风险（风险值１∶１０８０），最后却分娩出唐氏综合征患儿。

本例孕妇唐氏筛查虽为低风险，但该孕妇曾孕育过畸形儿，在

建立孕妇档案时其隐瞒了不良孕育史，故只接受了产前筛查，

未直接接受产前诊断。所以孕妇在建立孕妇档案时，医生应仔

细询问并记录孕产史，把握好羊水穿刺的适应证，只有全面可

靠的临床资料才能确保风险评估的准确性［７］。除临床医生及

孕妇提供可靠信息非常必要，Ｂ超提供的双顶径对孕周的估

算，及血清学指标检测的准确程度都会影响筛查效果，因此，整

个筛查过程需要严格的质量控制。

综上所述，进行孕中期产前筛查可以降低产前诊断的盲目

性，具有明显的经济效益和社会效益，能有效预防和减少出生

缺陷，对优生优育工作具有重要意义。
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ｂｙｍａｔｅｒｎａｌｒａｃｅｅｔｈｎｉｃｉｔｙ，ａｎｄｔｈｅｅｆｆｅｃｔｏｎｔｈｅｐｒｅｖａ

ｌｅｎｃｅｏｆｔｒｉｓｏｍｙ２１，ＭｅｔｒｏｐｏｌｉｔａｎＡｔｌａｎｔａ，１９９６２００５［Ｊ］．

ＡｍＪＭｅｄＧｅｎｅｔＡ，２０１４，１６４（１）：７０７６．

［３］ 余相，李辉，余小燕．孕中期唐氏综合征筛查的临床意义

［Ｊ］．中国医药导报，２０１０，７（２９）：６２６４．

［４］ ＷａｎｇＹＹ，ＺｈａｎｇＬ，ＰｅｎｇＺＱ，ｅｔａｌ．Ｃｈｉｎｅｓｅｗｅｉｇｈｔｃｏｒ

ｒｅｃｔｉｏｎｍｏｄｅｌｆｏｒｍａｔｅｒｎａｌｓｅｒｕｍ ｍａｒｋｅｒｓｉｎＤｏｗｎｓｙｎ

ｄｒｏｍｅｐｒｅｎａｔａｌｓｃｒｅｅｎｉｎｇ［Ｊ］．ＩｎｔＧｙｎａｅｃｏｌＯｂｓｅｔ，２００７，９７

（１）：２１２５．

［５］ 周希亚，戚庆炜，蒋宇林，等．高龄孕妇胎儿唐氏综合征中

孕期产前筛查和产前诊断的卫生经济学分析［Ｊ］．生殖医

学杂志，２０１２，２１（３）：２０９２１３．

［６］ ＭａｒｔｔａｌａＪ，ＫａｉｊｏｍａａＭ，ＲａｎｔａＪ，ｅｔａｌ．Ｆａｌｓｅｎｅｇａｔｉｖｅｒｅ

ｓｕｌｔｓｉｎｒｏｕｔｉｎｅｃｏｍｂｉｎｅｄｆｉｒｓｔｔｒｉｍｅｓｔｅｒｓｃｒｅｅｎｉｎｇｆｏｒ

ｄｏｗｎｓｙｎｄｒｏｍｅｉｎＦｉｎｌａｎｄ［Ｊ］．ＡｍＪＰｅｒｉｎａｔｏｌ，２０１２，２９

（３）：２１１２１６．

［７］ 杨灿锋，陈道桢，王俊峰，等．影响唐氏筛查准确性相关问
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ｔｉｖｅＢｉｏｌｏｇｙ，２０１２，１６１（２）：２０２２０８．

［１１］段孝勤．米非司酮治疗子宫肌瘤１２０例疗效分析［Ｊ］．海

南医学，２０１０，２１（６）：８５８６．

［１２］王荣英，梁珊，张莹，等．术前应用米非司酮减少腹腔镜较

大子宫肌瘤切除术中出血临床观察［Ｊ］．河北医药，２０１２，

３４（２２）：３４４８３４４９．
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