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%摘要&

!

目的
!

探讨孕早期测量颈项透明层"

SH

$厚度与孕中期母体血清甲胎蛋白"

Q,A

$和游离
'

绒毛膜促性腺激素"

X:88+

'

+2=U

$检测在筛查唐氏综合征"

ED

$中的意义和作用%方法
!

对
)&!&

年
*

月至
)&!0

年
%

月来该院妇产保健门诊及住院的单胎

孕妇共
))&"

例!于孕
!!

!

!0

周进行超声测定
SH

!

SH

&

%''

为高危#孕
!"

!

)!

周进行母亲血清标志物
Q,A

和
X:88+

'

+2=U

测

定!利用
ED

产前筛查分析系统软件评估
ED

风险率!风险率大于或等于
!

'

)#&

为高危%对筛查出的
SH

和"或$

ED

高危孕妇进行

遗传学咨询!在知情同意下进行羊膜腔穿刺羊水细胞染色体检查%对单项
SH

或血清学检查与二者联合筛查结果进行比较%结

果
!

单项
SH

与单项血清学检测预测胎儿的特异度和假阴性率比较!差异无统计学意义"

)O&$"0!

$#而联合筛查组预测胎儿异

常的特异度及假阴性率均增高!与单项
SH

检测结果比较!差异有统计学意义"

)O&$&0

$%结论
!

SH

&血清学检测两种方法不能

互相取代!二者联合筛查可见增加阴性的排除能力!可使有创性诊断羊水穿刺更有针对性%

%关键词&

!

唐氏综合征#颈部透明带检查#血清学试验#遗传筛查
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唐氏综合征%

E5[<;

Y

<8:5'8

!

ED

&又称先天愚型和
)!+

三

体综合征!为最常见的染色体疾病之一!占受孕人数的
!

$

!"&

!

!

$

!&&

)

!

*

"该症的临床特征表现为智力低下和心血管畸形!目

前对这种疾病尚无有效的治疗方法"因此!产前发现
ED

患

儿!防止和减少
ED

患儿的出生!是当前产前诊断的重要任务"

本研究采用测量颈项透明层厚度%

<-4T?79:?<;7-48<4

Y

!

SH

&与

中孕期母体血清二联检测甲胎蛋白%

(

+X895

6

:598@<

!

Q,A

&和游

离
'

绒毛膜促性腺激素%

X:88+

'

+2=U

&来筛查
ED

!并对二者单

项和联合筛查的结果进行比较'分析!报道如下"

!

!

资料与方法

!$!

!

一般资料
!

收集
)&!&

年
*

月至
)&!0

年
%

月来本院妇产

保健门诊及住院的单胎孕妇资料"在知情同意下!孕妇于孕

!!

!

!0

周进行超声测定
SH

!孕
!"

!

)!

周进行母血清标志物

Q,A

和游离
+

'

+2=U

测定!两项筛查均参加者共
))&"

例!年龄

!/

!

0%

岁!平均
)#$.

岁"参加筛查的孕妇均分别填表记录其

检查结果及联系方式"

!$"

!

超声检查
!

超声检测
SH

具有可重复且无创的优点!是

目前对出生缺陷进行监测的首选影像学技术)

)

*

"取得胎儿正

中矢状切面图%此切面亦是测量头臂长的标准切面&!并在胎儿

自然姿势时测量"将图像放大!使影像只显示胎儿头部及上

胸!并确认胎儿背部皮肤"在颈部皮肤高回声带的深部显示无

回声或低回声带即为
SH

!测量时应在
SH

最宽处测量垂直于

皮肤光带的距离"重复测量!并记录测量所得的最大数值"

!$#

!

血清学检测
!

取孕妇静脉血
)'L

!分离血清!采用酶联

免疫吸附试验%

L̂JDQ

&定量检测
Q,A

和游离
+

'

+2=U

"根据

检测结果!采用
ED

产前筛查分析系统软件评估
ED

风险率"

孕
!!

!

!0

周
SH

&

%''

(孕
!"

!

)!

周
ED

风险率
&

!

$

)#&

!为

高危孕妇"

!$$

!

随访
!

对筛查出的
SH

和$或
ED

高危孕妇进行遗传学

咨询!在知情同意下进行羊膜腔穿刺羊水细胞染色体检查"对

所有参加产前筛查的孕妇追踪至妊娠结局!随访方式主要为电

话随访和病例随访"从而得出单项'联合筛查对
ED

及其他不

!.%)

重庆医学
)&!"

年
*

月第
00

卷第
!#

期



表
!

!!

筛查高危及进一步检查情况!

*

"

项目 低危 高危 接受羊水诊断 核型异常
追踪发现其他

异常者%核型正常&

%胎儿异常&总计数

SH

筛查
)!)! .0 * " / !0

%含
SHGED

筛查高危
.

例&

ED

筛查
)&#% !%) !& 0 !0 !.

%含
SHGED

筛查高危
.

例&

SHGED & )) 0 % "

.

)

SHGED )&!! d & & ! !

!!

)

#

)O&$&0

!与
SH

筛查比较两组差异有统计学意义"

良结局胎儿风险评估的灵敏度'特异度'假阳性率'假阴性

率等"

"

!

结
!!

果

"$!

!

一般情况
!

))&"

例筛查孕妇中!孕早期检出
SH

高危

.0

例!阳性率
%$.P

(所有孕早期做
SH

测定的孕妇均参加孕

中期血清学检测!孕中期检出
ED

高危
!%)

例!阳性率近

*$&P

"具体高危分布情况及进一步检查情况见表
!

"对筛查

出
SH

和%或&

ED

的高危孕妇均进行遗传学咨询!在知情同意

下共计
!)

例进行羊膜腔穿刺羊水细胞染色体检查!其中染色

体核型异常
*

例%含
)!+

三体
%

例!

!%+

三体
)

例!

!.+

三体
!

例&"

对所有进行过筛查的孕妇进行了回访!发现了
!/

例其他胎儿

异常#孕中期死胎
0

例!心脏畸形
0

例!多发畸形
%

例!无脑儿
!

例!双肾缺如
!

例!膈疝
!

例!脑积水
!

例!腹裂
!

例!多囊肾
!

例!露脑
!

例!胎儿面部畸形
!

例"

"$"

!

单项超声测定胎儿
SH

厚度筛查结果
!

参加筛查者
)

)&"

例!其中
SH

增厚者
.0

例!

SH

正常者
)!)!

例"

SH

增厚

组胎儿异常者
!0

例%含
)

例
ED

&!

SH

正常组胎儿异常者
!!

例

%含
!

例
ED

&"胎儿
SH

厚度预测胎儿异常的灵敏度
"*$&P

!

特异度
/*$.P

!假阳性率
.%$&P

!假阴性率
&$"P

(预测
ED

的

灵敏度
**$#P

!特异度
/*$%P

!假阳性率
/#$*P

!假阴性率

&$&0#P

"

"$#

!

单项母体血清学二联检测筛查结果
!

参加筛查者
))&"

例!其中
ED

高危者
!%)

例!

ED

低危者
)&#%

例"高危组胎儿

异常者
!.

例%含
)

例
ED

&!低危组胎儿异常者
#

例%含
!

例

ED

&"单项母体血清学二联检测预测胎儿异常的灵敏度

#)$&P

!特异度
/0$.P

!假阳性率
.*$0P

!假阴性率
&$%P

(预

测
ED

的灵敏度
*#$&P

!特异度
/0$!P

!假阳性率
/.$"P

!假

阴性率
&$&0.P

"

"$$

!

超声测定胎儿
SH

厚度与母体血清学二联检测联合筛查

结果
!

参加联合筛查者
))&"

例!其中
SHGED

高危者
))

例!

SHGED

低危者
)&!!

例"高危组胎儿异常者
.

例%含
!

例

ED

&!低危组胎儿异常者
!

例"联合筛查预测胎儿异常的灵敏

度
%)$&P

!特异度
//$0P

!假阳性率
*0$&P

!假阴性率
&$.P

"

预测
ED

的灵敏度
%%$&P

!假阳性率
/"$"&&P

!假阴性率

&$&/)P

"

"$D

!

单项'联合筛查的统计学分析
!

单项超声测定胎儿
SH

厚度组与单项母体血清学二联检测组!两组发生率差异无统计

学意义%

)O&$"0!

&!两种检测方法的一致性
IO&$&%0

!可以

认为两种方法检查结果一致"结果显示联合筛查检测胎儿异

常及
ED

的特异度增高!假阴性率也增高!与单项筛查比较差

异有统计学意义%

)

"

&$&"

&"

#

!

讨
!!

论

#$!

!

SH

筛查
ED

原理
!

SH

增厚的病因目前有以下几种解

释#%

!

&染色体核型异常"自
)&

世纪
/&

年代早期!

SH

增厚与

染色体异常之间的关系就已被知晓)

%

*

"最常见的染色体异常

为
ED

!此外三倍体'

!%+

三体'

!.+

三体等亦可出现
SH

增厚"其

可能与胶原纤维网发育紊乱!使颈部皮肤发生海绵状改变所

致"循证医学证明!在纳入超过
)&&&&&

名孕妇!包括超过
/&&

个
ED

胎儿的合并数据中!若假阳性率为
"P

!通过胎儿
SH

可

筛查出超过
#"P

的
ED

及其他严重染色体异常的胎儿)

0

*

"%

)

&

染色体核型正常的胎儿!有先天性心脏缺损时常出现
SH

增

厚)

"

*

!可能由于发生暂时性的心衰!致淋巴液回流受阻而聚集

于颈部所致"所以!

SH

增厚但染色体正常的胎儿!超声的随

访检查在整个孕期显得尤为重要)

*

*

"

ED

的
SH

增厚可能是这

两种因素综合作用的结果)

#

*

"有文献报道!

SH

厚度测量!静

脉导管血流检测及三尖瓣反流是近年来胎儿先天性心脏病早

期筛查常用的
%

种间接法)

.+/

*

"%

%

&某些综合征'骨骼系统畸

形'先天性膈疝等"孕早期
SH

异常征象是提示胎儿结构异常

敏感而又特异的超声指标!

SH

越厚!发生胎儿畸形的概率越

高)

!&

*

"密切随诊观察
SH

的变化情况对于判断预后'判断胎

儿是否有染色体核型异常有一定的帮助)

!!

*

"已有多项研究证

实胎儿
SH

增厚会明显加大其一些遗传性综合征'多种结构异

常及神经发育迟缓等的风险性)

!)

*

"

#$"

!

血清学标记物筛查
ED

原理
!

Q,A

是最早被用于筛查

ED

的血清标记物!可同时筛查
ED

和其他异常的胎儿)

!%

*

"在

!"

!

)!

周!随孕周的增加血中
Q,A

水平明显增高"但
ED

患

儿较正常胎儿发育迟缓!

Q,A

增加相对较慢!低于同孕周的平

均水平!其血清
Q,A

水平为正常孕妇的
#&P

!即平均
I5I

值

为
&$#

!

&$.

"另外!有报道称
Q,A

需同时结合其他检查对筛

查才有意义)

!0

*

"

2=U

是由
(

+

'

二聚体糖蛋白组成!其中
'

+

2=U

是敏感性最高的标记物"在孕
!"

!

)!

周!随孕周增加
'

+

2=U

水平明显下降"但在
ED

孕妇中!可能与胎盘发生水肿
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