
作者简介：曹锋，男，主管检验技师，主要从事临床生物化学与检验研究。

·临床检验研究论著·

３５９５例孕中期妇女产前筛查结果分析

曹　锋，陈　炜

（湖北医药学院附属太和医院检验科，湖北十堰４４２０００）

　　摘　要：目的　通过检测孕中期孕母血清甲胎蛋白（ＡＦＰ）、β人绒毛膜促性腺激素（βＨＣＧ）、非偶联雌三醇（ｕＥ３）水平，探讨

产前筛查临床应用价值。方法　采用化学发光法对３５９５例孕中期孕妇进行血清ＡＦＰ、βＨＣＧ、ｕＥ３定量检测，结合孕妇年龄、孕

周、体质量等因素，计算风险值。随后对高风险孕妇进行羊水细胞染色体核型分析及Ｂ超检查。结果　３５９５例孕妇唐氏综合征

（ＤＳ）、爱德华综合征（ＥＳ）、先天性神经管缺陷（ＮＴＤ）筛查阳性率分别为３．７０％（１３３／３５９５）、０．１１％（４／３５９５）和１．４４％（５２／

３５９５）。产前筛查１８９例为高风险孕妇，其中８７例进行染色体核型分析、超声影像等产前诊断，确诊６例，其中ＤＳ３例、ＮＴＤ２

例、ＥＳ１例。结论　产前筛查是一种无创伤性检测手段，对避免ＤＳ、ＥＳ、ＮＴＤ患儿出生有重要临床应用价值。

关键词：唐氏综合征；　产前筛查；　妊娠中期

犇犗犐：１０．３９６９／ｊ．ｉｓｓｎ．１６７３４１３０．２０１４．２４．０２７ 文献标识码：Ａ 文章编号：１６７３４１３０（２０１４）２４３３６２０２

犃狀犪犾狔狊犻狊狅犳狆狉犲狀犪狋犪犾狊犮狉犲犲狀犻狀犵狉犲狊狌犾狋狊犻狀３５９５犿犻犱犱犾犲狆狉犲犵狀犪狀狋狑狅犿犲狀

犆犪狅犉犲狀犵，犆犺犲狀犠犲犻

（犇犲狆犪狉狋犿犲狀狋狅犳犆犾犻狀犻犮犪犾犔犪犫狅狉犪狋狅狉狔，犃犳犳犻犾犻犪狋犲犱犜犪犻犺犲犎狅狊狆犻狋犪犾，犎狌犫犲犻犝狀犻狏犲狉狊犻狋狔狅犳犕犲犱犻犮犻狀犲，犛犺犻狔犪狀，犎狌犫犲犻４４２０００，犆犺犻狀犪）

犃犫狊狋狉犪犮狋：犗犫犼犲犮狋犻狏犲　Ｔｏｅｘｐｌｏｒｅｔｈｅｃｌｉｎｉｃａｌｖａｌｕｅｏｆｐｒｅｎａｔａｌｓｃｒｅｅｎｉｎｇｂｙｄｅｔｅｃｔｉｎｇαｆｅｔｏｐｒｏｔｅｉｎ（ＡＦＰ），βｈｕｍａｎｃｈｏｒｉｏｎｉｃ

ｇｏｎａｄｏｔｒｏｐｈｉｎ（βＨＣＧ）ａｎｄｆｒｅｅｅｓｔｒｉｏｌ（ｕＥ３）ｌｅｖｅｌｓｉｎｔｈｅｓｅｃｏｎｄｔｒｉｍｅｓｔｅｒｏｆｐｒｅｇｎａｎｃｙ．犕犲狋犺狅犱狊　ＡＦＰ，βＨＣＧａｎｄｕＥ３ｗｅｒｅｄｅ

ｔｅｃｔｅｄｉｎ３５９５ｓｅｃｏｎｄｔｒｉｍｅｓｔｅｒｐｒｅｇｎａｎｔｗｏｍｅｎｂｙｃｈｅｍｉｌｕｍｉｎｅｓｃｅｎｃｅ．Ｔｈｅｒｉｓｋｖａｌｕｅｗａｓｃａｌｃｕｌａｔｅｄｂｙｃｏｍｂｉｎｉｎｇｗｉｔｈｔｈｅｆａｃｔｏｒｓ

ｏｆａｇｅ，ｐｒｅｇｎａｎｔｗｅｅｋｓ，ｂｏｄｙｗｅｉｇｈｔ，ｅｔｃ．Ｔｈｅｎｔｈｅｈｉｇｈｒｉｓｋｐｒｅｇｎａｎｔｗｏｍｅｎｗｅｒｅｃａｒｒｉｅｄｏｕｔｔｈｅａｍｎｉｏｔｉｃｆｌｕｉｄｃｅｌｌｓｃｈｒｏｍｏｓｏｍｅ

ｋａｒｙｏｔｙｐｅａｎａｌｙｓｉｓａｎｄＢｕｌｔｒａｓｏｎｉｃｅｘａｍｉｎａｔｉｏｎ．犚犲狊狌犾狋狊　Ａｍｏｎｇ３５９５ｐｒｅｇｎａｎｔｗｏｍｅｎ，ｔｈｅｓｃｒｅｅｎｉｎｇｐｏｓｉｔｉｖｅｒａｔｅｓｏｆＤｏｗｎ′ｓ

ｓｙｎｄｒｏｍｅ（ＤＳ），Ｅｄｗａｒｄ′ｓｓｙｎｄｒｏｍｅ（ＥＳ）ａｎｄｎｅｕｒａｌｔｕｂｅｄｅｆｅｃｔｓ（ＮＴＤ）ｗｅｒｅ３．７０％（１３３／３５９５），０．１１％（４／３５９５）ａｎｄ１．４４％（５２／

３５９５）ｒｅｓｐｅｃｔｉｖｅｌｙ．Ｉｎｔｈｅｐｒｅｎａｔａｌｓｃｒｅｅｎｉｎｇ，ｔｈｅｒｅｗｅｒｅ１８９ｃａｓｅｓｏｆｈｉｇｈｒｉｓｋｐｒｅｇｎａｎｔｗｏｍｅｎ，ａｍｏｎｇｔｈｅｍ８７ｃａｓｅｓｗｅｒｅｐｅｒ

ｆｏｒｍｅｄｔｈｅｐｒｅｎａｔａｌｄｉａｇｎｏｓｉｓｏｆａｍｎｉｏｔｉｃｆｌｕｉｄｃｅｌｌｓｃｈｒｏｍｏｓｏｍｅｋａｒｙｏｔｙｐｅａｎａｌｙｓｉｓａｎｄＢｕｌｔｒａｓｏｎｉｃｅｘａｍｉｎａｔｉｏｎ，６ｃａｓｅｓｗｅｒｅｄｅｆｉ

ｎｉｔｅｌｙｄｉａｇｎｏｓｅｄ，ｉｎｗｈｉｃｈ３ｃａｓｅｓｗｅｒｅＤＳ，２ｃａｓｅｓｗｅｒｅＮＴＤａｎｄ１ｃａｓｅｗａｓＥＳ．犆狅狀犮犾狌狊犻狅狀　Ｐｒｅｎａｔａｌｓｃｒｅｅｎｉｎｇｉｓａｎｏｎｉｎｖａｓｉｖｅ

ｄｅｔｅｃｔｉｏｎｍｅｔｈｏｄａｎｄｈａｓｔｈｅｉｍｐｏｒｔａｎｔｃｌｉｎｉｃａｌａｐｐｌｉｃａｔｉｏｎｖａｌｕｅｆｏｒａｖｏｉｄｉｎｇｔｈｅｂｉｒｔｈｏｆＤＳ，ＥＳａｎｄＮＴＤｎｅｏｎａｔｅｓ．

犓犲狔狑狅狉犱狊：Ｄｏｗｎ′ｓｓｙｎｄｒｏｍｅ；　ｐｒｅｎａｔａｌｓｃｒｅｅｎｉｎｇ；　ｓｅｃｏｎｄｔｒｉｍｅｓｔｅｒｐｒｅｇｎａｎｃｙ

　　目前筛查先天愚型，国际上通用的方法是使用化学发光检

测仪对怀孕１４～２１周的孕妇血清进行检查，即进行甲胎蛋白

（ＡＦＰ）、人绒毛膜促性腺激素（βＨＣＧ）和非偶联雌三醇（ｕＥ３）

三联筛查，再结合孕龄、体质量和家族史等因素，通过计算机算

出风险值，来预测新生儿发生唐氏综合征（ＤＳ）、神经管缺陷

（ＮＴＤ）以及爱德华综合征（ＥＳ）的危险概率，为进一步的羊水

穿刺产前诊断提供参考依据和标准。使用化学发光技术进行

三联筛查，已被世界上绝大多数国家采用，被公认为目前最先

进成熟的产前筛查手段。用这种经济安全的方法进行产前筛

查可以防止个人和家庭巨大的经济损失和精神创伤，提高出生

人口素质。现将结果报道如下。

１　资料与方法

１．１　一般资料　２０１２年６月至２０１３年６月于本院产科门诊

就诊，且在知情同意的情况下接受产前筛查的孕１４～２１周孕

妇３５９５例，年龄１７～４０岁，月经周期规律的孕妇按末次月经

时间计算孕周，月经周期不规律者结合Ｂ超检查结果来确定

孕周。

１．２　仪器与试剂　Ｉｍｍｕｌｉｔｅ２０００化学发光免疫分析仪及孕

中期ＰＲＩＳＣＡ筛查系统软件购自西门子公司，检测试剂购自西

门子公司Ｉｍｍｕｌｉｔｅ２０００系列试剂，所有试剂均在有效期内

使用。

１．３　方法　于孕妇填写孕中期产前筛查知情同意志愿书后采

集未抗凝空腹静脉血２～３ｍＬ，３７℃水浴箱放置２０～３０ｍｉｎ

后４０００ｒ／ｍｉｎ离心１５ｍｉｎ，吸取血清标本用于检测 ＡＦＰ、β

ＨＣＧ、ｕＥ３。检测步骤严格按照试剂盒说明书进行。在产前筛

查ＰＲＩＳＣＡ系统软件中录入孕妇 ＡＦＰ、βＨＣＧ、ｕＥ３检测结果

及出生日期、孕周、体质量、主要妊娠史、烟酒史、糖尿病史等，

以正常值中位数的倍数（ＭｏＭ）进行数据间比较，计算３种疾

病发病风险系数。ＤＳ高风险临界值为１∶２５０，≥１∶２５０为

ＤＳ高风险孕妇；ＥＳ高风险临界值为１∶１００，≥１∶１００为ＥＳ

高风险孕妇；ＡＦＰＭｏＭ≥２．５为ＮＴＤ高风险孕妇。对判定为

高危妊娠的孕妇，建议到有产前诊断资质的医院进行羊水或脐

静脉血染色体核型分析及三维Ｂ超检查。对筛查对象进行追

踪随访至胎儿出生。

２　结　　果

３５９５例孕妇中，ＤＳ、ＥＳ、ＮＴＤ高危妊娠筛查阳性率分别

为３．７０％（１３３／３５９５）、０．１１％（４／３５９５）、１．４４％（５２／３５９５）。

１７～＜３５岁３５３１例（占９８．２２％），≥３５岁６４例（占１．７８％），

其中≥３５岁组与其他组比较，ＤＳ筛查阳性率与１７～＜３５岁

组比较，差异有统计学意义（犘＜０．０５）；ＥＳ和 ＮＴＤ筛查阳性

率较小，未作统计学分析。产前筛查１８９例为高风险孕妇，８７

例进行染色体核型分析、超声影像等产前诊断，确诊６例，其中

ＤＳ３例、ＮＴＤ２例、ＥＳ１例，共占染色体核型检查的６．９０％

（６／８７）。各年龄组３种疾病筛查阳性情况比较见表１。

·２６３３· 国际检验医学杂志２０１４年１２月第３５卷第２４期　ＩｎｔＪＬａｂＭｅｄ，Ｄｅｃｅｍｂｅｒ２０１４，Ｖｏｌ．３５，Ｎｏ．２４



表１　　３５９５例孕妇筛查结果［狀（％）］

年龄（岁） 狀 ＤＳ ＥＳ ＮＴＤ

１７～＜３５ ３５３１ １１６（３．２８） ４（０．１１） １４（０．４０）

≥３５ ６４ １７（２６．５６） ０（０．００） １（１．５６）

合计 ３５９５ １３３（３．７０） ４（０．１１） １５（０．４２）

３　讨　　论

３．１　ＤＳ又称２１三体综合征、先天愚型或先天痴呆，是常见的

染色体异常疾病，是流产、死胎及新生儿出生缺陷最常见的原

因之一，其发生率占出生人数的１／８００～１／６００，占受孕人数的

１／５００
［１］。临床特征为先天性智力障碍、特殊面容和精神体格

发育迟滞，伴有其他严重的多发畸形。１８三体综合征也称爱

德华综合征（ＥＳ），在新生儿中发病率低于ＤＳ，约为１／５０００～

１／４０００，患儿一般不能存活下来；神经管缺陷（ＮＴＤ）是国内常

见的先天畸形，包括无脑、脊柱裂、脑膨出等［２］。本研究共筛查

孕妇３５９５例，ＤＳ、ＥＳ、ＮＴＤ 高危妊娠筛查阳性率分别为

３．７０％（１３３／３５９５）、０．１１％（４／３５９５）、１．４４％（５２／３５９５）。

３．２　据文献报道，唐氏综合征中３５岁以上的孕妇发生率为

１／３００，３５岁以下的孕妇发生率为１／８００
［３］。本研究以３５岁为

分界点，年龄大于或等于３５岁的高龄孕妇组共有６４例，筛查

ＤＳ阳性者１７例，阳性率为２６．５６％（１７／６４）；年龄在１７～＜３５

岁低龄孕妇组共有３５３１例，筛查阳性者１１６例，阳性率为

３．２８％（１１６／３５３１），高龄组阳性率明显高于低龄组（犘＜

０．０５）。因此，年龄因素是引起唐氏综合征的高危因素之一
［４］，

需更加关注高龄孕妇的产前诊断。由表１可见，孕妇生育年龄

集中在１７～＜３５岁，占９８．２２％，≥３５岁的孕妇仅占１．７８％，

说明绝大多数的妇女在３５岁之前生育，避开了ＤＳ高风险年

龄段，但随着现代化进程加快，越来越多妇女推迟生育年龄，从

优生优育的角度，产前筛查更显重要。

３．３　据文献报道，孕中期孕妇血清检测 ＡＦＰ、βＨＣＧ联合筛

查ＤＳ检出率是６８％～８６％（假阳性率５％），加入了ｕＥ３的三

联筛查方案更加降低了假阳性率［５１０］。本研究产前筛查１８９

例为高风险孕妇，其中８７例进行染色体核型分析、超声影像等

产前诊断，确诊６例，其中ＤＳ３例、ＮＴＤ２例、ＥＳ１例，共占染

色体核型检查的６．９０％（６／８７）。在产前筛查阳性结果的基础

上再去穿刺脐带血做染色体核型分析，大大降低了穿刺带来的

风险和成本，产前筛查技术对于降低ＤＳ、ＥＳ、ＮＴＤ的出生率有

重要的临床意义。从经济、有效等方面综合考虑，目前最适合我

国国情的筛查策略是：对所有孕中期孕妇血清进行ＡＦＰ＋ＨＣＧ

＋ｕＥ３三联检测法，再对阳性孕妇进行产前诊断进行确诊。
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的评价指标。与单纯ＣＲＰ检测或单纯血清钙检测相比，联合

检测的灵敏性、准确性、特异性显著较高，差异有统计学意义

（犘＜０．０５），从而表明血清钙与ＣＲＰ联合检测的可提高诊断

准确性及灵敏性。此外，血清钙与ＣＲＰ诊断简单，费用低廉，

因此适合在基层医院急性胰腺炎诊断中推广应用。

综上所述，血清钙与ＣＲＰ可作为急性胰腺炎病情进展及

预后的预测指标，两者联合检查可提高该项疾病实验室判断的

检测灵敏性、特异性及准确性，且该方法检测方法简单，质控结

果良好，检测结果稳定可靠，价格低廉，可在相关临床科室和实

验室推广。
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