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孕早中期唐氏综合征产前联合筛查结果分析

孙宏跃，徐广立，张富青（郑州市妇幼保健院优生遗传科　４５０００４）

　　【摘要】　目的　检验孕早、中期联合血清检测对唐氏综合征预警的效果。方法　用时间分辨免疫荧光法对孕

９～１３
＋６周孕妇进行早期血清学筛查，并在１４～２１＋６周时进行中期血清学筛查，并同时用超声对孕９～１３周孕妇测

量颈部透明带厚度。结果　产前筛查３６７４例，早期血清学筛查出高危孕妇９７例，中期血清学筛查出高危孕妇１９５

例，其中高危孕妇行羊水培养１２７例，确诊唐氏综合征患儿４例。结论　孕早、中期产前联合筛查，可有效降低唐氏

综合征患儿的出生率。
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　　唐氏综合征又称先天愚型或２１三体综合征，是人类最常

见的一种染色体病，发病率为活婴的１／７００～１／８００。其主要

特征为特殊面容、先天性的智力障碍，同时常伴有先天畸形。

据统计我国每年出生的唐氏儿达两万余人，迄今对这种疾病无

有效的治疗手段，唐氏儿的出生给家庭和社会带来极大的精神

压力和沉重的经济负担。

１　资料与方法

１．１　一般资料　选择２００９年８月至２０１１年７月来本院妇科

和产科门诊就诊的孕妇，在知情同意的情况下对９～１３＋６孕妇

进行Ｂ超检查测定颈部透明带厚度（ＮＴ），并同时进行母血清

生化标志物妊娠早期相关血浆蛋白 Ａ（ＰＡＰＰＡ）、游离β人绒

毛膜促性腺激素（ＦβＨＣＧ）测定，孕１４～２１
＋６周进行母血清

生化标志物 ＡＦＰ和 ＦβＨＣＧ 测定。３项筛查均参加者共

３６７４例，年龄１８～４２岁，平均２８．２岁，其中３５岁以上（含３５

岁）者１２３例，占筛查总数的３．３４％。

１．２　试剂与仪器　孕早中期血清测定仪器为泰莱时间分辨免

疫荧光测定仪，试剂均由广州丰华公司提供。

１．３　方法　取孕妇静脉血２ｍＬ，室温４ｈ内分离血清，－２０

℃冰箱保存待测，采用时间分辨免疫荧光法检测孕早期血清中

ＰＡＰＰＡ与ＦβＨＣＧ浓度，孕中期血清中甲胎蛋白（ＡＦＰ）与Ｆ

βＨＣＧ浓度，检查结果用中倍数（ＭＯＭ）表示，同时结合孕妇

年龄、体质量、民族、是否有过２１三体不良孕史、是否患有胰岛

素依赖性糖尿病、是否吸烟、是否多胎等因素，采用配套软件计

算唐氏及神经管缺陷（ＮＴＤ）的风险率。唐氏高危切割值为

１∶２７０，当ＡＦＰ中位数在２．５ＭＯＭ 以上（含２．５ＭＯＭ）时判

断为神经管缺陷高危。对筛查出的高危孕妇进行遗传咨询，在

知情同意的条件下行产前诊断或作Ｂ超检查进行下一步处

理，若确诊为异常，需进行下一步处理。

２　结　　果

２．１　唐氏筛查高风险孕妇产前诊断结果　３６７４例孕早中期

筛查孕妇中，≥３５岁者１２３例，占筛查总数的３．３４％；高危孕

妇２９２例，筛查总阳性率７．９５％；早期血清学筛查出高危孕妇

９７例，中期血清学筛查出高危孕妇 １９５ 例，筛查阳性率

５．４５％。在上级医院做产前诊断１９４例，包括羊水细胞和脐带

血细胞培养，诊断率为６６．６４％，发现２１三体核型４例，染色

体异常检出率为１．４％，在随后对９８例高危孕妇分娩情况的

随访中，有１例小儿确诊为２１三体核型。见表１。

表１　３６７４例筛查孕妇年龄分布和异常核型关系

年龄 筛查例数 高危例数
羊水穿刺

狀 异常核型（狀） 异常检出率（％）

＜３５岁 ３５５１ ２４０ １５１ ３ ２．０

≥３５岁 １２３ ５２ ４３ １ ２．３

总计 ３６７４ ２９２ １９４ ４ ２．１

２．２　妊娠结局　４例确诊为唐氏综合征的孕妇，均选择终止

妊娠。通过对所有做唐氏筛查的孕妇随访中，在唐氏综合征高

危孕妇中，经诊断染色体正常，但在继续妊娠后发现其他胎儿

缺陷，３例心脏畸形、１例胎儿发育迟缓、１例多囊肾、１例胎儿

水肿、１例唇腭裂；说明提示为唐氏综合征高危孕妇还可能合
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并其他不良妊娠。对做唐氏筛查的低危孕妇随访中，１例出生

后１小儿确诊为２１三体核型，１例心脏畸形，１例胎儿水肿，由

此可看出高危孕妇的出生缺陷检出率明显高于低危组。

３　讨　　论

唐氏综合征是最常见的染色体畸形，病因尚不明确，迄今

对这种疾病无有效的治疗手段。大量研究表明年龄和唐氏综

合征的发病率呈正相关，随着孕妇年龄增加，在细胞分裂过程

中染色体不分离现象概率也大大增加，导致２１三体胚胎的形

成，表明唐氏综合征与年龄密切相关，对于高龄人群应积极建

议进行产前诊断［１］。必要的产前筛查和产前诊断是避免唐氏

综合征出生的有效手段，唐氏综合征筛查已成为本院妇科和产

科必查项目。本院通过对３６７４例孕妇孕早中期联合血清筛

查，筛查出高危孕妇２９２例，筛查阳性率５．４５％，略低于马京

梅等［２］报道的７．５％；确诊２１三体核型４例，高危孕妇的出生

缺陷检出率明显高于低危组，与谭建琴［３］报道一致。所以孕早

中期联合血清筛查，可有效降低唐氏综合征患儿的出生率，这

与目前国内外许多相关报道一致。

当前不管是唐氏早期筛查，还是中期筛查的风险评估软件

都来自西方国家的大样本资料，是否适合亚洲人群，特别是是

否适合我国人群，目前还没有大样本资料进行确证。戚庆伟

等［４］提出建立中国人自己的产前筛查的标准，这样可能进一步

降低唐氏筛查的漏诊率。本院的筛查随访近两年才开展，故应

紧抓筛查随访，提供筛查的假阴（阳）性信息，提高筛查的准确

性，为调整筛查方法提供依据［５］。

对筛查出唐氏高危的孕妇应进行羊水或脐血染色体检查

十分必要，通过回访，共有１９４例孕妇做了产前诊断，诊断率为

６６．６４％，未作产前诊断孕妇原因通常有这些：孕妇筛查过晚，

失去的染色体检查最佳时机；孕妇对侵入性产前诊断做染色体

检查技术的不了解；孕妇抱有侥幸思想，以致放弃，从而造成悲

剧的发生。由于以上因素，对于医务工作者提出了更高的要

求，应特别加强对高危孕妇遗传知识宣教［６］，提高孕妇对唐氏

综合征产前诊断的认知度和信任度［７９］，本科室拟开展无创性

唐氏综合征检查，即２１三体基因测序，则可使上述原因的孕

妇多了一个更安全的选择，避免了悲剧的发生。但基因测序在

我国开展时间尚短，需医务工作者进行研究、推广。
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内酯类的交沙霉素、克拉霉素，以及四环素类的强力霉素、美满

霉素呈现出较高的敏感性。因此，对于本地区治疗单纯 Ｕｕ感

染可首选交沙霉素、克拉霉素、强力霉素、美满霉素；治疗单纯

Ｍｈ感染可首选交沙霉素、强力霉素、美满霉素；而混合感染时

耐药性增强，药物敏感性差，应首选交沙霉素、强力霉素、美满

霉素。

综上所述，由于支原体不同型的感染对抗生素的敏感性不

同，且由于近年来抗生素的滥用和不规范治疗，支原体的耐药

性不断增强，临床治疗难度不断加大，而不同地区支原体感染

对药物敏感性又各具特征，因此，对于临床上治疗支原体感染

时我们要注重药敏试验结果，选择合理抗生素并按疗程足量、

规范治疗，在条件不允许情况下，可首选交沙霉素、强力霉素、

美满霉素进行经验用药，尽可能减少支原体的反复感染及耐药

菌产生。
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