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孕早期超声标记预测胎儿染色体异常

胡文婕棳吴青青灣棳王暋莉棳姚暋苓棳马玉庆棳李晓菲棳岳暋嵩棳
王晶晶棳张铁娟棳韩吉晶棳梁暋娜棳李菁华棳张丽娜棳

张暋娟棳孙夫丽棳裴暋燕棳张普庆
棬首都医科大学附属北京妇产医院超声医学科棳北京暋棻棸棸棸棽椂棭

椲摘暋要椵暋目的暋探讨孕早期用以筛查染色体异常的有效超声标记指标暎方法暋选择接受孕早期棬棻棻暙棻棾棲椂周棭产前超

暏椀椀棽暏中国医学影像技术棽棸棻椃年第棾棾卷第棽期暋斆旇旈旑斒斖斿斾斏旐斸旂旈旑旂斣斿斻旇旑旓旍棳棽棸棻椃棳斨旓旍棾棾棳斘旓棽



声检查及产前诊断咨询并进行了有创性染色体检查的棿椃棸例孕妇入组棳调阅超声图像棳分析孕早期超声标记与染色体异

常的关联性棳评估孕早期不同超声标记指标预测胎儿染色体异常的价值暎结果暋棿椃棸例中棳染色体异常棻椄棿例棬阳性组棭棳
染色体正常棽椄椂例棬阴性组棭暎阳性组中棳棽棻灢三体椂棾例棳棻椄灢三体棾棽例棳棻棾灢三体棿例棳染色体结构异常棿椂例棳斣旛旘旑斿旘综合

征棻椃例棳其他性染色体异常棻椆例棳常染色体及其他非整倍体染色体异常棽例棳其他染色体异常棻例椈超声表现椇颈项透明

层棬斘斣棭增厚椆棾例棳胎儿水肿棽椄例棳颈部淋巴囊肿棽棿例棳头臀长棬斍斠斕棭减小椀例棳心脏结构异常棾例棳脐膨出椂例等暎阴

性组超声表现椇斘斣增厚棻棿例棳斆斠斕减小棽例暎 回归分析发现棳孕早期 斘斣增厚与各类染色体异常相关暎染色体

阳性组与阴性组比较棳胎儿水肿棬棽椊棿椂灡棽椄棳 椉棸灡棸椀棭暍胎儿颈部淋巴囊肿棬棽椊棾椆灡棾棻棳 椉棸灡棸椀棭检出率差异有统计学意

义暎结论暋孕早期超声标记对预测染色体异常具有重要指导意义棳其中 斘斣增厚暍胎儿水肿及胎儿颈部淋巴囊肿为有效

的预测指标暎
椲关键词椵暋超声检查棳产前椈早孕期椈超声标记椈染色体椈相关性

椲中图分类号椵暋斠棿棿椀灡棻椈斠椃棻棿灡棻椀暋椲文献标识码椵暋斄暋暋椲文章编号椵暋棻棸棸棾灢棾棽椄椆棬棽棸棻椃棭棸棽灢棸棽椀椀灢棸椀

暋暋我国出生缺陷率居高不下棳目前产前超声筛查仍是

发现胎儿异常的主要手段暎国际妇产超声学会棬斏旑旚斿旘灢
旑斸旚旈旓旑斸旍斢旓斻旈斿旚旟旓旀斦旍旚旘斸旙旓旛旑斾旈旑斚斺旙旚斿旚旘旈斻旙斸旑斾斍旟旑斿斻旓旍灢
旓旂旟棳斏斢斦斚斍棭提出孕早期筛查是产前超声研究的重要

方向棳可及早发现胎儿染色体异常相关软标记棳尽早采

取措施暎本研究通过对孕早期超声标记与染色体异常

的相关性进行探讨棳评估孕早期超声筛查指标对染色体

异常风险评估的有效性棳以期尽早发现染色体异常高风

险及畸形胎儿棳进行遗传学诊断及临床决策暎
棻暋资料与方法

棻灡棻 一般资料暋在我院棬首都医科大学附属北京妇产

医院棭早期已建立的孕早暍中期超声声像存储数据库

棬棻棸万例棭中检索棽棸棸椆年棻月暘棽棸棻棿年椆月期间进行

孕早期棬棻棻暙棻棾棲椂周棭产前超声筛查及产前诊断棳并进

行染色体检查的孕妇为研究对象棳共纳入棿椃棸例棳年龄

棽棸暙棿椀岁棳平均棬棾棿灡棿暲棿灡椃棭岁暎根据其染色体检查

结果分为阳性组和阴性组暎
棻灡棽 仪器与方法暋采用斍斉斨旓旍旛旙旓旑椃棾棸暍斨旓旍旛旙旓旑斉椄
型等 彩 色 多 普 勒 超 声 诊 断 仪棳探 头 频 率 棾灡棸暙
椂灡棸斖斎旡暎

筛选病例标准椇由具有资质的产前超声筛查或诊

断人员操作的超声检查病例椈所有病例均进行有创性

产前诊断获得染色体结果椈超声及产前诊断资料完整暎
孕早期胎儿超声留存切面椇纵切胎儿正中矢状切面

测量头臀长棬斻旘旓旝旑灢旘旛旐旔旍斿旑旂旚旇棳斆斠斕棭暍颈项透明层

棬旑旛斻旇斸旍旚旘斸旑旙旍旛斻斿旑斻旟棳斘斣棭厚度暍鼻骨长度椈横切面显示

脉络丛暍头围暍四肢暍四腔心暍腹围暍脐带入口暍膀胱等暎
超声标记椇参考斏斢斦斚斍暍英国胎儿医学基金会及

北京市产前孕早期超声筛查标准棳纳入孕早期超声标

记包括脉络丛囊肿暍鼻骨发育不全暍斘斣 增厚暍心室点

状强回声暍单脐动脉暍肾盂扩张暍巨膀胱暍斆斠斕小于相

应孕周正常值及结构畸形棬如脐膨出暍胎儿水肿暍颈部

淋巴囊肿暍心脏结构异常等棭棳见图棻暙棾暎
超声初筛方法椇采用双人双盲阅读超声图像棳记录

出现的超声标记棳并将再次读图后的结果与产前超声

诊断报告结果对比棳二者不一致的病例由具有产前诊

断资格的高年资医生判断暎
棻灡棾 统计学分析暋采用斢斝斢斢棻椃灡棸统计分析软件棳采
过 回归分层建立公式棳应用 棽检验比较染色

体阳性组和阴性组中发生率较高的部分标记的出现

率棳 椉棸灡棸椀为差异有统计学意义棬 均椌棸灡棸椀棭暎
棽暋结果

棿椃棸例中棳染色体异常棻椄棿例棬阳性组棭棳染色体正

常棽椄椂例棬阴性组棭暎阳性组中各种染色体异常发生率

为椇棽棻灢三体棾棿灡棽棿棩棬椂棾棷棻椄棿棭棳棻椄灢三体棻椃灡棾椆棩棬棾棽棷
棻椄棿棭棳棻棾灢三体棽灡棻椃棩棬棿棷棻椄棿棭棳常染色体其他非整倍

体染色体异常棻灡棸椆棩棬棽棷棻椄棿棭棳斣旛旘旑斿旘综合症椆灡棽棿棩
棬棻椃棷棻椄棿棭棳其他性染色体异常棻棸灡棾棾棩棬棻椆棷棻椄棿棭棳染色

体结构异常棬指染色体或染色单体经过断裂灢重置或互

换机理棳形成的染色体畸变及染色单体畸变棭棽椀灡棸棸棩
棬棿椂棷棻椄棿棭棳其他染色体异常棸灡椀棿棩棬棻棷棻椄棿棭暎

染色体异常阳性组中超声标记检出率为椇斘斣 增

厚椀棸灡椀棸棩棬椆棾棷棻椄棿棭棳胎儿水肿棻椀灡棽棸棩棬棽椄棷棻椄棿棭棳颈
部淋 巴 囊 肿 棻棾灡棸棸棩 棬棽棿棷棻椄棿棭棳脐 膨 出 棾灡棾棸棩 棬椂棷
棻椄棿棭棳斆斠斕 减 小 棽灡椃棸棩 棬椀棷棻椄棿棭棳心 脏 结 构 异 常

棻灡椂棸棩棬棾棷棻椄棿棭暎常见的染色体异常中棳超声标记检出

情况见表棻暎
通过 回归分析上述 斘斣 增厚暍胎儿水肿

等超声标记棳仅 斘斣增厚一项与染色体异常有统计学

意义暎其与各类染色体异常的优势比 棬旓斾斾旙旘斸旚旈旓棳
斚斠棭见表棽暎

染色体阳性组与阴性组比较棳胎儿 斘斣 值增厚

棬棽椊棻棾棽灡椂椆棳 椉棸灡棸椀棭暍脐 膨 出 棬棽 椊椆灡棿椀棳 椉
棸灡棸椀棭暍胎儿水肿棬棽椊棿椂灡棽椄棳 椉棸灡棸椀棭暍胎儿颈部淋
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巴囊肿 棬棽椊棾椆灡棾棻棳 椉棸灡棸椀棭检出率差异均有统计学

意义椈而胎儿心脏结构异常暍斆斠斕减小检出率差异均

无统计学意义暎
应用 斘斣椌棽灡椀旐旐预测染色体异常的敏感度暍特

异度暍阳性及阴性预测值暍比值比分别为椀棸灡椀棿棩棬椆棾棷
棻椄棿棭暍椆椀灡棻棸棩棬棽椃棽棷棽椄椂棭暍椄椂灡椆棽棩棬椆棾棷棻棸椃棭暍椃棿灡椆棾棩
棬棽椃棽棷棾椂棾棭暍棽棿灡棿棾椈应用 斘斣椌棽灡椀旐旐 预测常见非整

倍体染色体异常棬包括棽棻灢三体暍棻椄灢三体暍棻棾灢三体及

斣旛旘旑斿旘综合症棭棳其敏感度暍特异度暍阳性及阴性预测

值暍比值比分别为椂棻灡椆棸棩棬椃椄棷棻棽椂棭暍椆椀灡棻棸棩棬棽椃棽棷
棽椄椂棭暍椄棿灡椃椄棩棬椃椄棷椆棽棭暍椄椃灡椃棿棩棬棽椃棽棷棾棻棸棭暍棾椆灡椄椄椈而
应用 斘斣椌棽灡椀旐旐 预测三体综合征棬包括棽棻灢三体暍
棻椄灢三体及棻棾灢三体棭的敏感度暍特异度暍阳性及阴性预

测值暍比值比分别为椂椃灡椂椄棩棬椂椃棷椆椆棭暍椆椀灡棻棸棩棬棽椃棽棷
棽椄椂棭暍椄棽灡椃棽棩棬椂椃棷椄棻棭暍椄椆灡棿椃棩棬棽椃棽棷棾棸棿棭暍棿棸灡椂椄暎

表棻暋常见染色体异常中超声标记检出情况棬例棭
类别

斘斣
增厚

颈部淋巴

囊肿

胎儿

水肿

斆斠斕
减小

心脏

异常
脐膨出

棽棻灢三体 棿棾 棿 椄 棻 棻 棸
棻椄灢三体 棽棽 椄 椆 棾 棸 棿
棻棾灢三体 棽 棸 棻 棸 棸 棸

斣旛旘旑斿旘综合征 棻棻 棻棸 椃 棸 棽 棽

表棽暋斘斣增厚与染色体异常的 回归分析结果

类别 斚斠 斚斠的椆椀棩斆斏
下限 上限

所有染色体异常 棻椆棶椄椂 棻棸棶椃椆 棾椂棶椀棿
非整倍体染色体异常 棾棿棶椄椆 棻椄棶棾椆 椂椂棶棽棽
性染色体异常 棻椆棶棿棾 椄棶棾棿 棿椀棶棽椃
常见三体综合征 棿棽棶椂棽 棽棻棶棿椆 椄棿棶椀棾
常见非整倍体染色体异常 棿棻棶棿椄 棽棻棶棾椀 椄棸棶椀椆
棽棻灢三体 棿棿棶椆椆 棽棻棶棸棿 椆椂棶棽棾
棻椄灢三体 棿棽棶椃棿 棻椃棶棸棾 棻棸椃棶棾棻

棾暋讨论

目前产前超声检查已成为孕期必不可少的组成部

分棳对筛查胎儿结构及预测染色体等具有重要意义暎产

前超声筛查异常主要包括胎儿结构异常和超声标记两

类暎据研究椲棻灢棾椵报道棳超声标记与染色体异常存在一定相

关性棳可作为预测染色体异常风险的方法暎斏斢斦斚斍规范

的孕早期胎儿超声扫查指南中也提出棳超声标记的检测

如斘斣的测量是筛查胎儿染色体异常的重要部分椲棿灢椄椵暎
本研究发现胎儿水肿及胎儿颈部淋巴囊肿在染色

体阳性和阴性组中有显著性差异棳而心脏结构异常及

斆斠斕减小均无显著性差异暎胎儿颈部淋巴囊肿及胎

儿水肿是染色体异常的重要风险标记棳孕早期两者与

图棻暋巨膀胱声像图暋暋图棽暋全前脑声像图暋暋图棾暋单脐动脉声像图

图棿暋斘斣增厚声像图暋暋图椀暋全身水肿合并 斘斣增厚声像图暋暋图椂暋胎儿颈部淋巴囊肿合并 斘斣增厚声像图
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斘斣增厚目前尚无明确界定暎斢斻旇旓旍旍等椲椀椵提出胎儿颈

部淋巴囊肿合并染色体异常的发生率约为椀棿灡椆棸棩棳
与赵淳等椲椂椵观点基本相符椈斒斿旑斿旝斿旈旑等椲椃椵表示胎儿水

肿与胎儿 斘斣增厚密切相关棳且胎儿水肿组非整倍体

异常的发生率棬椂棻灡棸棸棩棭远大于非水肿组棬棻棸灡棽棸棩棭棳
从而提出胎儿水肿对胎儿非整倍体异常具有很高的预

测价值暎另外棳斍斿旡斿旘等椲椄椵得出胎儿 斘斣增厚暍颈部淋

巴囊肿及胎儿水肿合并染色体异常的发生率分别为

棾棸灡棿棸棩暍棾椂灡椄棸棩暍棾棿灡棻棸棩棳而胎儿水肿与颈部淋巴囊

肿同时存在时染色体异常发生率约为椂棸灡棸棸棩暎本研

究中棳胎儿颈部淋巴囊肿棽棿例棳胎儿水肿棽椄例棳均合

并染色体异常暎 回归分析结果两者未能纳入

预测表格棳但进一步分析得出两者在染色体阳性组与

阴性组间差异均有统计学意义棳这可能与样本量有限暍
早期两者与 斘斣增厚界定不明确等有关暎两者染色体

异常率均为棻棸棸棩棳大部分同时合并 斘斣 增厚棬图棿暙
椂棭暎故高度提示棳孕早期颈部淋巴囊肿棷胎儿水肿常可

能合并 斘斣增厚和棷或染色体异常暎因此常规筛查中

除测量 斘斣棳还应加强对胎儿颈部淋巴囊肿及胎儿水

肿的识别棳当发现异常时棳应全面筛查是否合并其他超

声指标或结构畸形棳指导临床决策暎
我院曾通过大样本量回顾性分析椲椆椵提出棳胎儿心

脏结构异常与染色体异常相关棳与 斪斿旙旚旈旑等椲棻棸椵观点

一致暎本研究中棳孕早期胎儿心脏结构异常共检出棾
例棳均合并染色体异常棳提示当孕早期超声筛查发现心

脏结构异常时棳应高度警惕棳并注意联合血清学等其他

检查结果棳及早指导临床进行染色体相关检查暎但本

研究统计结果显示心脏结构异常在染色体阳性组与阴

性组间的差异无统计学意义棳其与染色体异常无明显

相关性暎这可能与孕早期心脏结构尚未发育完善棳胎
儿筛查心脏识别困难暍易漏诊棳及样本量较少等有关棳
与耿秋莹等椲棻棻椵的研究结果相符一致暎

本研究中棳胎儿 斆斠斕减小共椃例棳椀例合并染色

体异常棬椀棷椃棳椃棻灡棿棸棩棭棳其中棻椄灢三体棾例棳棽棻灢三体棻
例棳重复片段棻例暎有研究椲棻棽椵提出棳染色体数目异常

的胎儿的生长发育特点多与异常的染色体号数有关棳
该结论可能对预测棻椄灢三体有一定临床意义棳而对棻棾灢
三体和棽棻灢三体无明显价值暎结合本研究结果棳斆斠斕
减小可能与染色体异常棳尤其是棻椄灢三体有一定关联棳
具体是否关联暍关联因素及相关性等还有待大样本多

中心的进一步探究暎
部分学者椲棻棾灢棻椀椵认为心室点状强回声与染色体异

常有关棳尤其是三倍体异常暎斅旘斸斾旍斿旟等椲棻椂灢棻椃椵则提出

二者无明确相关性棳不能作为侵入性检查的因素暎另

有研究椲棿椵认为棳心室点状强回声对染色体异常的阳性

预测值较小棳不应作为染色体核型分析的独立指标棳与
本研究结论基本一致暎

综上所述棳孕早期筛查项目主要为 斘斣的标准测

量棳其是孕早期预测染色体异常最灵敏的超声标记暎
一旦发现异常棳应进行产前诊断咨询暎而发现胎儿颈

部淋巴囊肿暍水肿暍心脏结构异常等标记时棳也应高度

警惕棳结合血清学检查暍超声复查等进一步评估棳指导

临床是否进行进一步的有创检查暎但若仅表现为心室

点状强回声暍单脐动脉暍肾盂扩张等棳可结合孕妇高危

因素暍血清学检查等综合判断棳避免盲目的有创性染色

体检查或引产暎
目前我国孕早期的超声筛查仍未普遍开展棳超声

筛查技术暍指标及产前咨询等均有待提高与改善暎未

来对大样本规范化暍多标记暍多中心的进一步探讨棳将
会为孕妇提供预测染色体异常的个体化风险评估暎
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斸旑斾斻斸旘斾旈斸斻斸旑旓旐斸旍旈斿旙旈旑旀斿旚旛旙斿旙旝旈旚旇旈旑旚旘斸斻斸旘斾旈斸斻斿斻旇旓旂斿旑旈斻旀旓斻旈敭
斏旑旚斒斍旟旑斿斻旓旍斚斺旙旚斿旚敩棽棸棸椂敩椆椀敤棽敥敽棻棾棽灢棻棾椃敭

斲棻棿斴暋斢旐旈旚旇灢斅旈旑斾旐斸旑斠敩斎旓旙旐斿旘斪敩斊斿旍斾旙旚斿旈旑斨斄敩斿旚斸旍敭斢斿斻旓旑斾灢旚旘旈灢
旐斿旙旚斿旘旛旍旚旘斸旙旓旛旑斾旚旓斾斿旚斿斻旚旀斿旚旛旙斿旙旝旈旚旇 斈旓旝旑旙旟旑斾旘旓旐斿暘斄
旐斿旚斸灢斸旑斸旍旟旙旈旙敭斒斄斖斄敩棽棸棸棻敩棽椄椀敤椄敥敽棻棸棿棿灢棻棸椀椀敭

斲棻椀斴暋斅旘旓旐旍斿旟斅敩斕旈斿斺斿旘旐斸旑斉敩斕斸斺旓斾斸斕敩斿旚斸旍敭斉斻旇旓旂斿旑旈斻旈旑旚旘斸斻斸旘灢
斾旈斸斻旀旓斻旛旙敽斄旙旓旑旓旂旘斸旔旇旈斻旙旈旂旑旀旓旘旀斿旚斸旍斈旓旝旑旙旟旑斾旘旓旐斿敭斚斺旙旚斿旚
斍旟旑斿斻旓旍敩棻椆椆椀敩椄椂敤椂敥敽椆椆椄灢棻棸棸棻敭

斲棻椂斴暋斅旘斸斾旍斿旟斔斉敩斢斸旑旚旛旍旍旈斣斢敩斍旘斿旂旓旘旟斔斈敩斿旚斸旍敭斄旑旈旙旓旍斸旚斿斾旈旑旚旘斸灢
斻斸旘斾旈斸斻斿斻旇旓旂斿旑旈斻旀旓斻旛旙斸旙斸旐斸旘旊斿旘旀旓旘斸旑斿旛旔旍旓旈斾旟敭斄旐斒斚斺旙旚斿旚
斍旟旑斿斻旓旍敩棽棸棸椀敩棻椆棽敤椂敥敽棽棸棽棻灢棽棸棽椂敭

斲棻椃斴暋斚旛旡旓旛旑旈斸旑斒斍敩斕旛斾旈旑旂旚旓旑斆敩斆旇斸旑斢敭斏旙旓旍斸旚斿斾斻旇旓旘旓旈斾旔旍斿旞旛旙
斻旟旙旚旓旘斿斻旇旓旂斿旑旈斻斻斸旘斾旈斸斻旀旓斻旛旙旓旑旔旘斿旑斸旚斸旍旛旍旚旘斸旙旓旛旑斾敽斏旙旂斿旑斿旚旈斻
斸旐旑旈旓斻斿旑旚斿旙旈旙旈旑斾旈斻斸旚斿斾斂斄旐斒斚斺旙旚斿旚斍旟旑斿斻旓旍敩棽棸棸椃敩棻椆椂敤椂敥敽
椀椆椀敭斿棻灢棾敾斾旈旙斻旛旙旙旈旓旑椀椆椀敭斿棾敭

崟崟崟崟崟崟崟崟崟崟崟崟崟崟崟崟崟崟崟崟崟崟崟崟崟崟崟崟崟崟崟崟崟崟崟崟崟崟崟崟崟崟崟崟崟崟崟崟崟崟崟崟

暥中枢神经系统肿瘤磁共振分类诊断暦已出版

暋暋暥中枢神经系统肿瘤磁共振分类诊断暦于棽棸棻棿年棿月由人民卫生出版

社正式出版发行暎本书由安徽医科大学第一附属医院院长棳安徽医科大学

第四附属医院院长棳安徽医科大学第一临床学院院长暍影像系主任余永强主

编棳中华医学会放射学分会主任委员冯晓源暍中华医学会放射学分会磁共振

组组长卢光明写序暎
全书共分为棻棽章棳按照 斪斎斚第棿版中枢神经系统肿瘤的分类顺序撰

写暎内容力求图文并茂棳对常见病暍多发病的影像学诊断进行总结暍分析暍比
较暍归纳棳对少见暍罕见病的 斖斠斏诊断棳通过复习相关文献棳描述影像学表

现暎本书适合 斖斠斏诊断专业医师暍影像研究生及神经外科医师阅读棳对临

床其他专业医师及部分影像学本科专业学生棳也有助于开阔视野暎
本书定价椄椀元棳全国各大书店有售棳欢迎订阅暎

暏椆椀棽暏中国医学影像技术棽棸棻椃年第棾棾卷第棽期暋斆旇旈旑斒斖斿斾斏旐斸旂旈旑旂斣斿斻旇旑旓旍棳棽棸棻椃棳斨旓旍棾棾棳斘旓棽


