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例孕中期妇女唐氏综合征产前筛查结果分析

李致远"北京市朝阳医院京西院区
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#摘要$

!

目的
!

探讨孕中期妇女"

)6

"

*.

周$血清标志物甲胎蛋白"

0b#

$%游离绒毛膜促性腺激素"

P;

*

D!Y

$及

游离雌三醇"

B8,

$在胎儿唐氏综合征"

(1

$%

)U

三体综合征和神经管畸形"

9>(

$筛查中的应用&方法
!

采用化学发

光技术检测孕妇血清中
0b#

%

P;

*

D!Y

及
B8,

的浓度!结合孕妇年龄%孕周!利用上海腾臣唐氏软件计算胎儿患
(1

%

)U

三体综合征和
9>(

的风险概率&结果
!

对
,,*.

例孕妇筛查结果进行分析!

(1

高危孕妇
)//

例!阳性率

6+-=T

#

)U

三体综合征高危孕妇
*=

例!阳性率
.+U)T

#

9>(

高危孕妇
/=

例!阳性率
)+=*T

&经羊水穿刺确诊
(1

*/

例!经
:

超确诊
9>(<

例&结论
!

产前筛查对于严重先天性缺陷儿的宫内诊断具有重要的临床价值!对孕妇血

清中
0b#

%

P;

*

D!Y

及
B8,

标志物检测可有效地筛查出
(1

高危孕妇!能显著降低需要进行创伤性产前诊断的孕妇

比例!降低唐氏儿出生率&

#关键词$

!

产前筛查#

!

游离绒毛膜促性腺激素#

!

甲胎蛋白#

!

游离雌三醇#

!

唐氏综合征
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唐氏综合征$

(1

&又称
*);

三体综合征或先天愚型#是一种

最为常见的染色体病#其发病率约为
)f-..

"

)fU..

,

)

-

)主

要特征是严重的先天性智力障碍*特殊面容#并常伴有各种先

天畸形)以往都是以孕妇年龄$

'

,/

岁&作为
(1

高风险的筛

选指标#其检出率约
*.T

#检出率偏低)近年来#人们发现孕

妇血清甲胎蛋白$

0b#

&*游离绒毛膜促性腺激素$

P;

*

D!Y

&及游

离雌三醇$

B8,

&与
(1

密切相关#并将其用于产前筛查#对胎儿

进行唐氏风险评估#创伤性小#简单易行#据报道可检出
U.T

左右的
(1

患儿,

*

-

)本文对
,,*.

例孕妇进行了
(1

血清标志

物筛查分析#现报道如下)

$

!

资料与方法

$+$

!

一般资料
!

*../

年
).

月至
*.).

年
)*

月到本院进行围

生保健并知情同意进行
(1

筛查的孕妇共
,,*.

例#年龄
*.

"

6*

岁#其中小于
,/

岁者
,)U-

例#占筛查总人数
</+<-T

%大

于或等于
,/

岁者
),6

例#占筛查总人数
6+.,T

)孕周
)6

"

*.

周$月经规律者#以末次月经计算#月经不规律者#由
:

超确定

孕周&#并记录体质量*妊娠史*既往病史*妊娠用药及是否吸烟

等情况)

$+/

!

仪器与试剂
!

贝克曼库尔特
0!!811*

化学发光分析

仪#试剂为贝克曼库尔特
0!!811*

配套试剂)唐氏分析软件

为上海腾臣科技有限公司提供)

$+'

!

检测方法
!

抽取孕妇
6N'

静脉血分离血清备用)用

0!!811*

化学发光分析仪检测
0b#

*

P;

*

D!Y

及
B8,

)运用上

海腾臣科技有限公司提供的唐氏分析软件结合孕妇的年龄*孕

周*体质量*吸烟*糖尿病*妊娠史及妊娠用药情况等因素综合

评估
(1

*神经管缺陷及
)U

三体综合征的风险值)

$+1

!

判定标准
!

(1

风险大于或等于
*=.

为高危#

9>(

风险

以
0b#

的
424

$

NBGAI

M

GE?PNECIHJ

&

'

*+/

为高危#

)U

三体综

合征的风险值大于或等于
,/.

为高危)对筛查结果有疑问时#

再用超声对胎儿孕周重新进行计算)判定为高风险的孕妇建

议进行羊水穿刺或脐静脉血染色体核型分析#以确诊胎儿
(1

或其他染色体异常)

$+2

!

随访
!

对每例被筛查孕妇进行随访直至胎儿出生后)

/

!

结
!!

果

/+$

!

筛查结果
!

在接受筛查的
,,*.

例孕妇中#筛查高风险

孕妇
*,<

例#筛查阳性率
=+*.T

)其中
(1

筛查阳性
)//

例

$阳性率
6+-=T

&#神经管开放性损伤筛查阳性
/=

例$阳性率

)+=*T

&#

)U

三体综合征筛查阳性
*=

例$阳性率
.+U)T

&)所

有筛查阳性孕妇均建议进行羊水穿刺及
:

超判断等临床监

测)其中
U-

例高风险孕妇接受了羊水穿刺及
:

超判断#经跟

踪随访发现有
-

例高风险孕妇所怀胎儿被确诊为
(1

#

)

例高

风险孕妇所怀胎儿被确诊为
)U

三体综合征#

*

例高风险孕妇

所怀胎儿被确诊为
9>(

#其余高风险孕妇都为假阳性)

/+/

!

不同年龄段孕妇
(1

血清标志物筛查分布情况
!

,/

岁以

下孕妇
,)U-

例#筛查出阳性
)*-

例#阳性率
,+</T

%

,/

岁以

上孕妇
),6

例#筛查出阳性
*<

例#阳性率
*)+-6T

)两组之间

阳性检出率差异具有统计学意义$

!

"

.+./

&)见表
)

)

+

)/6*

+

检验医学与临床
*.))

年
).

月第
U

卷第
*.

期
!

'HK4EC!GIJ

!

2%A?KEF*.))

!

W?G+U

!

9?+*.



表
)

!

不同年龄段孕妇
(1

血清标志物筛查分布*

T

&

,

'+

年龄$岁&

, (1 9>( )U

三体综合征

*.

"

*6 6=, *+,,

$

))

&

)+-<

$

U

&

.+-6

$

,

&

*/

"

*< )U)< ,+-<

$

-=

&

)+=-

$

,*

&

.+=*

$

),

&

,.

"

,6 U<6 /+,=

$

6U

&

)+,6

$

)*

&

)+*,

$

))

&

'

,/ ),6 *)+-6

$

*<

&

,+=,

$

/

&

.+..

$

.

&

'

!

讨
!!

论

*);

三体综合征是当今世界范围发病较高的新生儿严重缺

陷之一)一直以来#人们都以孕妇年龄$

'

,/

&为
(1

高风险的

筛查指标#即大于
,/

岁孕妇建议进行胎儿染色体检查)实际

上约
U.T

"

<.T

唐氏患儿是由小于
,/

岁孕妇所生,

,

-

)本院

*../

"

*.).

年总共
,,*.

例孕妇中年龄大于
,/

岁的只有
),6

例$占总人数
6+.6T

&#单纯以年龄指标作为筛选方法使低龄

孕妇处于预防
(1

患儿的盲区#而常用的羊水穿刺*胎儿染色

体检查方法有一定创伤性及并发症$如出血*感染*流产及胎儿

致残等&#孕妇一般不易接受)

*.

世纪
U.

年代以来#研究发现

胎儿胎盘产生的
0b#

*

P;

*

D!Y

及
B8,

能进入母体血清中#当胎

儿患
(1

*开放性神经管损伤及其他染色体异常时#孕妇血液中

上述指标的浓度发生相应变化)在此基础上建立用母血清

0b#

*

P;

*

D!Y

及
B8,

指标联合应用)结合年龄*孕周等因素进行

(1

的产前筛查#检出率可达
-.T

"

U.T

)由于方法的简便易

行#无创伤性#便于在孕妇中进行大规模的筛查)本院近
/

年来

(1

阳性筛查率为
6+-=T

#与其他资料
/T

相比阳性率基本吻

合,

6

-

)从表
)

中可以看出#

,/

岁以上高龄孕妇所怀胎儿
(1

阳

性率明显高于
,/

岁以下孕妇#二者比较差异有统计学意义$

!

"

.+./

&#提示在高龄孕妇中进行
(1

产前筛查显得尤为重要#可尽

量避免穿刺所造成的出血*感染及流产的伤害)

血清中的
0b#

及
P;

*

D!Y

的中位数是求得
424

的关键

数据#而孕中期孕妇血清中的
0b#

及
P;

*

D!Y

的中位数可因地

域*人种的不同而有所差异,

/

-

#因此不能把分析软件中的中位

数值固定不变#必须在数据累积到一定程度后输入自己的中位

数值#进一步提高
(1

筛查的准确性#减少假阳性的产生,

-

-

)

本院在
*..<

年达到
*...

例数据时通过分析计算确定了本实

验室的中位数值)

由于筛查方法的局限性#即通过检测孕妇血清中的标志物

水平#利用公式计算间接得出胎儿患
(1

的风险概率#有些异

常的胎儿通过本方法检测也有可能表现为低风险值#有些
(1

*

神经管缺陷及
)U

三体综合征等的筛查数据也不一定有典型的

变化#甚至表现正常)因此在做产前筛查时#应告知孕妇有漏

检的可能#签署知情同意书#以减少由此带来的医疗纠纷)
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目前大多数文献认为肝硬化与肺内通气"血流比例失调*动静

脉分流*门
;

肺分流等机制有关)

低氧血症的发生率及程度与肝储备功能呈负相关)有学

者认为与通气血流比例失调*肺毛细血管异常扩张*肺内动静

脉分流和门肺分流*通气功能受限*氧离曲线右移等病理生理

改变有密切关系#而最重要原因是动静脉分流*肺毛细血管异

常扩张,

);*

-

)有资料报道肝硬化伴有不同程度低氧血症患者尸

解时肺血管显著扩张并伴胸膜或胸膜下蜘蛛痣,

/;-

-

)有体表蜘

蛛痣者
#H2

*

明显低于无体表蜘蛛痣者)肝硬化形成动静脉

分流原因多数学者认为可能与
/;

羟色胺*缓激肽等物质增高

和门脉高压有关,

=

-

)

肝硬化发生电解质紊乱的原因较为复杂#有的与肝脏本身

有关#有的为治疗所致)本研究发现#即使肝功能状况最好的

0

级也常发生电解质紊乱#随肝功能状况的恶化#机体储备*调

节能力降低#电解质紊乱更加常见和严重#所以肝硬化患者无

论肝功能状况如何均应注意电解质平衡#特别是肝功能
!

级

患者#应防治电解质紊乱#除了防止盲目限制盐的摄入*滥用利

尿剂*防治吐泻*避免大量排放腹水等因素外#更应注重综合治

疗#积极治疗原发病和并发症#改善机体的整体状况#保护和恢

复机体的自身调节能力)

本研究结果显示#

-U

例肝硬化患者
#H2

*

显著下降*低氧

血症的发生率为
/*+<T

#与健康对照组比较差异有统计学意

义$

!

"

.+.)

&%肝功能
!DIGC;

M

B

Q

D

分级
!

级
#H2

*

显著下降#低

氧血症的发生率为
UUT

#与
0

级*

:

级比较差异有统计学意义

$

!

"

.+.)

&#提示肝硬化患者肝储备功能越差#发生低氧血症

的概率就越大#应引起临床重视#若能及时给予相应的治疗#可

以改善患者的症状)作者认为血气分析作为肝硬化常规监测

手段之一#能及时掌握患者内环境变化以便采取相应措施#有

助于治疗水平的提高)
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