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１７６４例孕妇孕中期产前筛查结果分析

范崇梅，骆建华，樊　卫

（淮安市楚州医院输血科，江苏淮安２２３２００）

　　摘　要：目的　通过检测孕妇血清甲胎蛋白（ＡＦＰ）、游离β人绒毛膜促性腺激素（βＨＣＧ）水平进行孕中期胎儿无创伤性产前

筛查。方法　采用化学发光法对１７６４例孕中期孕妇进行血清ＡＦＰ、ｆβＨＣＧ定量检测，计算风险值。结果　１７６４例孕妇唐氏综

合征（ＤＳ）、爱德华氏综合征（ＥＳ）、先天性神经管缺陷（ＮＴＤ）筛查阳性率分别为３．５１％（６２／１７６４）、０．１１％（２／１７６４）、２．４９％（４４／

１７６４）。在不同年龄的高风险分组中，大于或等于３５岁组与其他组ＤＳ筛查阳性率差异有统计学意义（犘＜０．０５），各年龄组ＮＴＤ

筛查阳性率无统计学差异（犘＞０．０５）。结论　产前筛查是一种无创伤性检测手段，对避免ＤＳ、ＥＳ、ＮＴＤ患儿出生有重要意义。
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　　产前筛查通常是指通过检测母体血清标志物来发现怀有

先天缺陷胎儿［如唐氏综合征（ＤＳ）、爱德华氏综合征（ＥＳ）、先

天性神经管缺陷（ＮＴＤ）等］的高危孕妇，对发现先天缺陷胎

儿，最大限度减少异常胎儿的出生有重要意义［１３］。孕妇血清

甲胎蛋白（ＡＦＰ）和游离β人绒毛膜促性腺激素（ｆβＨＣＧ）水平

变化对判断先天缺陷胎儿有重要价值［４］。本研究采用化学发

光法进行孕妇ＡＦＰ与ｆβＨＣＧ定量检测，旨在分析其水平变

化与上述３种先天缺陷发病风险的关系，结果报道如下。

１　资料与方法

１．１　一般资料　２００９年７月至２０１２年２月于本院产科门诊

就诊，且在知情同意的情况下接受产前筛查的孕１４～２１周孕

妇１７６４例，年龄１７～４０岁，其中１７～＜３０岁１５９４例（占

９０．３６％），３０～＜３５岁１３８例（占７．８２％），≥３５岁３２例（占

１．８２％）。月经周期规律的孕妇以末次月经时间计算孕周，月

经周期不规律者结合Ｂ超检查结果确定孕周。

１．２　仪器与试剂　ＨＴＦ１化学发光免疫分析仪及孕中期ＤＳ

筛查系统软件购自潍坊汉唐生物工程有限公司，检测试剂购自

潍坊康华生物技术有限公司，所有试剂均在有效期内使用。

１．２　方法　于孕妇填写孕中期ＤＳ产前筛查知情同意志愿书

后采集未抗凝空腹静脉血２～３ｍＬ，３７℃水浴箱放置２０～３０

ｍｉｎ后４０００ｒ／ｍｉｎ离心１５ｍｉｎ，吸取血清标本用于ＡＦＰ及ｆβ

ＨＣＧ检测。检测步骤严格按照试剂盒说明书进行。在ＤＳ产

前筛查系统软件中录入孕妇ＡＦＰ、ｆβＨＣＧ检测结果及出生日

期、孕周、体质量、主要妊娠史、烟酒史、糖尿病史等，以正常值

中位数的倍数（ＭｏＭ）进行数据间比较，计算３种疾病发病风

险系数。ＤＳ高风险临界值为１∶２７５，≥１∶２７５为ＤＳ高风险

孕妇；ＥＳ高风险临界值为１∶２６０，≥１∶２６０为ＥＳ高风险孕

妇；ＡＦＰＭｏＭ≥２．５为ＮＴＤ高风险孕妇。对判定为高危妊娠

的孕妇，先调查其对产前筛查知识的了解情况及心理健康状

况，并进行心理疏导。在知情同意条件下，建议到有产前诊断

资质的医院进行羊水或脐静脉血染色体核型分析及三维Ｂ超

检查。以电话联系方式对筛查对象进行追踪随访至胎儿出生。

２　结　　果

１７６４例孕妇中，ＤＳ、ＥＳ、ＮＴＤ高危妊娠筛查阳性率分别

为３．５１％（６２／１７６４）、０．１１％（２／１７６４）、２．４９％（４４／１７６４）。

各年龄组３种疾病筛查阳性情况比较见表１，其中大于或等于

３５岁组与其他组比较，ＤＳ筛查阳性率比较差异有统计学意义

（犘＜０．０５）；各年龄组 ＮＴＤ筛查阳性率比较差异无统计学意

义（犘＞０．０５）；ＥＳ筛查阳性者较少，未作统计学分析。

表１　　各年龄组３种疾病筛查阳性情况比较［狀或狀（％）］

年龄（岁） 狀 ＤＳ ＥＳ ＮＴＤ

１７～＜３０ １５９４ ３４（２．１３） ０（０．００） ３２（２．０１）

３０～＜３５ １３８ ９（６．５２） ２（１．４５） ９（６．５２）

≥３５ ３２ １９（５９．４） ０（０．００） ３（９．３８）

合计 １７６４ ６２（３．５１） ２（０．１１） ４４（２．４９）

３　讨　　论

ＤＳ又称２１三体综合征、先天愚型或先天痴呆，是最常见

的染色体异常疾病，也是导致智力发展障碍的最常见先天缺陷
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疾病，多数怀有ＤＳ胎儿的孕妇在妊娠早期发生自然流产，新

生儿ＤＳ发病率为１／１０００～１／６００，男女比率约为３∶２
［５］。ＤＳ

患儿出生时平均体质量和身长偏低、肌张力低下，不仅体貌异

常、智力低下，而且存活期长，但目前尚无有效的治疗方法，给

社会和家庭造成严重负担［６］。据国家计划生育委员会资料统

计，中国目前有６０万以上ＤＳ患儿，每年约有２６０００例ＤＳ患

儿出生［７］。有研究显示，孕妇外周血 ＡＦＰ水平偏低与ＤＳ有

密切关系［６７］。目前通常采用孕中期孕妇外周血 ＡＦＰ和ｆβ

ＨＣＧ检测来评估胎儿ＤＳ发病风险。产前筛查是目前避免ＤＳ

患儿出生的惟一有效方法。ＥＳ又称１８三体综合征，新生儿发

病率为１／５０００～１／４０００，男女比例为１∶３
［５］。ＥＳ患儿表现

为体质量偏低，头颅过小且形状异常，颚骨及嘴部过小，耳朵位

置过低，拳头强制收紧，及手指重叠等，常并发心脏功能不健全

及其他器官畸形、残废等。３０％的ＥＳ患儿死于出生后１个月

内，１年存活率低于１％，平均寿命为７０ｄ。ＮＴＤ患儿主要表

现为无脑症、开放性脊柱裂、闭合性脊柱裂、脑膨出、脑积水等。

一般采用孕妇血清ＡＦＰ检测进行ＮＴＤ筛查
［８］。

ＡＦＰ在妊娠早期由卵黄囊产生，在妊娠后期由胎儿肝脏

产生。妊娠６周时，胎儿外周血 ＡＦＰ浓度迅速升高，妊娠１３

周时达高峰，此后随妊娠时间延长而逐渐下降。当胎儿上皮细

胞完好无损时，仅小部分 ＡＦＰ由胎儿肾脏分泌到羊水中。母

体外周血ＡＦＰ主要来源于羊水和胎儿外周血。在妊娠早期，

母体外周血ＡＦＰ浓度较低，随妊娠时间延长而升高，至妊娠

２８～３２周时达高峰，随后逐渐下降。当胎儿器官覆盖物不完

整时（如神经管缺陷或腹壁关闭不全），羊水和母体外周血

ＡＦＰ水平显著增高。ＥＳ妊娠孕妇外周血 ＡＦＰ水平显著降

低，约为健康孕妇的３５％～５５％；ＤＳ妊娠孕妇外周血 ＡＦＰ水

平为健康孕妇的７０％。孕妇外周血 ＡＦＰ下降可能是由于ＤＳ

胎儿肝脏发育不全，导致其合成减少，或肾脏排泄减少所致。

ＡＦＰ单独用于胎儿 ＤＳ筛查的阳性检出率为２５％左右
［９］。

ＨＣＧ由α和β两个亚单位组成。αＨＣＧ为垂体前叶激素共

有，βＨＣＧ由胎盘绒毛合胞体滋养层细胞分泌，对于妊娠是独

有的。妊娠前８周βＨＣＧ迅速升高，妊娠８～２０周逐渐下降，

并维持一定水平，产后１２ｄ消失。若妊娠８周后孕妇βＨＣＧ

仍持续升高，并维持在较高水平，提示胎儿ＤＳ发病风险较高。

本研究采用ＡＦＰ和ｆβＨＣＧ二联指标进行筛查，并采用

国产ＤＳ软件进行风险评估。有研究证实采用孕中期血清学

二联指标筛查胎儿ＤＳ，可提高产前筛查诊断效率
［１０］。本研究

中，ＤＳ筛查阳性率为３．５１％，低于国内其他文献报道
［４］，可能

与筛查阴性结果孕妇均无ＤＳ患儿出生（假阴性率为零），且筛

查高危结果孕妇也无ＤＳ患儿出生有关。检测血清标志物水

平可间接计算胎儿发病风险值，但因受目前技术水平限制，产

前筛查尚不能达到１００％正确
［１］。有报道称采用月经周期计

算孕周，临界值为１：２７０时，双联筛查检出率为７５％，假阳性

率为５％。ＡＦＰ、ｆβＨＣＧ联合应用，结合母龄、孕周等因素进

行ＤＳ产前筛查，检出率可达６０％～８０％
［９］。本研究样本量相

对较少，对调查结果带来一定的影响。产前筛查提示高风险，

并不代表胎儿一定有某方面病症，仅说明发病风险较大，而低

风险仅表明发病风险小，并不代表胎儿一定正常。产前筛查仅

是发病风险筛查，并非确诊手段。如果没有后续诊断就不能达

到减少缺陷儿出生的目的，筛查也就失去了意义。

产前筛查影响因素包括以下几点。（１）孕妇年龄：年龄大

于３５岁者，胎儿筛查风险增大，但低龄产妇也存在分娩缺陷儿

的可能，因此筛查应针对所有孕妇。（２）胎龄（孕周）：可根据末

次月经推算或Ｂ超测定胎儿双顶径判断胎龄（孕周）。（３）孕妇

体质量：体质量过大，血容量增加，可导致母亲血液标志物被稀

释，反之则被浓缩。通常以１４０磅（６３ｋｇ）为标准，对检测结果

进行校正。（４）糖尿病：妊娠合并糖尿病可导致ＡＦＰ水平低于

正常值，应对ＡＦＰ值进行校正。矫正方法：①建立糖尿病孕妇

孕中期不同孕周ＡＦＰ值参考区间；②将所测得的ＡＦＰ值乘以

校正因子（０．７５～０．８０）或除以小于妊娠周数２周的ＡＦＰ中位

值。（５）多胎妊娠：双胎或多胎妊娠时，孕妇血中各项指标明显

高于单胎，应用于初筛的临界值一般按胎儿数加倍计算。（６）

吸烟：孕妇吸烟可使ＡＦＰ升高３％、βＨＣＧ降低３％。（７）种族

差异：不同种族人群正常值不同，亚洲人群及黑人ＡＦＰ水平较

西班牙人和白种人高，βＨＣＧ在非洲裔美国人中较高
［１１１２］。

总之，产前筛查可最大限度避免缺陷患儿出生，提高人口

素质，因此有必要全面推广产前筛查，加大产前筛查力度。
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