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例羊水染色体核型分析
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瑞!沈桂红"江苏省扬州市妇幼保健院
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!!

!摘要"

!

目的
!

分析产前诊断的孕妇羊水细胞染色体核型!讨论产前诊断指标对诊断胎儿染色体的意义$方

法
!

对
#%"

例有产前诊断指征的孕妇在
]

超介导下行羊膜腔穿刺术!取羊水细胞培养和染色体制备!对结果进行分

析$结果
!

]

超介导下行羊膜腔穿刺术!穿刺失败
!

例!穿刺成功
#!,

例!培养成功的例数为
#!"

例!成功率为

,.'&,[

$染色体正常核型
#"$

例!核型异常
""

例!异常率为
!'""[

$结论
!

羊膜腔穿刺术是一种安全!可靠的产

前诊断方法!在孕中期就能鉴别异常核型!对于减少染色体异常胎儿的出生有着重要的意义$
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染色体是由
gA*;<

D

<>

于
"...

年首先提出#它是在细胞分

裂时期能够被碱性染料着色的丝状或棒状小体)

",!%

年

TA46=<>;

在报道中#把人的染色体数定为
&.

)

",#!

年徐道觉

在人类染色体制片过程中采用低渗溶液预处理的创造#直接导

致了蒋有兴于
",#/

年报告用该法确定人类二倍体细胞的染色

体数不是统治了
%%

年之久的
&.

#而是
&/

)两位华人遗传学家

共同开创了人类细胞遗传学的历史)

",#/

年
:

3

4)<

采用秋水

仙素使分裂细胞阻留在中期#分裂相增多#便于观察#加之#采

用植物血凝素&

Ta9

'刺激外周血中的淋巴细胞#使之转化为

分裂状态进行染色体研究#方法简便#便于推广)此外#染色体

标本制备的空气干燥法#使细胞和染色体展平#便于观察)这

些方法的改进#促进了染色体研究的发展)

",#-

年
+<

3

<C6<

发

现
0)L6

综合征患儿的染色体是
&-

)

",#,

年女性
:C>6<>

综

合征及男性
V*46<B<*=<>

综合症也被发现了)

",/$

年
S)L<**

等

在慢性粒细胞白血病患者中有一个特殊的近端着丝粒染色体#

因在弗城发现#被命名为
T?"

染色体*

"

+

)染色体疾病特别是

唐氏综合征&

!"7

三体综合征'是造成新生儿出生缺陷最多见的

一类遗传性疾病#染色体疾病数量繁多#常见的有
!"7

三体,

".7

三体,

&-

#

HH

D

,

&#

#

H)

,平衡易位等等#

!"7

三体在新生儿中的

发病率为
"

"

-$$

!

"

"

"$$$

#

".7

三体在新生儿的发病率为
"

"

%

#$$

!

"

"

.$$$

*

!

+

)对于染色体疾病#目前尚无较好的治疗方

法#适时行产前诊断和出生干预是减少出生缺陷的重要手段)

而羊膜腔穿刺术是最主要的方法之一)本院从
!$$&

年
%

月

"#

日正式开展羊膜腔穿刺加羊水细胞培养及染色体核型分析

以来#对于产前筛查高风险的孕妇,年龄大于
%#

周岁的高龄孕

妇等有指征的孕妇进行了羊膜腔穿刺#到
!$$-

年
!

月
!-

日共

进行了
#%"

例羊膜腔穿刺#现对上述资料进行总结如下)

>

!

资料与方法

>'>

!

研究对象
!

!$$&

年
%

月
"#

日至
!$$-

年
!

月
!-

日共

#%"

例孕妇因各种高危因素在本院接受羊膜腔穿刺#孕周多介

于
",

!

!%

周)

>'?

!

主要仪器
!

超声仪&

+1\2e

/

!$$

',

Q1

!

培养箱&

:?<>()

Z)>(A

#

\A*AH

D

E

',

Q1

!

浓度及温度检测仪&

26@)6=>)*"$#$

',倒

置显微镜&

1*

D

(

I

C5

',维士染色体核型分析系统&北京碧海新

科科贸有限公司')

>'@

!

穿刺方法
!

穿刺方法及实验室方法参照参照文献*

%7/

+)

穿刺前嘱孕妇两手撑在墙上#弯腰后左右摇晃
%$

下#无菌条件

下在
+1\2e

/

!$$

型
]

超仪介导下行羊膜腔穿刺#弃去最初
"

(+

羊水#然后抽
!$(+

羊水送检)

>'A

!

实验室方法
!

抽出羊水经离心后#留取
&(+

羊水沉渣

接种于
9PS21P9̂

培养基#置于
%-_

,

"$$[

湿度,

#[Q1

!

培养箱中#培养
-;

后更换培养液#

.

!

,;

后于倒置显微镜观

察细胞生长情况#收获生长良好的羊水细胞#

%-_

烤片
&;

后

制片#或
&#_

烤片
"!?

#或
,$_

烤片
"?

后作胰酶消化作
\

带并行染色体核型分析#每例计数
"#

!

!$

个核型#分析
%

个核

型)用染色体分析仪分析#存盘)培养失败病例#行脐带血穿

刺术进行染色体培养及核型分析)

>'B

!

统计学方法
!

对于发生率的比较采用
%

! 检验)

?

!

结
!!

果

?'>

!

#%"

例孕妇羊膜腔穿刺指征分布见表
"

)

?'?

!

在
]

超介导下行羊膜腔穿刺术#绝大部分均获成功)术

后无一例妊娠丢失)

-

,/,"

-

检验医学与临床
!$"$

年
,

月第
-

卷第
".

期
!
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!
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!

羊水细胞培养成功并进行核型分析的为
#!"

例#培养成

功率为
,.'&,[

)对于失败病例#行脐带血穿刺术进行染色体

培养及核型分析)

表
"

!

#%"

例孕妇羊膜腔穿刺指征分布

产前诊断指征
(

染色体异常例数 异常率&

[

'

!"7

三体高风险
%-. # "'%

!"7

三体高风险
W

高龄
&! $ $

".7

三体高风险
%& ! #',

高龄
!# $ $

胎儿有畸型的
"$ ! !$'$

曾育染色体异常儿
!$ $ $

夫妇一方染色体异常
! ! "$$'$

其他
". $ $

!!

注!&

"

'上述指征中有部分重叠)比如高龄人群中有
"

例
".7

三体

风险
"

"

#$

#

"

例
".7

三体风险
"

"

!-$

#

"

例生过脑瘫儿#

"

例胎儿颈部皮

肤变厚#

"

例上一胎为
!"7

三体胎儿)&

!

'本院唐氏筛查
!$$#

年
#

月以

前
!"7

三体风险切割值为
"

"

&$$

#

".7

三体高风险以
"

"

!-$

为切割值(以

后
!"7

三体高风险以
"

"

!-$

为高风险切割值#

".7

三体以
"

"

%#$

为高风

险切割值)&

%

'胎儿畸型包括淋巴水囊肿#脐膨出#颈部皮肤变厚#羊水

过多#腹水及多发畸型等)&

&

'其他包括
a@

K

P)P

值过大#错过筛查#

孕早期用药#近亲结婚等)

?'A

!

染色体分析核型正常
#"$

例&

,-',[

'#核型异常
""

例

&

!'""[

')异常核型中#

!"7

三体
!

例#

".7

三体
!

例#

&#

#

1̂!

例#

&-

#

^̂ ^

"

&/

#

^̂

"

&#

#

1̂"

例#平衡易位
!

例#分别为
:

&

#

#

,

'(

:

&

"#

#

!"

'#

"

例为大
`

#

"

例为
`

I

W

)后
&

例都是与父母一

方的核型一样#这说明都是从父母遗传而来#值得一提的是两

例平衡易位的子女的核型理论上有
"/

种)异常染色体核型类

型见表
!

)

表
!

!

异常染色体核型类型

病例 羊水编号 孕妇年龄 产前诊断指征 羊水细胞核型

" // %" !"7

三体风险
"

"

!!$ &-

#

^̂

#

W!"

! ./ !.

胎儿淋巴水囊肿
&#

#

1̂

% !". !/ ".7

三体风险
"

"

"$ &-

#

^̂

#

W".

& !#% !,

胎儿水肿#囊状水淋巴瘤
&#

#

1̂

# !-# !/ ".7

三体风险
"

"

"$ &/

#

^̀

#

W".

/ %$& !& !"7

三体风险
"

"

!#$ &-

#

^̀

#

W!"

- %!% !&

孕妇丈夫大
`

染色体
&/

#

^̀

#大
`

染色体

. %%% !.

孕妇丈夫
`

I

W &/

#

^̀

#

`

I

W

, %%, %! !"7

三体风险
"

"

!"$ &-̂ ^̂

"

&/̂ ^

"

&#̂ 1

"$ %&$ !& !"7

三体风险
"

"

"/$ &/̂ `

#

:

&

"#

#

!"

'

"" &#! !! !"7

三体风险
"

"

"$ &/̂ `

#

:

&

#

#

,

'

@

!

讨
!!

论

@'>

!

]

超介导下行羊水穿刺术#成功率高#未发现有并发症#

是一种安全可靠的产前诊断方法#应大力宣传让有指征的孕妇

参加诊断#以达到减少出生缺陷,提高人口素质的目的)

@'?

!

产前诊断的主要指征有唐氏高风险,

".7

三体高风险,高

龄,胎儿畸型,不良孕育史等)其中前
%

项构成的产前筛查高

风险占产前诊断的大部分#为
&-,

例#占全部的
,"',[

)

@'@

!

曾孕育过
!"7

三体患儿的#目前暂未发现再孕
!"7

三体患

儿)而所有的仅为高龄而
!"7

三体风险为低风险的孕妇也暂未

发现有孕
!"7

三体患儿)

@'A

!

异常核型检出率最高的两项产前指征为夫妻双方一方染

色体异常和胎儿畸型)

@'B

!

对于一些不明原因的不良孕产史的病例#并非都与染色

体相关#羊水产前诊断不能查出这类问题)而进行羊水穿刺反

而使患者承受了不必要的创伤性手术带来的风险#对于这类指

征要慎重)

@'G

!

目前#产前诊断已发展到直接从孕妇外周血中提取胎儿

有核红细胞或真接提取胎儿
0S9

来进行单基因病的产前诊

断)目前#能够产前诊断的单基因病有地中海贫血,杜&氏'进

行性肌营养不良和脊髓性肌萎缩及短肢畸形等*

-7,

+

)当然在诊

断胎儿染色体疾病也是可以进行的#比如说胎儿的性别,

!"7

三

体,

".7

三体的诊断*

"$7""

+

)但相对于这些技术来在诊断染色体

疾病方面来说#细胞遗传学的检查还是绝对的金标准#它的准

确率可达
"$$[

)

@'H

!

潘小英等*

#

+分析了在广东省妇幼保健院进行产前诊断

-$"

例羊水分析结果#异常核型为
"!

例&

"'-[

'#经
%

! 检验与

本文的异常率差异无统计学意义&

!

#

$'$#

')陈改霞和陈燕

玉*

"!

+对宁波市的产前诊断作了总结#在
%,-,

例高风险孕妇中

检出
!"7

三体和
".7

三体异常率为
!'%&[

#其他为
$',-[

#异常

率为
%'%"[

)经
%

! 检验与本文的异常率差异无统计学意义

&

!

#

$'$#

')童月芬*

"%

+分析了宁波鄞州区妇保院
"$&

例羊水

染色体结果#其中异常核型
#

例#异常检出率为
&'%,[

#与本

文的异常率差异无统计学意义&

!

#

$'$#

')

@'V

!

产前诊断还包括另两项技术#即绒毛活检和脐带血穿刺

然后进行染色体培养#绒毛活检虽然可以提早进行产前诊断#

但是孕妇所冒的风险要比羊水穿刺高得多#脐带血穿刺可以作

为羊水穿刺后细胞培养失败的有效的补充技术#但该项技术的

风险比羊水穿刺也要高得多)
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