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邕宁区２８６９例唐氏综合征产前筛查结果分析

谢昭宁（南宁市邕宁区人民医院检验科　５３０２９９）

　　【摘要】　目的　探讨孕妇血清标记物甲胎蛋白（ＡＦＰ）、绒毛膜促性腺激素（βＨＣＧ）在孕中期胎儿缺陷产前筛

查中的作用。方法　对２８６９例孕１４～２１周妇女进行二联血清标记物检测，通过筛查软件计算胎儿患唐氏综合征

（ＤＳ）的风险值，≥１／２７５判为ＤＳ高危；ＡＦＰ中倍数（ＭＯＭ）≥２．５提示开放性神经管缺陷（ＮＴＤ）高危。每例筛选

的孕妇均追踪到胎儿出生。结果　有１７５例孕妇筛选结果为高危，其中ＤＳ为１４７例，阳性率５．１２％；ＮＴＤ高危２８

例，阳性率０．９８％，经羊水穿刺和彩超确诊，ＤＳ３例，ＮＴＤ２例。结论　孕中期血清ＡＦＰ、βＨＣＧ联合应用，对胎儿

先天缺陷尤其是对ＤＳ产前筛查有效可行，经产前诊断及时采取措施，降低了这些缺陷儿的出生。

【关键词】　唐氏综合征；　神经管缺陷；　产前筛查；　甲胎蛋白；　绒毛膜促性腺激素
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　　据统计，中国大城市中１／４～１／５的围产儿死亡由出生缺

陷造成，而唐氏综合征（ＤＳ）又称２１三体综合征和先天愚型，

是新生儿最常见的染色体异常引起的疾病。据估计我国大约

有６０万例ＤＳ的患者，其发病率为１／（６００～８００）
［１］，主要特征

为严重的智力发育迟缓，特殊的面容，且易并发心脏病、胃肠

病、白血病。胎儿一旦出生，则会给家庭和社会带来巨大的精

神和经济负担。而神经管缺损（ＮＴＤ）是一种高发、严重的先

天缺陷，占先天缺陷的２０％～２５％
［２］，每年约８万～１０万例，

严重影响了我国出生人口的素质。为降低这类患儿的出生，本

院开展了ＤＳ和ＮＴＤ的产前筛查，现将本院于２００８年１月至

２０１１年１月在孕中期进行甲胎蛋白（ＡＦＰ）和绒毛膜促性腺激

素（βＨＣＧ）二联血清指标在产前筛查中的应用情况分析如下。

１　资料与方法

１．１　一般资料　选择２００８年１月至２０１１年１２月到本院进

行围生保健并知情同意进行ＤＳ筛查的孕妇共２８６９例，年龄

１６～４５岁，其中，＜３５岁者２７１６例，占筛查总人数９４．６７％；

≥３５岁者１５３例，占筛查总人数５．３３％。孕周１４～２１周（月

经规律者，以末次月经计算，月经不规律者，由 Ｂ超确定孕

周），并记录体质量、妊娠史、既往病史、妊娠用药及是否吸烟等

情况。

１．２　仪器与试剂　仪器是上海科华ＳＴ３６０酶标仪；试剂为上

海复旦张江生物医药股份有限公司生产的“贝喜唐氏综合征产

前筛查试剂盒”。

１．３　标本的采集和处理　抽取孕中期（１４～２１周）孕妇外周

血２ｍＬ，置一次性采血管内，室温静置１～２ｈ后２０００ｒ／ｍｉｎ

分离心１５ｍｉｎ，吸取血清，血清标本存入－２０℃冰箱内保存等

待统一检测。

１．４　检测方法　血清中ＡＦＰ、βＨＣＧ测定采用ＥＬＩＳＡ法，波

长为４５０ｎｍ，操作严格按试剂盒说明书进行。

１．５　结果判断　分析软件的风险截断值为１／２７５。将 ＡＦＰ、

βＨＣＧ浓度测定的标准品、质控品及标本的 ＯＤ值输入配套

的数据分析软件；将标本对应的孕妇的年龄、孕周输入配套的

数据分析软件；通过数据分析软件计算出每个孕妇患病的风险

系数；当筛查的风险系数大于或等于１／２７５判为 ＤＳ筛查高

危，ＡＦＰ中倍数 ＭＯＭ≥２．５提示ＮＴＤ高危。

１．６　统计学方法　采用ＳＰＳＳ１０．０进行数据处理，率的比较

采用χ
２ 检验，以犘＜０．０５为差异有统计学意义。

２　结　果

２．１　筛查结果　筛查２８６９例中期孕妇，检出高危孕妇１７５

例，阳性率为６．１０％，其中ＤＳ高危者１４７例，阳性率５．１２％

（１４７／２８６９），占高危病例的８４．００％，筛查ＮＴＤ高危者２８例，

阳性率０．９８％（２８／２８６９），占高危病例的１６．００％。所有筛查

阳性孕妇均建议进行羊水穿刺及加强Ｂ超判断等临床监测措

施。自愿接受羊水穿刺５２例，羊水培养发现染色体异常（ＤＳ）

３例，２８例ＮＴＤ高风险孕妇，建议做Ｂ超随访，发现胎儿脊髓

膨出２例。均进行了治疗性引产。低风险孕产妇分娩结果追

踪随访，未发现胎儿异常者。见表１。

２．２　ＤＳ风险率与孕妇年龄的分布和关系　＜３５岁孕妇２７１６

例，ＤＳ筛查出阳性１１２例，阳性率４．１２％，占 ＤＳ高危病例

７６．１９％（１１２／１４７）；≥３５岁孕妇１５３例，ＤＳ筛查出阳性３５例，

阳性率２２．８８％，占ＤＳ高危病例３３．８１％（３５／１４７）。两组之间

阳性检出率差异具有统计学意义（犘＜０．０５）。

表１　不同年龄ＤＳ和ＮＴＤ筛查高危人数分布

年龄

（岁）
狀

ＤＳ

高危［狀（％）］产前诊断（狀）

ＮＴＤ

高危［狀（％）］产前诊断（狀）

＜３５ ２７１６１１２（４．１２） ２ ２２（０．８１） １

≥３５ １５３ ３５（２２．８８） １ ６（３．９２） １

合计 ２８６９１４７（５．１２） ３ ２８（０．９８） ２

３　讨　　论

ＤＳ是新生儿先天缺陷中发病较高的一种，目前我国大约

有６０万ＤＳ患者。由于该病无法治疗，给社会和家庭造成很

大的经济负担［３］，因此防止此类患儿出生是亟待解决的问题。
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如对每一位孕妇进行胎儿染色体检查，技术要求高，费用高，且

存在一定风险，不可能在孕妇中广泛开展。选择经济、简便、安

全、有效、孕妇易接受的母血生化检测进行产前筛查，确立高危

人群，对高危孕妇进行产前诊断确诊，是降低出生缺陷、提高出

生人口素质的切实可行的方法。

我国自１９９８年开始逐步推广应用ＡＦＰ和βＨＣＧ联合进

行孕中期ＤＳ筛查。ＡＦＰ是胎儿血清中最常见的球蛋白，β

ＨＣＧ是由胎盘滋养层产生的孕期激素。２０世纪８０年代以

来，研究发现胎儿胎盘产生的 ＡＦＰ和βｈＣＧ能进入母体血清

中，当胎儿患ＤＳ、ＮＴＤ及其他染色体异常时，母血中上述２项

指标的浓度发生相应变化。在此基础上建立用母血清ＡＦＰ和

βＨＣＧ联合应用，结合年龄、孕周等因素进行ＤＳ的产前筛查，

检出率可达６０％～８０％
［４］。由于方法的简便易行又无创伤

性，便于在孕妇中进行大规模的筛查。

产前筛查对于ＤＳ和ＮＴＤ胎儿宫内诊断具有重要的临床

价值。孕期血清学筛查方法简便易行，损伤小，可以为产前诊

断提供参考依据［５］。本文阳性率为６．１０％（ＤＳ为５．１２％，

ＮＴＤ为０．９８％）比国内报道的结果
［６７］略高。究其原因：（１）可

能与实验室误差有关。筛查工作技术要求高，其每一个步骤包

括血标本的处理，生化标记物的测定，数据的录入等都要有科

学、认真、仔细的态度来确保筛查结果的准确性。（２）孕妇的孕

周、年龄一定要真实。不同孕周其生化值不同，应计算好孕妇

的孕周，当估算孕周与Ｂ超孕周相差１周或以上时应以Ｂ超

为准。因为末次月经估算的孕周与实际孕周相差１０～１４ｄ，其

风险率可差１０倍。本次调查的１７５例高危孕妇均建议进一步

确诊，确诊ＤＳ３例，ＮＴＤ２例，均进行了治疗性引产，有效地

防止了缺陷儿的出生。

研究发现，ＤＳ的发生率与母亲年龄有关，随母亲年龄的增

长，出生风险在逐渐增加，２０岁的人群发生率为１∶４４０，３０岁

人群为１∶８００，３５岁为１∶３３８，４０岁人群为１∶１００，４５岁及

以上的人群则大于１∶３２
［８］，特别是３５岁以上的高龄孕妇。

本资料调查的结果（＜３５岁的阳性率是４．１２％，≥３５岁的阳

性率是２２．８８％）充分说明这观点。因此人们一直错误地认为

只有高龄孕妇才会产下先天愚型儿。其实不然，有关资料显

示，胎儿ＤＳ的发病率只有１５．０％～３１．０％发生在３５岁以上

孕妇，而６９．０％～８５．０％发生在３５岁以下者
［９］。本资料调查

的结果也与该研究相符。如果仅对３５岁以上孕妇做产前筛查

及羊水产前诊断，只能防止部分ＤＳ患儿出生。因此有必要对

各个年龄段进行产前筛查，有效地防止ＤＳ患儿的出生。

高危筛查结果只表明胎儿的患病概率，并不是诊断结果，

由于本方法是通过检测血清中标志物水平，利用公式推算出孕

妇患ＤＳ的风险值，即是间接检测，具有局限性，有些异常的胎

儿通过本疗法检测，有可能表现为低风险值，每一个孕妇都有

产生ＤＳ胎儿的可能
［１０］。因此，在做产前筛查时，应告知有漏

检的可能，签知情同意书，以减少由此带来的医疗纠纷。对于

高危筛查结果，医生应做好解释工作，消除孕妇及家属的思想

顾虑，减轻孕妇的担忧、焦虑，说明进一步检查的必要性，建议

孕妇到指定的遗传咨询门诊进行咨询，在自愿的基础上进行产

前诊断。

参考文献

［１］ 李璞．医学遗传学［Ｍ］．２版．重庆：重庆大学出版社，

２００６：１７１．

［２］ 李守柔，赵怡璇．神经管缺陷畸形的产前诊断及防治［Ｊ］．

中国实用妇科与产科杂志，２００２，１８（９）：５１７５１８．

［３］ 王斌，陈英耀，石琦，等．我国唐氏综合征的疾病经济负担

研究［Ｊ］．中国卫生经济，２００６，２５（３）：２４２６．

［４］ ＷａｌｄＮＪ，ＫｅｎｎａｒｄＡ，ＨａｃｋｓｈａｗＡ，ｅｔａｌ．Ａｎｔｅｎａｔａｌｓｃｒｅｅｎｉｎｇ

ｆｏｒＤｏｗｎ′ｓｓｙｎｄｒｏｍｅ［Ｊ］．ＪＭｅｄＳｃｒｅｅｎ，１９９７，４（４）：１８１２４６．

［５］ 陆国辉，陈天健，黄尚志，等．产前诊断及其在国内应用的

分析［Ｊ］．中国优生与遗传杂志，２００３，１１（１）：１４．

［６］ 刘俊，张臖．１９１５例产前唐氏综合征筛查结果分析［Ｊ］．中

国优生与遗传杂志，２０１０，１８（６）：４０４１．

［７］ 唐勇，冯宗辉，向文秀，等．怀化地区７８５９例孕中期唐氏

筛查和产前诊断结果分析［Ｊ］．中国优生与遗传杂志，

２０１１，１９（７）：４７４８，５０．

［８］ ＭｏｒｒｉｓＪＫ，ＭｕｔｔｏｎＤＥ，ＡｌｂｅｒｍａｎＥ．Ｒｅｖｉｓｅｄｅｓｔｉｍａｔｅｓｏｆ

ｔｈｅｍａｔｅｒｎａｌａｇｅｓｐｅｃｉｆｉｃｌｉｖｅｂｉｒｔｈｐｒｅｖａｌｅｎｃｅｏｆＤｏｗｎ′ｓ

ｓｙｎｄｒｏｍｅ［Ｊ］．ＪＭｅｄＳｃｒｅｅｎ，２００２，９（１）：２６．

［９］ 陆建英，王天飞，杨惠珠，等．７０５９例孕妇唐氏综合征筛查

及羊水产前诊断［Ｊ］．中国优生与遗传杂志，２００７，１５（７）：

２４２５．

［１０］郑颖，江华．三种指标唐氏综合征产前筛查初探［Ｊ］．检验

医学与临床，２００５，２（３）：１１８．

（收稿日期：２０１２０９０６　修回日期：２０１２１２１１）

深圳市宝安区２００６～２０１１年无偿献血ＨＩＶ检测结果分析

刘宜仲，张　健，黄守民，杨　珊（广东省深圳市宝安区中心血站　５１８１０１）

　　【摘要】　目的　从无偿献血人类免疫缺陷病毒（ＨＩＶ）检测结果分析 ＨＩＶ感染人群的现状及探索防治 ＨＩＶ的

方法及重要性。方法　采用酶联免疫吸附试验（ＥＬＩＳＡ）对２００６～２０１１年１４６９８５份无偿献血标本进行酶免双试剂

检测，初筛呈反应性标本送深圳市疾病预防控制中心（ＣＤＣ）采用蛋白免疫印迹法（ＷＢ）进行确认。结果　６年来无

偿献血者 ＨＩＶ感染率为２．５／１万，其中２００６～２００９年相对平稳，感染率为１．２／１万，而２０１０～２０１１年感染率为

４．８／１万，上升明显，感染呈现以中青年、男性、流动人口及向一般人群扩散为特征。结论　深圳市宝安区普通人群

ＨＩＶ感染呈扩展趋势，ＨＩＶ防治形势更加严峻，需各部门、多渠道、更广泛、深入地进行宣传及防治合作。

【关键词】　无偿献血；　人类免疫缺陷病毒；　人类免疫缺陷病毒感染
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　　中国自１９８５年发现第１例人类免疫缺陷病毒（ＨＩＶ）感染

者以来，ＨＩＶ 感染者数量呈逐年增长的态势，据统计，截至

２０１１年底，估计中国存活 ＨＩＶ感染者和艾滋病患者（ＰＬＨＩＶ）

６２万～９４万人，女性占２８．６％；艾滋病（ＡＩＤＳ）患者１４．６万～
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