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%产前筛查#是指通过

简便*经济和较少创伤的检测方法#从孕妇群体中发现某些怀

疑有先天性缺陷和遗传性疾病胎儿的高危孕妇#最大限度地减

少异常儿的出生#使经过筛查的高风险孕妇能得到及时*有效

的产前诊断#切实有效地降低活产胎儿中先天异常患病率)根

据统计数据显示#我国唐氏综合征婴儿占出生率
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的唐氏综合征患儿存活一年以上#约
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存活到
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#给社会和家庭带来十分严重的影响#直接造成

家庭经济负担过重及心理创伤)本次研究采用
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定量检测方法#对妊娠
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周孕妇血清进行检测

并对结果进行回顾总结)
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资料与方法
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一般资料
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采用知情同意的原则选择
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周#年龄

$4

"

'"

岁#经
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超确认单胞胎的孕妇
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例#孕周计算用末

次月经法#月经紊乱者或者孕周不符合者以
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超示双顶径确

定孕周)
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仪器与试剂
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雅培
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化学发光微粒子全自动免疫

分析仪#及配套
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检测试剂盒*总
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检测试剂盒&爱博

罗产前唐氏筛查分析系统)
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方法
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孕妇在规定孕周内抽取外周血
1?]

#于当日进行
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二联血清学筛查)结合孕妇年龄*体质量*是

否双胎*有无糖尿病及吸烟史等参数进行风险评估#以筛查风

险率大于或等于
$̀ 1"#

为高风险)对筛查出的高风险孕妇取

羊水细胞行染色体核型分析)
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软件包进行数据处理#多
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相关系数和
Z67ECB

精
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异有统计学意义)
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筛查结果
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例#阳性率为
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)经染色体核型分析
%'

例#确认染色体

异常
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%是人类最常见的染色体异常疾病#表现

为严重而不可逆的智力障碍#多伴有严重的心脏病和多发畸

形#目前尚缺乏有效的治疗手段)如果要对每位孕妇进行染色

体检查#不仅在技术上要求高#而且在费用上也不易接受#且由

于检查存在一定的风险#不太适宜在孕妇中广泛开展'

'

(

)孕中

期通过检测孕妇血清中的
;ZW

和总
&

:,)-

浓度#筛查出血清

学唐氏综合征高危孕妇#确立高危人群再有重点地进行产前诊

断及确诊#既经济简便#又安全有效)

本次研究
eR

高危检出率为
'3+9b

#染色体异常率

93$"b

)与杨友新'

"

(

#徐聚春'

!

(的报道相比较#在
eR

高危检

出率上相似#而染色体异常率上略有差异#这可能是由于民族

不同#环境因素*生活习惯不同等造成的#其次使用的方法学的

不同#也可能是造成这种情况的原因之一)

孕妇血清中的
;ZW

在早*中孕期逐渐增加#妊娠时母体血

清中
;ZW

均由胎儿提供&总
&

:,)-

是由胎盘合成的#在非妊

娠妇女*新生儿及男性中很难测得#胎儿循环中总
&

:,)-

的浓

度约为母体血清浓度的
+b

左右)本研究显示!在孕妇怀有唐

氏综合征胎儿时#母体血清
;ZW

含量比正常妊娠低
'#b

左

右#而总
&

:,)-

的含量在妊娠中期平均为正常妊娠的
1

倍)

出生缺陷是遗传因素*环境因素或二者相互作用的结

果'

'

(

)妇女在孕期生活的环境和方式与唐氏综合征发生率有

一定的联系)本次研究没有发现因为民族的不同对唐氏筛查

结果有影响)可能是由于少数民族的汉化#少数民族生活习俗

的改变#生活习惯差异性的缩小)其次由于此次实验的数据有

限#并不能完全排除名族对唐氏筛查的影响#在今后的研究中

+
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还将继续增加少数民族孕妇的例数#进一步确认民族对唐氏筛

查的影响)

年龄是迄今被确定与唐氏综合征发生有密切关系的因素)

本研究结果表明#随着年龄的增加#其
eR

高风险检出率明显

高于其他年龄段#这与既往的报道一致)可能是随着年龄的增

加#染色体不分离率增加#生育唐氏综合征患儿的概率增大)

因此应对所有孕妇进行普遍产前筛查很有必要的)进行产前

诊断后发现年龄在
1"

"

+"

岁之间的染色体异常例数高于
&

+"

岁者#这可能是由于!

.

1"

"

+"

岁之间是生育高峰期#检测基

数大)

/&

+"

岁的孕妇接受产前诊断的人数$

1'

例%少于
1"

岁
"

+"

岁的人数$

"'

例%#很大部分病例流失)本次分析也显

示#由于唐氏综合征与一般的基因病不同#它是偶发的#没有种

族或家族积聚的现象'

9

(

#而且随年龄的增加风险率增加#所以

应该对全年龄段的育龄妇女行唐氏综合征的产前筛查#以降低

出生缺陷)

孕周对
;ZW

和总
&

:,)-

值有较大的影响'

%

(

)本研究显

示!孕周与血清标志物的结果呈高度相关$

(

F

($

#3%

%)

;ZW

浓度随孕周增加而增高)而总
&

:,)-

浓均呈下降趋势)所以

血清筛查试验的精确性依赖于准确的孕周)孕周的不准确是

引起风险评估错误计算的主要原因之一)因此在孕周不清晰

的情况下#建议做
2

超监测胎儿的双顶径确定孕周#以避免评

估的假阳性或假阴性的出现)体质量对唐氏筛查的影响实际

是对筛查指标浓度的影响'

4

(

#随着体质量的增加#血容量的增

加#血清标志物在体内的相对浓度会相应的降低)本次研究显

示随着体质量的增加#

;ZW

值和总
&

:,)-

值降低)有学者认

为
;ZW

值的降低会增加危险系数#而总
&

:,)-

值的降低有助

于降低危险系数#两者相加可能对筛查结果的影响较小)

通过本次分析#发现吸烟对筛查结果有显著的影响#这主

要是由于孕妇血清中的
;ZW

和总
&

:,)-

主要是由胎盘产生

的#吸烟可以通过高铁血红蛋白和毒素引起血管损伤和胎盘滋

养层形态学的改变'

$#

(

#而这样的改变可能会导致筛查的危险

系数增加)本次就妊娠史进行的研究显示#妊娠史对筛查结果

没有明显的影响#这可能是有与随着计划生育计划的执行#有

过妊娠史人数较少有关#其具体的影响还有待于进一步的

研究)

综上所述#唐氏筛查的结果和孕妇的年龄*孕周*体质量及

是否吸烟均有关系)因此#在做风险评估时#要准确的收集患者

的资料#以取得准确可靠地风险评估结果)其次#在本次研究中

发现很多筛查高危孕妇由于种种顾虑不愿进行产前诊断#因此

加强产前筛查的咨询和教育#以及普及产前诊断的重要性是很

有必要的)总之通过唐氏综合征产前筛查可以最大限度地检出

染色体异常的胎儿#降低了介入性产前诊断#最大可能避免了缺

陷儿的出生#是落实优生优育政策非常有效的技术手段)
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知识教育以外#还要增强个人体质*提高机体免疫力#减少感染

机会)
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