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分析不同产前诊断指征与胎儿染色体异常的关系$方法
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年
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例有产前诊断指征并行羊膜腔穿刺羊水细胞染色体核型分析的病例"总结不同产前诊断指征的

异常核型检出情况"分析不同产前诊断指征与胎儿染色体异常的关系$结果
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例羊水标本中共检出染色体

异常核型
("

例"其中包括染色体数目异常
!1

例"结构异常
(

例"异常检出率为
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#$高龄妊娠'唐

筛高风险'无创
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高风险'超声异常及不良孕产史接受产前诊断孕妇中"染色体异常检出率分别为
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和
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$结论
!

各种产前诊断指征均有各自的针对性及局限性"羊膜腔穿刺羊水细胞染色体核

型分析不能被取代"各指征合理组合应用才能更好地进行产前诊断$

关键词!羊水细胞(
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染色体是遗传物质的载体!其数目异常和结构畸

变会导致基因表达增减或变位!从而造成机体形态和

功能异常%染色体病患儿占我国新生活婴的
"$+4

"

&$"4

&

&

'

!且多数染色体病无法治疗!这是导致出生缺

陷率的重要原因之一%因此!产前诊断作为二级预防

措施!是降低我国出生缺陷的重要手段%羊膜腔穿刺

羊水染色体核型分析是产前诊断染色体异常的+金标

准,

&
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!但羊膜腔穿刺术为有创操作!不易被孕妇接

受!所以!产前诊断医生对行羊膜腔穿刺术指征的了

解显得尤为重要%本文总结本院
("'

例行产前诊断

的高危病例!分析不同产前诊断指征的异常核型检出

情况!为临床产前诊断提供参考!从而慎重把握穿刺

指征!更利于孕妇及胎儿的健康%
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资料与方法
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回顾分析
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征并接受羊膜腔穿刺术的孕妇
("'

例!所有孕妇在行

羊膜腔穿刺术前均签署知情同意书%

$$%

!

方法
!

常规消毒后在超声引导下行羊膜腔穿刺

术!抽取羊水
!+B:

!置于
(

支
&+B:

无菌离心管中%

&#""C

)

B.0

离心
&"B.0

!弃去上清液!加入羊水培养

基制备成细胞悬液!分三线接种于
!+SB

! 培养瓶中!

置于
(1a

!

+4 Jd

!

培养箱中培养!

1

"

'?

换液!

&"?

左右根据细胞生长情况收获%常规制片!

K

显带%显

微镜下进行染色体核型分析!计数
("

个分裂相!分析

+

个核型!异常核型者增加计数量%

$$&

!

实验设计
!

按照不同的产前诊断指征进行分

组("

&

#高龄"预产期年龄
$

(+

岁#组-"

!

#唐氏综合征

筛查高风险组-"

(

#无创
Q53

高风险组-"

#

#超声异常

组-"

#

#孕妇不良孕产史组%分别计数每组穿刺人数

以及异常核型人数!并对特殊异常核型分析讨论%

%

!

结
!!

果
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染色体异常核型统计
!

在
("'

例受检孕妇中!

染色体核型异常
("

例!异常检出率为
)$14

"

("

)
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#!其中染色体数目异常
!1

例-结构异常
(

例!其

中
&

例
!&

号染色体部分缺失!经查证其遗传自母亲!

另外
!

例易位为新发病例!均未行下一步检查%见

表
&

%

%$%
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各产前诊断指征及异常核型检出率
!

在
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例

受检孕妇中!确诊率最高的为无创
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组!达
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!其次是高龄组"
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#和唐筛高风险组

"

,$(4

#%各产前诊断指征的异常核型检出率见表
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表
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例异常核型分布情况

异常核型种类
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所占比例"
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数目异常
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表
!
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各产前诊断指征异常核型检出率"

羊穿指征 总例数"

'

# 异常例数&

'

"

4

#'

!&*

三体"

'

#

&'*

三体"

'

# 性染色体异常"

'

# 其他"

'

#

高龄"

$

(+

#

&"# &+

"

&#$#

#

) ( ( )

唐筛高风险
&1, &&

"

,$(

#

1 ( & &1

无创
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高风险
!, &#

"

+($'

#

, # # "

超声异常
(( &

"

($"

#

& " " !

不良孕产史
!" "

"

"$"

#
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注(

"表示部分患者同时存在多项产前诊断指征

&

!

讨
!!

论

!!

本研究回顾分析的
("'

例羊水细胞核型中!染色

体异常检出率为
)$1 4

!与尤俊岭&

!

'报道的基本一

致!高于我国新生儿染色体异常的自然发生率!说明

对符合产前诊断指征的高危孕妇行羊水细胞培养及

染色体核型分析很重要&

(

'

%在
("

例异常核型中!有

+"4

的数目异常!其中
!&*

三体有
&#

例所占比例高于

&'*

三体!这与大多文献报道一致&

+*,

'

%本研究中检出

的染色体多态性及染色体结构异常的胎儿!其父母均

行外周血细胞染色体检查!结果显示多数为亲代遗传

而来!因其亲代无智力障碍及身体畸形!故一般不建

议终止妊娠%

本研究中无创
Q53

高风险异常检出率最高!为

+($'4

%

!,

例因无创
Q53

高风险行染色体检查者

中!

,

例提示
!&*

三体高风险均确诊-

#

例提示
&'*

三体

高风险均确诊-

&&

例提示性染色体异常者!仅有
#

例

确诊-

&

例提示
&(*

三体高风险!确诊核型无异常-

&

例

提示
(

号染色体异常!确诊核型无异常-

&

例提示
)

号

染色体存在多态性!确诊核型无异常%这与其他实验

室报道的结论基本一致&

1*&"

'

%因此!由于无创
Q53

检测费用高!技术条件要求高!多数产前诊断机构不

能自行开展!且此技术本身有一定局限性!对其他染

色体数目异常及嵌合体$易位等结构异常无法诊断!

所以还不能替代传统的筛查方法%

本研究中高龄孕妇的异常核型检出率为
&#$#4

!

尤其以
!&

$

&'*

三体发生率较高!这与陈慧等&

&&

'报道一

致%唐筛高风险的异常核型检出率为
,$(4

!略低于

高龄孕妇的异常核型检出率!说明孕妇高龄可作为独

立的产前诊断指征而不用行唐氏综合征筛查%从唐

筛高风险组统计的结果看!虽然检出率低!但对除
!&

$

&'

号染色体之外的染色体结构异常有提示!这与其他

文献报道一致&

&

!

&!

'

%

超声软指标的异常!可能与染色体异常相关%目

前国内外研究发现与胎儿染色体异常的超声软指标

主要包括胎儿颈部透明层"

58

#厚度增高$心内强回

声斑$肠管强回声斑$脉络丛囊肿$侧脑室增宽$心脏

发育异常$肾盂增宽等&

&(*&#

'

%本研究统计结果中!超

声提示异常的有
((

例!其中
,

例因
58

值增高行诊

断!仅有
&

例确诊为
!&*

三体!超声单个指标异常
!1

例!确诊
!

例染色体存在多态性!其余均未发现阳性

病例!因此!超声提示
58

值增高与
!&*

三体相关性较

大!而单个超声软指标异常的确诊阳性率并不高!这

*
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与孙玲玲等&

&+

'研究结果相似%临床上应将超声结果

与唐筛或无创
Q53

等结果相结合再决定是否行产前

诊断%

'

!

结
!!

论

!!

综上所述!高龄妊娠$唐筛高风险$超声异常$无

创
Q53

高风险等产前诊断指征!应相互结合起来判

断是否行羊水细胞染色体核型分析!从而提高染色体

异常的检出率!有效避免染色体异常胎儿的出生%
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