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"摘要#
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目的
!

探讨孕中期血清标志物在产前筛查胎儿染色体异常的作用和价值$方法
!

对
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例孕中期

"

"!

#

..

周#孕妇血清甲胎蛋白'

$

+%OZ

和
<Y,,

项指标进行检测!并结合孕妇年龄'孕周'体质量'是否双胎'有无

糖尿病等!采用仪器配套软件计算风险概率!对高风险孕妇进行染色体检查确认$结果
!
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例孕妇中筛查出唐

氏综合征高风险
."#

例!占筛查总数的
Q-.X

%

"Q+

三体综合征高风险
.3

例!占筛查总数的
"-#X

%神经管缺陷高风

险
.8

例!占筛查总数的
"-"X

$高风险孕妇中有
.#$

例自愿进行了羊水细胞染色体检查或胎儿脐血染色体检查!

检测出染色体异常核型
".

例!异常率为
2-QX

$结论
!

孕中期孕妇血清唐氏综合征'

"Q+

三体综合征'神经管缺陷联

合筛查胎儿先天缺陷是行之有效的方法!可以作为产前筛查的常规项目$

"关键词#

!

产前筛查%

!

唐氏综合征%

!

神经管缺陷%

!

"Q+

三体综合征
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采用母血清标记物进行唐氏综合征胎儿筛查是一种非侵入

性的检查方法#不但可以减少异常或畸形儿童出生#提高人口素

质#也可以减少侵入性的检查+本文通过对
.##8

年的
.222

例

孕中期孕妇血清标志物产前筛查进行回顾性分析#以探讨产前

筛查先天性缺陷与胎儿染色体异常的关系#现报道如下+

$

!

资料与方法

$-$

!

一般资料
!

.##8

年
"

月
"

日至
.#"#

年
"

月
"

日期在佛

山市第一人民医院和佛山市禅城区南庄医院就诊的孕中期

$

"!

#

..

周%孕妇#自愿接受产前筛查者共
.222

例+

$-/

!

仪器与试剂
!

使用
P00<AB;?.###

全自动免疫化学发光

仪及配套试剂$美国
UVO

公司产品#现属
IB?0?/(

%进行检测+

$-'

!

方法
!

每例孕妇在规定孕周内抽取外周血
,01

#

">

内

离心分离血清#当日测定#或置
!T

保存
,6

内测定+风险率

计算!将
,

项测定结果及孕妇的出生年月日,末次月经日期,体

质量,人种及是否为胰岛素依赖型糖尿病患者等资料输入

V@B(D5!-#

软件#计算出胎儿患唐氏综合征的风险率#胎龄均按

&

超诊断为准+

$-1

!

结果判断
!

风险率截断值按
V@B(D5!-#

分析系统#提示为

"a,##

#当风险率大于或等于
"a,##

时为唐氏综合征高风险

孕妇#建议行羊水染色体核型分析+

/

!

结
!!

果

接受筛查的
.222

例孕妇中#唐氏综合征筛查阳性高危者

."#

例#占
Q-.X

(

"Q+

三体综合征筛查阳性高危者
.3

例#占

"-#X

(神经管缺陷$

S9U

%筛查阳性高危者
.8

例#占
"-"X

+

各年龄组筛查结果见表
"

+其中
.#$

例接受羊水细胞培养染

色体检查#检出染色体异常核型
".

例#异常率为
2-QX

$表
.

%+

所有高风险孕妇均进行产后随访证实+

表
"

!

孕妇年龄与唐氏综合征筛查阳性率的关系

年龄$岁%

)

筛查高危数 筛查阳性率$

X

%

#

.# !" . !-8

."

#

.2 $", ,# !-.

.3

#

,# ".8$ Q3 3-3

,"

#

,! !#Q 3# "!-$

%

,! 83 ,. ,,-,

-

""!"

-

检验医学与临床
.#".

年
3

月第
8

卷第
".

期
!

15JK?6OAB/

!

R</?.#".

!

':A-8

!

S:-".

"

基金项目$佛山市重点科技攻关项目$

.##Q#Q##Q

%(广东省教育部产学研项目$

.##$&#8#!##"!#
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表
.

!

.#$

例产前筛查阳性病例产前诊断异常情况

病例 年龄$岁% 筛查风险概率 染色体诊断结果

" .2 "Q+

三体
"a2#

有部分核型
",

号和
.#

号互相易位

. .8 ."+

三体
"a.82 !3

#

b̂

#

"

c

>\

, ," ."+

三体
"a,! !$

#

^̂ \."

! .. ."+

三体
"aQ3 !3

#

^̂ -B/E

$

.#

%$

H

".

c

""

%

2 ,, ."+

三体
"a"2" !2

#

^

)

2

*"

!3̂ b

)

3Q

*

3 .2 ."+

三体
"a."# !3

#

^̂

#

..

H

(;L\

$ ,# ."+

三体
"a.## !3

#

b̂

#

b

c

>\

Q .Q ."+

三体
"a"!3 !$

#

b̂

#

\.#

$

,

%"

!3

#

b̂

$

2$

%

8 .2 ."+

三体
"a.". !2

#

b̂-B/E

$

8

%$

H

""

c

",

%

"# ,2 ."+

三体
"a23 !3

#

^̂ -B/E

$

8

%$

H

""

c

",

%

"" ,$ ."+

三体
"a."# !$

#

b̂\",

". ,, S9U"a2#

罗宾逊易位

'

!

讨
!!

论

近年来孕妇血清标记物在唐氏综合征的产前筛查技术得

到迅速发展)

"

*

#并逐渐被广大孕妇所接受)

.

*

+唐氏综合征的风

险是随着孕妇的年龄增长而增加的#即胎儿发生先天性畸形的

概率同孕妇年龄呈正相关+以往只筛查大于
,2

岁孕妇#认为

高龄初产妇会加剧婴儿患有先天性缺陷的风险+随着我国现

行的计划生育政策已向保持稳定的人口低增长率发展#

,2

岁

以上的孕妇已少#有资料显示#只有
"2X

#

,"X

是发生在
,2

岁以上孕妇#有
38X

#

Q2X

是发生在小于
,2

岁孕妇+本文研

究资料也说明了这一点#筛查中小于
,2

岁的孕妇占
83-.X

$

.!28

"

.222

%#大于
,2

岁者仅占
,-QX

#说明小于
,2

岁的低

龄孕妇占大多数#母亲年龄有偏低倾向$表
"

%+大于
,2

岁的

孕妇高风险中仅检出
.

例唐氏综合征患儿#

"#

例年龄均小于

,2

岁#最小的只有
..

岁$表
.

%#与报道基本一致)

,+!

*

+所以如

果仅对
,2

岁以上孕妇进行羊水产前诊断#那么只能防止部分

唐氏综合征胎儿出生#而
,2

岁以下孕妇人群中得不到有效地

防治+因此#任何年龄孕妇都应成为产前筛查的目标+

本研究
.222

例孕妇中#筛查出唐氏综合征高风险
."#

例#阳性率
Q-.X

(

"Q+

三体高风险
.3

例#阳性率
"-#X

(

S9U

高

风险
.8

例#阳性率的
"-"X

+高风险孕妇中有
.#$

例进行了

羊水细胞染色体检查或胎儿脐血染色体检查#检测出染色体异

常核型
".

例#异常率为
2-QX

#与文献)

2

*报道较一致+

在高风险孕妇人群中作者随访了
.##

例#随访率
82X

+

随访率不全的最主要原因是孕妇填写信息资料时出错或孕妇

手机停机等#造成无法与孕妇联系+有条件的话还应做好低风

险孕妇的随访工作+

孕妇血清唐氏综合征,

"Q+

三体综合征,

S9U

筛查胎儿先

天缺陷是行之有效的方法#可以作为胎儿染色体异常产前筛查

的常规项目)
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分别与本研究双阳性样本中的抗
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反应#体外
3

例能完全中和$被中和%抗
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#
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例无反应+双阳性样本中

的抗
+%&(

只能与部分野生株
%&()

*

进行特异性中和反应+

同时阳性样本中的抗
+%&(

不是与其共存的
%&()

*

的特异性

抗体#在体内不发生特异性中和反应#体外血清学标志物检测

呈同时阳性+

综上所述#
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和抗
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同时阳性样本中#机体内
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是普通流行的野生型
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#抗
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与机体隐性感

染产生的野生型抗
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在体外血清学中和反应的范围有显著

性差异#该抗
+%&(

是针对某种
%&'

基因型的特异性有效保

护性抗体#与机体本身携带的
%&()

*

无特异性关系+
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