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"摘要#
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目的
!

探讨用血清学指标和超声联合筛查唐氏综合征"

L(

$的临床价值%方法
!

妊娠
""

#

"%

周采用

超声检查胎儿颈部透明膜厚度"

R>

$#妊娠
"'

#

!"

周!采用化学发光法测定孕妇血清中甲胎蛋白&人绒毛膜促性腺

激素&游离雌三醇含量!用风险统计软件进行风险率计算!以
"m&=$

作为高风险的切割值#二者结合以确定高危人

群%结果
!

%!4"

例孕妇中!胎儿
R>

超声筛查阳性率为
"#"!T

!

&

例确诊!

"

例漏筛!检出率为
4'#$$T

#血清学筛查

阳性率为
'#!5T

!

&

例确诊!

"

例漏筛!检出率为
4'T

%结论
!

血清学指标联合超声诊断筛查
L(

有很好的临床价值%
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染色体异常已经成为人类出生缺陷的最主要原因)而其

中唐氏综合征$

L(

&又称
!B0

三体综合征#是引起先天智力障碍

最常见的染色体异常疾病#其发病率约占新生儿的 $
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L(

同时多伴有严重的心脏病及多发畸

形#出生后患儿的存活率较高#但其生活无法自理#给家庭和社

会带来极大的精神和经济负担)此病至今尚无有效治疗方法#

产前筛查和产前诊断是避免此类患儿出生的有效手段+

!

,

#而血

清学筛查与超声诊断都存在较高的假阳性率和漏检率#将二者

联合则具有一定的临床意义)

$

!

资料与方法

$#$

!

筛查对象
!

为
!$$4

年
4

月至
!$""

年
<

月在本院产检的

孕妇
%!4"

例#妊娠
""

#

!"

周#年龄
"<

#

%4

岁)所有参加产

前筛查的孕妇均遵循知情同意原则)

$#/

!

研究方法
!

妊娠
""

#

"%

周时#超声检查胎儿颈部透明膜

厚度$

R>

&#凡测定值大于
&++

时诊断为颈项透明层增厚%待

到妊娠
"'

#

!"

周时#空腹抽取孕妇静脉血
!

#

&+O

#放置

$#'D

#

!$$$G

"

+1H

离心
"$+1H

#分离血清#化学发光法检测孕

妇血清甲胎蛋白$

;̂ X

&-人绒毛膜促性腺激素$

&

029a

&-游离

雌三醇$

C0/&

&含量#将检测结果和孕妇的年龄-孕周-体质量输

入仪器附带的
L(

筛查软件系统#计算胎儿
L(

的风险值)

$#'

!

仪器与试剂
!

Q,6\+AH;66,**

%

自动化学发光仪及专

用配套的进口试剂%德国西门子公司
(?H?B1H,XG,+1,G

彩色多

普勒超声诊断仪#探头频率
&#'

#

4#'82J

)

$#1

!

判断标准
!

L(

高风险的切割值$

9C7?FF

&为
"m&=$

%

R>

测值大于
&++

时诊断为颈项透明层增厚)

$#2

!

确诊
!

所有筛查高风险结果者先用
Q

超重新评估计算

孕周#对评估后高风险孕妇建议做羊水细胞染色体核型分析#

拒绝者注意随访)

$#)

!

统计学处理
!

L(

危险概率由随机筛查统计分析专用软

件统计分析#筛查结果采用
(X(("&#$

统计软件计算分析#筛

查阳性率用
!

! 检验)

/

!

结
!!

果

%!4"

例孕妇中#妊娠
""

#

"%

周时胎儿
R>

#

&++

有
%=

例#筛查阳性率为
"#"!T

#

&

例确诊#

"

例漏筛#检出率为

4'#$$T

%妊娠
"'

#

!"

周时血清学筛查检出
L(

高危妊娠
!!<

例#筛查阳性率为
'#!5T

#

&

例确诊#

"

例漏筛#检出率为

4'#$$T

)但是#两种筛查方法所漏检的并不是同一例#两种方

法结合#则可以使
%

例确诊
L(

孕妇均筛查出来)见表
"

-

!

)

表
"
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两种筛查方法阳性率和检出率比较

方法 总例数
筛查阳性

例数

阳性率

$

T

&

确诊

例数

漏筛

例数

检出率

$

T

&

R>

筛查
%!4" %= "#"! & " 4'

血清学筛查
%!4" !!< '#!5 & " 4'

.
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检验医学与临床
!$""

年
"!

月第
=

卷第
!&

期
!

OA38,E9B1H
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L,6,+3,G!$""
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确诊患者两种筛查方法结果列表

编号 年龄$岁&

R>

筛查$孕周& 血清学筛查$孕周& 确诊结果
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在我国有
"

"

'

#

"
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的围生儿死亡是由于出生缺陷造成

的#主要包括
L(

-

R>L*

-

7G1*?+

)

B=

等染色体病#而
L(

是新生

儿中最多见的染色体异常疾病#

L(

的发生是由于
!"

号染色体

三体型#是一种严重的不可逆的先天性愚型+

"

,

)

;̂ X

-
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029a

和
C0/&

为妊娠中期筛查的传统三联标记#其胎儿
L(

的检出

率为
<'T

#

4'T

#

"55%

年美国妇产科学会正式推荐这一

组合+

&

,

)

"5='

年#

Q,HA6,GGAF

等报道妊娠超声检查
L(

胎儿颈后皮

肤及软组织增厚#为最早用图像确认染色体病#从此
L(

胎儿

超声特征逐渐被描述+

%

,

)

R>

是覆盖胎儿颈部脊柱软组织和皮

肤之间的皮下透明层#是目前常用的超声指标)在妊娠
"$

#

"%

周时#增厚的
R>

与
L(

的高风险有关+

'

,

)

筛出的0高风险妊娠1#一般都要复查
"

次#复查结果仍为

高风险时#则建议进行羊水细胞染色体核型分析#以便确诊)

但羊水细胞染色体核型分析的检查往往需预约到
!

#

%

周以

后#检查结果又需
!

周甚至更长)孕妇从第
"

次被查出0高风

险1后#心里就被压上了沉重负担#导致精神紧张)据近年国内

大量筛查的统计结果表明#该法筛查实际假阳性率很高#因为

筛查为0高风险1的孕妇胎儿中最后被证实是真正的
L(

异常

胎儿的只有
"T

#

&T

#这就是说0高风险孕妇1中有
54T

#

55T

是正常孕妇#但在约
!

个多月的时间里担惊受怕#不利胎

儿正常发育#并且还有一定的漏检率)因此提高
L(

产前筛查

的检出率#降低假阳性率十分必要)

血清学筛查联合超声筛查可以提高检出率#并将产科超声

观察测量胎儿颈项后透明带的厚度作为
L(

胎儿的辅助诊断

指标+

<

,

)但本研究中由于羊水穿刺率低#孕期有死胎-流产等

原因#筛查数据存在一定的局限性)

总之#无论孕妇血清筛查或超声技术测量胎儿颈部软组织

厚度#均是无创伤性-简便-安全-有效的方法#两种方法相结合

可起到互补作用#提高
L(

的检出率#降低假阳性率)
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