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唐氏筛查在孕妇产前诊断中的必要性研究
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　　【摘要】　目的　探讨唐氏筛查在孕妇产前诊断中的重要意义。方法　于妊娠中期利用孕妇血清中甲胎蛋白

（ＡＦＰ）、人绒毛膜促性腺激素（ＨＣＧ）、游离雌三醇（ＵＥ３）三联标记物进行产前筛查胎儿唐氏综合征，唐氏高风险人

群经羊膜腔穿刺术，进行荧光原位杂交技术和羊水培养染色体核型分析进行确诊。结果　共筛查３６５４例孕妇，其

中超过３５岁者１９２例，占筛查总数的５．２％。初筛出ＤＳ高危孕妇１０３例，筛查阳性率为２．８１％，接受羊水产前诊

断的胎儿染色体异常３例，占２．９１％；而没有接受唐氏筛查的３８３例孕妇中，出现１例唐氏综合征患儿，两组比较，

差异有统计学意义（犘＜０．０５）。结论　通过血清学的筛查提高了孕妇产前诊断的异常检出率，说明该筛查系统在

判断异常妊娠结局方面有重要参考价值。
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　　唐氏综合征（ｄｏｗｎｓｙｎｄｒｏｍｅ）又称２１三体综合征，是最

常见的常染色体病之一，其发生率约占活产新生儿的１／６００～

１／８００。鉴于本病患儿出生后目前没有有效治疗方法，且会增

加社会和家庭负担，因此开展对唐氏综合征的产前筛查和产前

诊断，并采取相应措施，防止患儿出生，是降低人口出生缺陷，

提高人口素质的重要措施。于妊娠中期利用孕妇血清中甲胎

蛋白（ＡＦＰ）、人绒毛膜促性腺激素（βＨＣＧ）、游离雌三醇（Ｕ

Ｅ３）等标记物进行产前筛查胎儿唐氏综合征的方法，已在国际

上得到公认［１］。筛查后大约有１２％～１５％的孕妇被视为高危

人群，要做进一步的确诊检查。而随着孕妇年龄的增加，胎儿

患唐氏综合征的概率随之增加［２３］。是否对产前孕妇进行唐氏

筛查，还是仅仅根据孕妇年龄直接对高龄孕妇进行介入性产前

诊断是产前诊断工作者所面临的实际问题。现对唐氏筛查在

孕妇产前诊断中的价值探讨如下。

１　资料与方法

１．１　一般资料　采用知情选择签字的原则，对２０１０年１２月

至２０１１年１２月在本院就诊的３６５４例妊娠１４～２０
＋６周孕妇

接受唐氏产前筛查，年龄２１～４０岁，经主治医师宣教产前筛查

和产前诊断的重要性和必要性，详细询问孕妇的既往史，如：本

人妊娠期是否感染、服药或接触过有害物质等；给予预约登记，

记录孕妇姓名、年龄、体质量、孕周、筛查日期、联系电话等，对

愿意进行产前诊断和筛查且符合规定孕周范围的孕妇履行书

面形式告知义务，并签订产前筛查愿检协议书。

１．２　方法　于妊娠中期利用孕妇血清中 ＡＦＰ、βＨＣＧ、ＵＥ３

等标记物进行产前筛查胎儿唐氏综合征，结合孕母年龄、孕周

和病史，用唐氏筛查风险软件（ＰｅｒｋｉｎＥｌｍｅｒ公司），计算风险，

唐氏综合征风险超过２７０为筛查阳性；唐氏高风险人群选择常

规二维超声引导下，经羊膜腔穿刺术取羊水３０ｍＬ，同时进行

荧光原位杂交技术和羊水培养染色体核型分析进行确诊（对羊

水细胞进行细胞培养，在适当时机收获细胞，经过低渗、固定等

染色体制备过程，Ｇ显带，常规染色体核型分析）。产前诊断高

危病例登记表详细记录孕妇的年龄、职业、家庭史以及有害物

质接触情况，孕妇资料收录在孕产妇系统管理的电脑软件管理

档案中。

１．３　统计学分析　唐氏综合征危险概率由随机筛查统计分析

专用软件联机统计分析，采用百分率统计和χ
２ 检验，以犘＜

·４３４２· 检验医学与临床２０１２年１０月第９卷第１９期　ＬａｂＭｅｄＣｌｉｎ，Ｏｃｔｏｂｅｒ２０１２，Ｖｏｌ．９，Ｎｏ．１９



０．０５为差异有统计学意义。

２　结　　果

在３６５４例孕妇进行血清标记物筛查中，其中小于３５岁

者３４６２例，占９４．８％，≥３５ 岁者１９２例，占筛查总数的

５．２％。在所有接受筛查的孕妇中，１０３例孕妇筛查唐氏高风

险度，筛查阳性率为２．８１％，筛查高风险度孕妇中１０２例孕妇

签字同意接受羊水穿刺，经过荧光原位杂交技术（ＦＩＳＨ）和羊

水培养染色体核型分析发现３例唐氏综合征，且２例经Ｂ超发

现多处畸形，唐氏高风险孕妇中有１例本人不同意做羊水穿

刺，而出生时经检查证实为唐氏综合征患儿。而没有接受唐氏

筛查的３８３例孕妇中，经追踪出现１例唐氏综合征患儿，两组

比较差异有统计学意义（犘＜０．０５），见表１。

表１　２组孕妇妊娠结局比较

人群 狀
正常

妊娠

唐氏综合征

异常妊娠

唐氏综合征

发生率（％）
χ
２ 犘

唐氏筛查高风险人群

未行唐氏筛查人群

１０３

３８３

１００

３８２

３

１

２．９１

０．２６　
４．１２ ＜０．０５

　　注：与未行唐氏筛查人群相比，犘＜０．０５。

３　讨　　论

目前针对唐氏综合征患儿的产前筛查，国际上常用的方法

是检查母亲血中的ＡＦＰ、βＨＣＧ和ＵＥ３，结合胎龄及母亲的其

他因素应用唐氏综合征筛查风险软件综合分析发生先天愚型

患儿的危险概率［４５］。怀有先天愚型胎儿的母亲血液中 ＨＣＧ

的浓度明显高于正常值，而ＡＦＰ的浓度则是降低。同时，ＡＦＰ

浓度的变化还可预测胎儿是否有其他遗传缺陷，如无脑儿、脑

脊膜膨出、隐性脊柱裂等神经管缺陷，出现以上先天缺陷时母

亲血液中ＡＦＰ浓度升高
［１，６］。

本文对３６５４例妊娠１４～２０
＋６周的孕妇进行血清三联标

记物筛查，检出高危人群１０３例，占受检人数的２．８１％，经过

羊水染色体核型分析发现３例唐氏综合征患儿；而未行唐氏综

合征筛查人群中，经过追踪出现１例唐氏综合征患儿。经过分

析得出通过血清学的筛查提高了孕妇产前诊断的异常检出率，

平均每筛查３４例唐氏综合征高风险人群就能检查出１例唐氏

综合征患儿，说明该筛查系统在判断异常妊娠结局方面有重要

参考价值。因此产前血清学筛查是防止唐氏综合征患儿及其

他染色体病、先天性缺陷出生的一项重要措施。

长期以来羊水培养染色体核型分析是唐氏综合征产前诊

断的传统技术，也是金标准，但由于培养周期长且具有细胞培

养失败的风险，因此在等待结果过程中也给孕妇及其家庭加重

心理负担。近年来，已经可以用ＱＦＰＣＲ或者ＦＩＳＨ对某些特

定染色体进行快速核型分析，如对２１、１８、１３三体可以准确、可

靠地做出诊断［７８］。快速核型分析的优点是出报告快、准确性

高、高度自动化的操作。毫无疑问，如果仅仅是用快速核型分

析，一些罕见的，特别是快速核型分析不包括的染色体异常、易

位、缺失或嵌合体将被漏诊［９］。而本文则通过结合荧光原位杂

交技术和羊水培养染色体核型分析，对孕中期母体血清标记物

的筛查高危人群进行确诊。

羊膜腔穿刺抽取羊水进行染色体检查在出生缺陷产前诊

断中发挥了相当大的作用。多年来国内一直把３５岁以上的孕

妇作为高危人群，对其直接做羊膜腔穿刺进行唐氏综合征产前

诊断，但却仅能检出２０％的唐氏综合征胎儿，且产前诊断多须

采用侵入性技术，有一定的创伤性，孕妇不易接受。然而发达

国家近５～６年大面积筛查表明，８０％唐氏综合征患儿发生在

年龄小于３５岁的孕妇
［２］。在本文资料中作者追踪到的发生唐

氏综合征患儿的孕妇年龄大部分小于３５岁，说明近年来发生

２１三体综合征胎儿的母亲年龄趋于年轻化，这与文献报道一

致［１０］。这提示，使用该筛查系统的孕妇在被判为唐氏综合征

高风险后，即使年龄未超过３５岁，应该告知其进行羊水染色体

核型分析进行诊断。因此利用孕妇血清筛查唐氏综合征不仅

经济、有效，且操作简便，损伤小，能有效地减少实施侵入性检

查的人数，有临床推广应用价值。

随着计划生育的进行及优生优育知识的大力宣传，发生唐

氏综合征的高危人群发生了变化，因此应利用血清学进行产前

筛查，进一步确定产前诊断的范围，以降低唐氏综合征患儿的

出生率。但如果丢弃整体性原则，仅以筛查作为确诊，不进一

步行产前诊断加以确诊，就会导致误诊的发生。因此，筛查项

目的普及开展必须遵循一定的标准和程序。同时应该提高孕

妇（孕前和孕中）自我防范意识，最大限度地减少有害物品的接

触，加大优生优育环境因素重要性的宣传力度，真正实现优生

优育。
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