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目的
!

探讨胎儿颈项透明层"

[;

&与颈部皮肤皱褶"

[=

&测量增厚联合血清学筛查结果与染色体及胎儿异常的相关

性'方法
!

前瞻性$随机对照研究该院
1%$%

年
(

月至
1%$0

年
'

月所筛查的
'(5)%

例孕妇及其所孕的
0$-(%

例胎儿!其中双胎
1

1'%

例!均为非选择性病例!进行了胎儿早孕期唐氏筛查及中孕期
[=

测量和超声结构筛查!对高风险值及胎儿
[;

!

[=

增高孕妇

进行羊水或脐血穿刺术行胎儿染色体检查'结果
!

检出
[;

%

'&%66

胎儿共
1%'

例!其中
)5

例为染色体异常!

/

例晚孕期出现

胸腹水!

'

例为珠蛋白生成障碍性贫血"简称地中海贫血&!

$1-

例正常分娩%

[=

%

)66

胎儿
(5

例!其中染色体异常
1$

例!

1

例为

地中海贫血!

'

例晚孕出现水肿$胸腹水!其中
$

例为母儿血型不合!

1

例合并地中海贫血!

)(

例正常分娩'结论
!

胎儿
[;

及
[=

增高与染色体异常具有相关性!且
[;

较
[=

相关性更高!其增高程度不同提示不同的染色体异常类型'

"关键词#

!

超声检查!产前%颈项透明带检查%染色体畸变%颈部皮肤皱褶%结构异常%血清学筛查
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出生缺陷是新生儿出生时就具有的一些异常#包括解剖结

构畸形*功能或代谢异常#很多是由遗传因素造成的)为提高

人口质量#降低智障儿的出生率#运用产前超声检查评估胎儿

宫内状况越来越受重视)近年来#胎儿颈项透明层$

,OJ9L7

FDL,+7OJE,J

M

#

[;

&及颈部皮肤皱褶$

,OJ9L7K"7!

#

[=

&增厚与染

色体异常之间存在相关性已成为关注热点)通过对不同类型

和数量的胎儿
[;

及
[=

测量#结构畸形与染色体异常的关系

进行研究#探讨胎儿
[;

*

[=

增厚与染色体异常及结构异常的

相关性#了解不同类型染色体异常的发生率)对具有上述病变

的胎儿的遗传咨询和染色体产前诊断做出更好的指引#从而提

高侵入性检查的阳性率#减少染色体异常胎儿的出生率)早孕

晚期及中孕早期筛查出染色体异常胎儿#可减少孕妇身心伤害

以及经济负担#同时也对降低社会负担#提高人口质量有重要

意义)

?
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资料与方法
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一般资料
!

本院
1%$%

年
(

月至
1%$0

年
0

月
'(5)%

例孕

妇进行胎儿早孕期唐氏筛查及中孕期超声检查和
[=

测量#共

筛查
0$-(%

例胎儿#其中双胎
11'%

例)孕周
$/

$

1)

周#以

11

$

10

周为主#平均$

11&5b1&'

&周)孕妇年龄
$/

$

5$

岁#平

均$

''&-b'&)

&岁)

?&@

!

方法
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仪器应用
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#
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超声诊断仪#

三维容积探头频率
0

$
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)早孕期检测指标!测量
[;

厚

度#结合孕妇年龄及血生化分析#采用唐氏风险值计算软件检

测其染色体异常风险值%中孕早期检测指标!测量
[=

厚度)

同时进行早*中孕期胎儿结构的超声筛查)对有胎儿
[;

或

[=

增高及高风险值孕妇进行羊水或脐血穿刺术进行染色体

检查)统计不同
[;

"

[=

增高程度与染色体及相关结构异常

的相关性)并根据结构异常的种类和数量#给予孕妇不同的产

/')'

重庆医学
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年
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1)
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前咨询意见和提供必要的侵入采用性检查)
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统计学处理
!
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进行数据分析#计数资料行
!

1

检验#计量资料行
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检验#使用似然比$
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&检

验#研究胎儿超声软指标联合血清学检查与染色体异常的关

系#以
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$
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为差异有统计学意义)
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结
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果
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本研究检出
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共
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例#其中
)5

例为染色体

异常#

/

例晚孕期出现胸腹水#

'

例为珠蛋白生成障碍性贫血

$简称地中海贫血&#

$1-

例正常出生)

[=

%

)66

共
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例#其

中染色体异常
1$

例#

1

例为地中海贫血#

'

例晚孕出现水肿*胸

腹水$

$

例为母儿血型不合#

1

例合并地中海式贫血&#

)(

例正

常分娩)

[;

*
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与染色体异常的关系见表
$

)

[;

*
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测值

稍增高即
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$
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#
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$
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范围内#检出
1$.

三体
1)

例#但测值过高%当
[;

%
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#
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时#检出
05aZ/

例#
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#差异有统计学意义$
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胎儿超声软指标$微小结构异常&合并母血血清学筛查高

风险者与非整倍体染色体疾病有密切的相关性'

$.0

(

#其中胎儿

[;

与染色体异常的关系近年来一直备受关注)胎儿
[;

是

妊娠早期胎儿颈后皮下液体的集聚#所有胎儿在妊娠早期均可

出现#其增厚有如心血管结构畸形#淋巴系统异常等多种假设

机制'

5

(

)

[;

增厚同时也是早期筛查胎儿染色体异常的有效

指标#而在染色体正常胎儿中#其还与结构异常或某些遗传综

合征相关'

)

(

)

胎儿超声软指标$

fU:

&中某些单一的指标异常如
[;

*

[=

值增高#鼻骨缺如*小下颌与染色体异常关系密切'

-

(

)本

研究发现#

[;

*

[=

增高人群中染色体异常的检出率分别达到

')&(W

和
11&$W

#两者间具有相关性#且相关性方面#

[;

较

[=

关系密切$

!

$

%&%5

&)

不同的软指标与不同的染色体异常有相关性'

/

(

)本研究

发现#

[;

*

[=

测值稍增高与
1$.

三体相关$

!

$

%&%5

#

8@'

$

$/

&#而
[;

*

[=

过高与
05aZ

相关$

!

$

%&%5

#

8@/

$

')

&#两者

相关性不同)另外
[;

*

[=

增高还与地中海贫血*母儿血型不

合有相关性)鼻骨缺如合并
[;

增高多为
1$.

三体#而脉络丛

囊肿*单脐动脉均与
$/.

三体相关#单一的脉络丛囊肿出现
$/.

三体的发生率低#多发的脉络丛囊肿与
$/.

三体关系密切'

(.$0

(

)

故应根据某些特定的超声软指标或者某些不同的结构异常选

择不同的检查)有些软指标的出现还提示应该进行染色体检

查以外的特异性的基因筛查)当超声软指标异常但胎儿染色

体正常时#还要注意晚孕期是否出现某些特殊的结构畸形)可

以根据不同检查的结果给予孕妇不同的产前咨询#提供必要且

高效的侵袭性检查)以期达到减少侵袭性检查率#提高羊水*

=CU2

检查阳性率这一目的)

由表
$

亦可见#孕早期的
[;

筛查效率明显高于
[=

#差异

有统计学意义#结论与国内其他地方报道一致'

$

(

)通过统计分

析#两者似然比不同#即
[;

高于
[=

#因此可以尽量选择在早

孕期进行超声检查)早孕期检查如果为可疑异常或发现有其

他异常征象#可以在中孕期再进行一次超声补充筛查'

1.'

(

#这样

有助于提高筛查阳性率)在早孕期或中孕早期放弃胎儿无论

是手术还是药物方式进行流产#对孕妇的身体及心理影响都比

较小)越早发现胎儿染色体异常#可较早决定胎儿的去留#对

孕妇与家人的身心健康及经济损失均较中晚孕少)

本研究也存在一些问题#如存在漏诊病例)

[;

与
[=

测

量有检查孕周的限制及差异#不同孕周参考值不同)本研究所

有测量值目前采用的固定截割值#没有结合孕周分别考虑#可

能有假阴性病例#也导致漏诊的可能)漏诊病例均为年龄小于

'5

岁孕妇#这与本院信息中心对重庆市出生缺陷调查的结果

一致#大部分染色体异常及结构畸形的新生儿是年龄小于
'5

岁的低龄孕妇所分娩)原因在于!$

$

&目前几乎所有医院都将

'5

岁以上的高龄孕妇作为高危孕妇进行规范的产前检查#而

低龄孕妇尤其小于
1%

岁的孕妇很大一部分均未进行规范的产

前检查#且对产前检查不够重视%$

1

&低龄孕妇生育率明显高于

高龄孕妇)由于不能对所有低龄孕妇进行染色体检查#故对低

龄孕妇进行多指标筛查后再选择性进行侵入性检查就显得尤

为必要)

胎儿
[;

或
[=

增高可提示胎儿可能存在某些潜在或未

知的结构异常或染色体及某些特定基因异常的风险因素)虽

然利用胎儿
[;

厚度测量筛查胎儿染色体异常有助于提高羊

水或脐血穿刺的阳性率#但是假阳性率也高#有增加孕妇焦虑

情绪的可能)而介入性穿刺检查有导致胎儿丢失的风险#故有

必要计算其风险值或
8@

#比较羊水穿刺胎儿丢失的风险与染

色体异常的风险孰大孰小#从而决定是否进行该项检查)因此

结合了母血血清学筛查作为联合筛查指标#达到了显著提高染

色体异常检出率#减少羊水穿刺性检查这一研究目的)

总而言之#早孕期
[;

测量#中孕期
[=

测量联合血清学

检查在筛查胎儿染色体异常方面差异有统计学意义#有利于胎

儿染色体及某些特异性基因异常的早期检出及一部分结构畸

形在中*晚孕期的检出)虽然它不能代替羊水细胞学检查#但

是它对侵入性检查阳性率有大幅度的提高#对于降低检查量有

积极的意义)
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降反映了肠黏膜屏障功能改善)

;[=.

&

是一种重要的促炎介质#它可以增加血管内皮细

胞及肠上皮细胞的通透性#降低上皮的屏障功能#在
UB?

病程

中起着重要作用'

$%

(

)在
UB?

的早期阶段#由于全身炎症反

应#大量的炎性介质包括
;[=.

&

的释放#导致肠黏膜上皮通透

性增高#促使肠源性内毒素血症的发生'

$$

(

)本研究发现
UB?

患者在
4@@;

治疗前
;[=.

&

*

4@?

明显增高#但
4@@;

治疗

后
;[=.

&

和
4@?

明显下降#

109

已显著低于治疗前#

-19

更

加明显)而非
4@@;

组经
-19

常规治疗后
;[=.

&

和
4@?

无

明显变化#提示
4@@;

能清除
;[=.

&

等炎症因子#减轻
UB?

患者体内炎症反应的作用#由于
4@?

的相对分子质量较大#

4@@;

不能直接清除#故其浓度的降低与炎症反应的减轻

有关)

本研究发现
4@@;

治疗后
UB?

患者血清
VBZ

*

V.

乳酸水

平明显下降#同时
;[=.

&

和
4@?

水平明显下降#

B?B42T

(

评分改善#提示
4@@;

治疗可能通过清除某些致肠上皮细胞

通透性增加的因子$

;[=.

&

等&#降低肠黏膜上皮细胞的通透

性#从而改善肠黏膜上皮的屏障功能#并有效阻止了肠源性内

毒素血症的发生有关#减轻了全身炎症反应#降低
UB?

患者

B?B42T

(

评分和病死率)
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