
F

!

讨
!!

论

Ô

R

是一种含硫氨基酸#源于饮食摄取的蛋氨酸#半胱氨

酸是蛋氨酸去甲基后形成的#属于蛋氨酸循环的中间产物#自

[OOHJJ

R

(

2

)提出血
Ô

R

水平升高与动脉粥样硬化性疾病相关

以来#越来越多的研究证实#血
Ô

R

水平升高是动脉硬化型脑

血管病的独立危险因素*本研究也表明#冠心病患者的
Ô

R

水平明显高于健康对照组#差异有统计学意义#提示高半胱氨

酸血症是冠心病发病的独立危险因素之一*

Ô

R

的代谢主要

通过肝脏和肾脏两条途径完成#第一条是小部分
Ô

R

通过蛋

氨酸和酸催化的甲基化反应可以转化成
[*"

#这种酶促反应

需甲基四氢叶酸为甲基的供体#后者由甲基四氢叶酸还原酶催

化产生#第二条是大部分
Ô

R

以维生素
!

:

为辅酶与丝氨酸在

胱硫醚
,

合成酶的催化下生成胱硫醚#继而生成胱氨酸#血浆

Ô

R

水平目前公认的参考值为
#

%

$#

!

IAJ

"

(

#大于
$#

!

IAJ

"

(

即为高半胱氨酸血症(

5

)

*

Ô

R

代谢途径中作为辅酶的叶酸和

维生素
!

$2

的缺乏是引起它升高的原因之一#本组检测也证实

冠心病患者组与健康对照组比较#叶酸和维生素
!

$2

明显偏低#

差异有统计学意义*因此有学者认为低剂量地补充叶酸和维

生素
!

$2

可以降低
Ô

R

水平#有利于降低
Ô

R

损伤血管内皮#

减少颈动脉粥样硬化斑块的面积#对
Ô

R$

$9

!

IAJ

"

(

的患者

也同样有效(

9

)

*但另有研究认为补充叶酸'维生素
!

$2

并不能

减少患者心血管事件的危险性#因此目前对于补充叶酸'维生

素
!

$2

与降低心血管疾病危险性的关系研究结论并不一致(

#

)

*

高
Ô

R

血症易发生冠心病的原因多为其对血管损伤#如

损害血管基质'加重对动脉壁内皮的氧化损伤'促进血管平滑

肌的增殖'影响血管运动调节降低蛋白
.

活性'诱发凝血酶的

产生及血小板聚集等#从而促进动脉粥样硬化型血栓形成*目

前认为动脉硬化的形成和发展是一级水平的慢性炎症过程#

F=?.0/

可促进黏附分子的释放#黏附为启动动脉粥样硬化的

关键#可使白细胞黏附并穿过内皮层#加速粥样硬化#同时它单

独或与脂多糖'干扰素协同作用#促进单核细胞组织因子的表

达#导致动脉粥样硬化血栓的形成&

(V(

致动脉粥样硬化的机

制可能与
(V(

分子内
L

A!$&&

构象发生改变有关#使
(V(

受

体对
(V(

的识别减少#而与清道夫受体的相互作用增加#它能

促进泡沫细胞的形成和动脉粥样硬化的发生(

:

)

*本组检测统

计也表明
Ô

R

与
F=?.0/

'

(V(?(

呈正相关#在冠心病患者的

检测中有重要的临床意义*

综上所述#冠心病患者
Ô

R

的检测值与叶酸'维生素
!

$2

呈负相关#与
=̂?.0/

'

(V(?(

'颈总及颈内中膜厚度呈正相

关#表明冠心病患者高
Ô

R

'

=̂?.0/

和
(V(?(

是发生脑梗死

的独立危险因素#因此在冠心病患者的检测中有重要的临床意

义*
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!检验技术与方法!

孕中期唐氏综合征筛查结果分析

陈忠领!孟宪玲!范美珍!魏新燕

"广东省深圳市宝安区计划生育专科医院
!

#$%$&$

#

!!

摘
!

要#目的
!

探讨中期血清标志物与胎儿唐氏综合征"

V,

#检出的关系%方法
!

以全自动免疫分析仪对
955'

例孕中期孕

妇血清标本进行甲胎蛋白"

)1/

#$

,

人绒毛膜促性腺激素"

,

?̂ ._

#及游离雌三醇"

H*5

#检测!分析并预测胎儿患
V,

的风险!风险

率大于
$j5%&

定为筛查阳性%结果
!

955'

例孕妇筛查为阳性者
$$2

例"

26#%4

#!通过羊水染色体核型分析!检出唐氏综合征胎

儿
9

例!筛查低风险的
9223

例孕妇所产新生儿经外周血染色体核型分析证实
$

例为
V,

患儿%结论
!

孕中期孕妇血清三联筛查

胎儿
V,

是行之有效的方法!可以作为产前筛查的常规手段%

关键词#孕中期&

!

唐氏综合征&

!

产前筛查

!"#

!

$&65':'

"

;

6<==>6$:35?9$5&62&$$6&:6&5&

文献标识码#

)

文章编号#

$:35?9$5&

"

2&$$

#

&:?&:33?&2

!!

唐氏综合征$

NAM>=

R

>NGAIC

#

V,

%又称
2$?

三体综合征#是

常见的常染色体病#以智力低下和发育迟缓为主要表现&患儿

有特殊面容#伴多种畸形#

2#4

%

#&4

患先天性心脏病#少数伴

消化道畸形#患急性淋巴细胞白血病者也较多*

V,

迄今尚无

根治#是产前筛查的重点疾病*笔者应用全自动微粒子化学发

光免疫分析仪对孕
$9

%

2$P

的孕妇血清标本进行甲胎蛋白

$

EJ

L

FE?KCDEJ

L

GADC<>

#

)1/

%'

,

绒毛膜促性腺激素$

,

?FHIE>OFA?

G<A><O

8

A>ENADGA

L

F<>

#

,

?̂ ._

%'游离雌三醇$

KGCCC=DG<AJK*5

#

H*5

%的测定#并以分析软件计算其风险率#用于产前筛查
V,

#

结果报道如下*

D

!

资料与方法

D6D

!

一般资料
!

2&&5

年
5

月至
2&$&

年
$&

月于本院妇产科就

诊的
955'

例孕中期怀单胎孕妇#在孕
$9

%

2$P

以知情'自愿

为前提接受筛查*

+

33:

+

国际检验医学杂志
2&$$

年
#

月第
52

卷第
:

期
!

+>DZ(EQ[CN

!

[E

R

2&$$

!

\AJ652

!

-A6:



D6E

!

方法

D6E6D

!

标本采集
!

每例孕妇在规定孕周内抽取外周血
5I(

#

$F

内离心分离血清#当日测定#否则
9Y

保存且
5N

内测定*

D6E6E

!

测定方法
!

以
)OOC==+IIH>AE==E

R

,

R

=DCI

分析仪及

配套的三联
V,

筛查试剂$

!COTIE>.AHTDCG

#美国%测定血清

)1/

'

,

?̂ ._

'

K*5

#严格按说明进行操作*

D6E6F

!

风险率计算
!

将
5

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

者等资料输入风险率专用分析软件#计算胎儿患
V,

风险率#

胎龄均按
!

超诊断为准*

D6E6G

!

结果判断
!

风险率临界值示为
$j5%&

#当风险率大于

或等于
$j5%&

时为
V,

高风险孕妇#建议行羊水染色体核型

分析*

E

!

结
!!

果

E6D

!

筛查结果
!

955'

例孕妇中中筛出高风险者
$$2

例$

26

#%4

%*其中孕妇年龄小于
5#

岁者
9$3$

例#高风险孕妇
'&

例$

26$:4

%&大于或等于
5#

岁者
$:%

例#筛查出高风险孕妇
22

例$

$56$&4

%*各年龄组筛查结果见表
$

*

表
$

!!

各年龄组筛查结果

年龄组$岁% 例数$

%

% 高风险者(

%

$

4

%)

$

2& 5: &

$

&6&&

%

2&

%$

2# $&'9 $3

$

$6##

%

2#

%$

5& 22#5 9#

$

26&&

%

5&

%$

5# 3%% 2%

$

56##

%

'

5# $:% 22

$

$56$&

%

合计
955' $$2

$

26#2

%

E6E

!

筛查高风险孕妇
V,

检出情况
!

在筛查高风险的
$$2

例

孕妇中有
%$

例接受羊膜腔穿刺作羊水细胞培养染色体核型分

析#最终确诊
9

例为
V,

*筛查阳性率为
26#%4

$

$$2

"

955'

%*

E6F

!

筛查低风险孕妇
V,

检出情况
!

除确诊的
9

例
V,

胎儿

外#筛查低风险的
9223

例孕妇所产新生儿经随访及外周血染

色体核型分析证实
$

例为
V,

患儿*

F

!

讨
!!

论

V,

是胎儿先天缺陷中最常见的一种#其主要特征为严重

的先天智力障碍'特殊面容并常伴有各种先天畸形&主要病因

为体细胞额外多出
$

条
2$

号染色体#发病机理是基因组异常

的剂量效应*由于每条
2$

号染色体都载有同样的基因#多余

的
2$

号染色体破坏了基因组遗传物质间的平衡#从而导致胎

儿发育异常#表现出多种不同的临床特征*

V,

的产前检查包括产前筛查和产前诊断(

$

)

*通常以羊膜

腔穿刺'绒毛活检'脐带取血术等制备胎儿染色体#进行核型分

析进而作出诊断*然而以
V,

的发病率而言#并非每位孕妇都

有做产前诊断的必要#所以如何选择合适的施术对象一直是众

人困扰的问题*近年来#许多国家已普遍采用孕妇血清生化标

记物测定结合孕妇年龄'体质量等因素筛查高风险孕妇#对高

风险孕妇再作确诊试验(

2

)

*

本院通过对
955'

例孕妇进行孕中期血清
)1/

'

,

?̂ ._

'

K*5

三联筛查#发现
$$2

例
V,

高风险孕妇#进而对其进行羊水

检查#最终确诊
9

例
V,

胎儿#漏诊
$

例#筛查阳性率为
$6

$#4

#检出率为
%&6&&4

$

9

"

#

%*

955'

孕妇中年龄小于
5#

岁

者
9$3$

例#

V,

高风险孕妇筛查阳性率为
26$:4

$

'&

"

9$3$

%&

5#

岁及其以上孕妇
$:%

例#筛查阳性率为
$56$&4

$

22

"

$:%

%*

由表
$

可见#筛查阳性率随着年龄增高而增高#

5#

岁及其以上

孕妇筛查阳性率最高#与文献报道相符(

5

)

*史庆华等(

9

)认为随

着女性年龄增大#其体内保障染色体精确分离的保护机制#如

纺锤体聚合检验点被.磨损/削弱#最终导致减数分裂时染色体

分离异常#是高龄产妇生育
V,

患儿机率增高的原因*

由于筛查结果并不能确诊高风险孕妇是否怀有
V,

患儿#

因此知情选择非常重要(

#

)

*对孕妇进行筛查前首先要进行宣

教#让孕妇及其家人了解
V,

的危害以及筛查的必要性#同时

也要让其了解本方法只是筛查#高风险是指孕育
V,

患儿的风

险相对较高#需要进一步检查胎儿染色体&低风险是指孕育
V,

患儿的风险相对较低#但不能完全排除*孕妇了解并签订知情

同意书后再进行筛查*为确保结果准确可靠#严格按操作规程

检测&对于胎龄#需要通过
!

超核对*本研究中
$$2

例筛查阳

性者确诊
9

例#另有
$

例漏筛*筛查的假阳性和假阴性要引起

临床医生的重视#不但要追踪高风险人群#对于低风险人群同

样需要追踪#从而不断完善筛查方法#尽可能降低筛查假阴性

率(

:

)

*研究认为#综合考虑早孕血清学指标和超声指标并联合

孕中期血清学指标可以提高
V,

产前筛查成功率(

3?%

)

*

由于染色体核型分析主要通过羊膜穿刺取羊水中的胎儿

脱落细胞或直接穿刺取绒毛'脐静脉血为分析样本#技术难度

大#要求条件高#均为创伤性操作#有可能引发流产等并发症#

适合技术力量和医疗设备较好的医疗机构开展*目前普遍认

为孕中期孕妇血清三联筛查
V,

是行之有效的方法#经济'简

便#对胎儿无侵犯性#便于大规模开展#可以作为产前筛查的常

规手段(

'?$&

)

*
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