
志物主要是指肿瘤细胞分泌或脱落到体液中的物质。ＣＡ１２５

是一种大分子糖蛋白，可被卵巢浆液性囊腺单抗ＯＣ１２５识别，

所以作为一种重要的卵巢癌相关抗原，用于卵巢癌的诊断以及

治疗监测。ＣＡ１２５存在于８０％卵巢上皮癌患者血清中
［１］。有

研究资料显示ＣＡ１２５对于卵巢组织的特异性不高，子宫内膜、

腹膜等组织细胞都可以分泌ＣＡ１２５，异常增高的ＣＡ１２５可出

现在腹水、胸腔积液、羊水、支气管肺泡等体液中。本组检测结

果中卵巢癌组ＣＡ１２５含量明显高于卵巢良性肿瘤组及健康卵

巢良性肿瘤组及健康对照组，ＣＡ１２５对卵巢癌诊断的阳性率

为８３．９％，特异性为９３．０％，与葛学顺
［２］报道一致，但对卵巢

癌早期诊断的阳性率仅为５０．５％。

ＣＡ１５３是人乳腺癌患者的组织碎片及细胞之中提取的糖

类抗原物质，是乳腺癌较为特异性的肿瘤标志物［３］，存在于多

种腺癌细胞内，如乳腺癌、肺腺癌及卵巢癌内。ＣＡ１５３存在于

卵巢癌患者内，但是灵敏度较低［４］。本组检测结果中ＣＡ１５３

对卵巢癌诊断的阳性率为６７．７％。

ＣＥＡ存在于胚胎、胃黏膜上皮及一些恶性组织的细胞表

面，是一种糖蛋白。ＣＥＡ并非是一种癌的特异性抗原，而是癌

的一种相关抗原。本研究结果显示ＣＥＡ对卵巢癌诊断的阳性

率仅为３５．５％。其次：（１）卵巢癌组ＣＡ１２５、ＣＡ１５３和ＣＥＡ水

平明显高于卵巢良性肿瘤组与健康对照组，差异有统计学意

义。卵巢良性肿瘤组与正常对照组差异比较不明显，差异无统

计学意义。（２）ＣＡ１２５、ＣＡ１５３和ＣＥＡ测定卵巢癌的阳性率分

别为８３．９％、６７．７％和３５．５％，与于艳秀等
［５］报道相接近，三

项标志物联合检测的阳性率为９６．８％，明显高于单项检测。

（３）ＣＡ１２５、ＣＡ１５３、ＣＥＡ单项检测对卵巢癌的敏感性及准确性

明显低于三项联合检测，虽然联合检测的特异性有所降低，但

阳性率从８３．９％提高到９６．８％，特别是在早期卵巢癌的诊断

上提高更明显。

综上所述，ＣＡ１２５、ＣＡ１５３与ＣＥＡ联合检测可提高对卵巢

癌的早期诊断的阳性率和准确性，对卵巢癌的诊断及鉴别诊断

有重要临床价值。
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·临床研究·

３５２７例孕中期唐氏综合征产前筛查及结果分析

杨庆凌，周　静（四川省宜宾市翠屏区妇幼保健院产前筛查实验室　６４４０００）

　　【摘要】　目的　探讨孕妇孕中期（１５～２０＋６周）血清标志物甲胎蛋白（ＡＦＰ）及游离绒毛膜促性腺激素（Ｆ

βＨＣＧ）在胎儿唐氏综合征（ＤＳ）、１８三体综合征和神经管畸形（ＮＴＤ）筛查中的应用。方法　采用时间分辨荧光免

疫分析技术检测孕妇血清中ＡＦＰ及ＦβＨＣＧ的浓度（二联法），结合孕妇、孕周、年龄、体质量、是否双胎、有无糖尿

病史及吸烟史等因素，采用珠海ＡｐｐｌｅＴｒｅｅ评估软件计算唐氏综合征（ＤＳ）、１８三体综合征和开放性（ｏｐｅｎ）ＮＴＤ的

风险度。结果　对３５２７例孕妇筛查结果进行分析，ＤＳ高危孕妇２３５例，阳性率６．６６％，１８三体综合征高危孕妇

１６例，阳性率０．４５％，ＯＰＥＮＮＴＤ高危孕妇４２例、阳性率１．１９％。经羊水穿刺细胞培养确诊ＤＳ４例、１８三体综合

征１例，经超声确诊ＯＰＥＮＮＴＤ３例。结论　孕中期产前筛查能显著降低需要进行创伤性产前诊断的孕妇比例，

可为低龄孕妇的胎儿筛查出染色体病的产前预报，是预防唐氏综合征患儿出生的重要途径。

【关键词】　产前筛查：　甲胎蛋白；　游离绒毛膜促性腺激素；　唐氏综合征

犇犗犐：１０．３９６９／犼．犻狊狊狀．１６７２９４５５．２０１２．２０．０４６ 文献标志码：Ａ 文章编号：１６７２９４５５（２０１２）２０２６１４０２

　　唐氏综合征（ＤＳ）又称２１三体综合征或先天愚型
［１］，其发

病率约为１／６００～１／８００
［２］，主要是由于卵细胞在减数分裂时

不分离，使得第２１号染色体由二体变异为三体，是一种最为常

见的染色体病，每个孕妇的每次妊娠都有随机发病的可能。年

龄越大，发病率越高。细胞老化、病毒感染、射线辐射、环境污

染等都是本病最常见的诱因。主要临床特征为：智力低下、面

容痴呆，掌纹多有贯通，并常伴有各种先天畸形。１８三体综合

征的畸形主要包括中胚层化物的异常（如骨骼、泌尿生殖系统、

心脏最明显），是一种仅次于２１三体综合征发生的染色体异

常，如能早期宫内诊断可明显减少对孕妇的身心伤害。神经管

缺陷（ＮＴＤ）是我国常见的新生儿先天畸形，在每年百万名左

右的出生缺陷患儿中，大概有１０万例的神经管畸形儿，主要表

现为无脑儿出生后几天后夭折，或脊柱裂导致孩子瘫痪，新生

儿神经管畸形率高达１０％
［３］。近年来，人们发现孕妇血清甲

胎蛋白（ＡＦＰ）、游离绒毛膜促性腺激素（ＦβＨＣＧ）与ＤＳ密切

相关，并将其用于产前筛查［４］，对胎儿进行唐氏风险评估。本

文对本院３５２７例孕妇进行ＤＳ血清标志物筛查结果分析，现

报道如下。

１　资料与方法

１．１　一般资料　２００９年８月至２０１１年１０月到本院妇产科门

诊进行围产期保健并知情同意进行ＤＳ筛查的孕妇共３５２７例，

年龄１７～４３岁，其中小于３５岁者３４１１例，占筛查总人数
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９６．７１％；≥３５岁者１１６例，占筛查总人数３．２９％。孕１５～

２０＋６周以末次月经和超声确定孕周（超声孕周、末次月经孕周，

以超声确定孕周为准）。

１．２　仪器与试剂　由广州丰华生物工程有限公司提供，泰莱

Ⅱ型时间分辨荧光免疫分析仪，以及配套试剂和风险率评估分

析软件。

１．３　检测方法　取孕妇静脉血３ｍＬ，置室温３０ｍｉｎ后，离心

分离血清，存于－２０℃冰箱，于１周内检测。样本在２～８℃

可以保存２ｄ，如果需要长期保存，则要在－２０℃环境中保存，

要避免样本反复冻融。用时间分辨荧光免疫法测定 ＡＦＰ和

ＦβＨＣＧ
［５］，结合孕妇孕周、年龄、体质量、单双胎情况、糖尿

病、吸烟等相关因素，综合评估ＤＳ、１８三体综合征及开放性神

经管缺陷（ＯＰＥＮＮＴＤ）的风险率。

１．４　判定标准　对结果有疑问时，再用超声对胎儿孕周重新

进行计算。判定为 ＤＳ、１８三体综合征高风险的孕妇建议孕

１６～２２
＋６周进行羊水细胞遗传学诊断，以确诊胎儿为唐氏儿或

其他染色体异常，判定为ＮＴＤ高风险的孕妇建议孕１８～２４周

进行超声产前诊断，以确诊胎儿ＯＰＥＮＮＴＤ。

１．５　随访　 对每例被筛查孕妇在产后１８２ｄ内进行追踪

随访。

２　结　　果

３５２７例孕中期筛查孕妇中，高风险２９３例，筛查阳性率

８．３１％，ＤＳ高风险孕妇２３５例（阳性率６．６６％），１８三体高风

险１６例（阳性率０．４５％），ＮＴＤ高风险４２例（阳性率１．１９％）。

所有筛查阳性孕妇均建议羊水穿刺及超声判断等临床监测，其

中１３４例高风险孕妇接受了羊水穿刺细胞培养及超声判断。

对２０１１年１０月３１日以前筛查高风险孕妇进行了跟踪随访发

现有例４高风险孕妇所怀胎儿被确诊为ＤＳ（表１），１例高风险

孕妇所怀胎儿被确诊为１８三体综合征，１例ＦβＨＣＧ正常值

中倍数（ＭＯＭ）为３．０１，ＤＳ风险率为１／３５２的孕妇拒绝作羊

水穿刺细胞培养，新生儿出生后２个月诊断为先天性心脏病，

经染色体检查为染色体异常，３例高风险孕妇所怀胎儿被确诊

为ＮＴＤ（表２）。

表１　４例确诊的唐氏综合征

编号 孕妇年龄（岁） 孕周 ＤＳ风险率 诊断方法 结果

１ ２６ １８＋４周 １／１５６ 羊水细胞培养 ４７，ＸＹ，＋２１

２ ２０ １６＋３周 １／８８ 羊水细胞培养 ４７，ＸＸ，＋２１

３ １７ １８＋１周 １／１９２ 羊水细胞培养 ４７，ＸＸ，＋２１

４ ２１ ２０＋４周 １／１７３ 羊水细胞培养 ４７，ＸＸ，＋２１

表２　５例其他胎儿异常

编号 孕妇年龄（岁） 孕周 风险率 妊娠结局

１ ３１ １８＋４周 ３．０１（ＤＳ） 先天性心脏病

２ ２３ １９＋２周 ３．２（ＮＴＤ） 超声：胎儿内脏外翻

３ ２９ １８＋１周 ３．４（ＮＴＤ） 超声：胎儿内脏畸形

４ ２６ ２０＋１周 ３．７（ＮＴＤ） 超声：无脑儿

５ ２５ １７＋１周
１／２５６

（１８三体综合征）
２５周自然流产

３　讨　　论

ＤＳ是当今世界范围发病较高的新生儿严重缺陷之一。母

亲年龄与ＤＳ患儿发生率之间的关系最为明显，其发病率随孕

妇年龄递增而增加，预产期孕龄２０岁为１∶１２２１，３０岁为１∶

７２７，３５岁为１∶３８５，若到４０岁则高达１∶９０，＞３５岁ＤＳ患儿

的出生率明显增高。但总出生量只占３０％，其余７０％均为３５

岁以下孕妇所生［６］。一直以来，人们都以孕年龄（≥３５岁）为

ＤＳ高风险的筛查指标，即大于３５岁孕妇建议进行胎儿染色体

检查。本院２００９年８月至２０１１年１０月共筛查３５２７例孕妇

中大于３５岁的只有１１６例（占总人数３．６０％），筛查出２９３例

高风险孕妇中大于３５岁只有３４例，经羊水穿刺细胞培养及超

声判断确诊的均为３５岁以下的孕妇。因此，单以年龄指标作

为筛选方法使低龄孕妇处于预防ＤＳ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、

流产、感染及胎儿致残等），孕妇一般不易接受。２０世纪８０年

代以来，研究发现胎儿胎盘产生的 ＡＦＰ及ＦβＨＣＧ能进入母

体血清中。当胎儿患ＤＳ、ＯＰＥＮＮＴＤ及其他染色体异常时，

孕妇血液中（ＡＦＰ、ＦβＨＣＧ）指标的浓度发生相应变化。结合

孕妇孕周、年龄、体质量等因素进行产前筛查，检出率可达

６０％～８０％。通过简便易行、无创伤性的检测方法从孕妇群体

中发现某些先天性缺陷和遗传性疾病胎儿的高风险孕妇。因

此应鼓励每个孕妇参加孕中期血清筛查这项无创性检查，让筛

查从被动逐渐变为主动，达到早期发现的目的。

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，利用专业风险软件的精密计算，得出怀有ＤＳ患儿的风

险率，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ＤＳ、ＮＴＤ及１８三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。

参考文献

［１］ 廖世秀．甲胎蛋白、游离雌三醇及绒毛膜促性腺激素测定

在产前诊断唐氏综合征中的应用［Ｊ］．中华妇产科杂志，

１９９７，３２（１１）：６４３６４５．

［２］ 李璞．医学遗传学［Ｍ］．２版．重庆：重庆大学出版社，

２００６：１７１．

［３］ 周显丽，李青．降低出生缺陷措施探讨［Ｊ］．中华现代医学

与临床，２００５，２（４）：７０．

［４］ 边旭明，刘俊涛，戚庆炜，等．对孕中期妇女行血清学二联

指标筛查胎儿唐氏综合征的多中心前瞻性研究［Ｊ］．中华

妇产科杂志，２００８，４３（１１）：８０５８０９．

［５］ 袁晖．孕妇血清ＰＡＰＰＡ、ＦβＨＣＧ、ｕＥ３联合筛查方法在

产前诊断中的应用［Ｊ］．中国优生与遗传杂志，２００４，１２

（４）：４６４７．

［６］ 周健梅，赵连智，李丽，等．孕中期母血清二联生化指标产

前筛查３９７例初报［Ｊ］．中国优生与遗传杂志，２００２，１０

（６）：７２．

（收稿日期：２０１２０４０１）

·５１６２·检验医学与临床２０１２年１０月第９卷第２０期　ＬａｂＭｅｄＣｌｉｎ，Ｏｃｔｏｂｅｒ２０１２，Ｖｏｌ．９，Ｎｏ．２０




