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产前筛查结果与年龄、体质量、孕周的关系
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（广州市番禺区中心医院，广东广州５１１４００）

　　摘　要：目的　研究中期孕妇产前筛查唐氏综合征、开放性脊柱裂（ＯＳＢ）、爱德华综合征３种严重先天性缺陷与年龄、体质

量、孕周的关系，探讨产前筛查的影响因素，避免相关因素的影响，降低产前筛查的假阳性和假阴性，提高产前筛查的准确率。方

法　全自动化学发光免疫分析仪检测５３４７例妊娠１４～２１周中期孕妇血清中甲胎蛋白（ＡＦＰ）、游离人绒毛膜促性腺激素β亚单

位（ＦｒｅｅβｈＣＧ）、游离雌三醇（μＥ３）水平，应用风险评估软件系统，结合孕妇年龄、体质量、孕周、产次、吸烟、是否糖尿病等因素校

正后分别得出３种先天缺陷是否高风险。结果　５３４７例中，筛查出唐氏综合征阳性３９１例，占７．３１％（３９１／５３４７）；ＯＳＢ阳性８５

例，占１．５９％（８５／５３４７）；爱德华氏综合症阳性２１例，占０．３９％（２１／５３４７）。唐氏综合征及爱德华综合征与年龄相关（均为犘＜

０．００１），均随年龄增大筛查阳性率增高，不同年龄分组间阳性率差异有统计学意义（犘＜０．０１），ＯＳＢ与年龄不相关（犘＞０．０５）。体

质量因素、三种先天缺陷均与体质量相关（犘＜０．００１），唐氏综合征阳性率随体质量增加而增高ＯＳＢ阳性率随体质量增加而降低，

爱德华综合征阳性率表现为４０ｋｇ以下及６５ｋｇ以上较中间体质量阳性率高。孕周因素，ＯＳＢ与孕周相关（犘＜０．０５），但不同孕

周分组间ＯＳＢ阳性率差异无统计学意义（犘＞０．０５），唐氏综合征及爱德氏综合征与孕周不相关（均为犘＞０．０５）。结论　产前筛

查受众多因素影响，特别是年龄、体质量、孕周，筛查中应准确掌握孕妇的相关信息，才能提高产前筛查的效率。
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　　产前筛查通过母体血清中标志物的检测来发现怀有先天缺

陷胎儿的高风险孕妇，操作方便、无创伤。高风险孕妇再进行产

前诊断，如羊水染色体检查、诊断性Ｂ超检查等。产前诊断发现

严重缺陷的胎儿需要终止妊娠，最大限度地减少异常胎儿的出

生。产前筛查作为产前诊断技术的组成部分，有利于提高产前

诊断的效率。笔者分析了２０１０年１０月至２０１２年８月于本院

进行产检的孕中期孕妇５３４７例的血清指标ＡＦＰ、βｈＣＧ、μＥ３

水平，通过软件计算唐氏综合症、开放性脊柱裂（ＯＳＢ）、爱德华

氏综合症的风险概率，对相关因素进行分析，结果报道如下。

１　资料与方法

１．１　一般资料　２０１０年１０月至２０１２年８月于本院产科门诊

行产前检查的汉族单胎中期妊娠孕妇５３４７例，年龄（２７．４７±

４．２４）岁，范围１６～４７岁；体质量（５３．３５±７．７９）ｋｇ，范围

３３．００～１０７．００ｋｇ；孕周（１７．２１±１．５５）周，范围 １４．０～

２１．６周。

１．２　方法　美国贝克曼（Ｂｅｃｋｍａｎ）公司 ＵｎｉＣｅｌＤｘＩ８００免疫

分析仪化学发光法检测，试剂、定标液为贝克曼公司原装配套

产品，质控品为美国百乐公司产品，试剂、定标液、质控品均在

有效期内使用，质控结果在控。上海腾程医学科技信息有限公

司的风险评估软件系统，唐氏综合征截断值１／３８０，ＯＳＢ截断

值２．００，爱德华综合症截断值１／３３４。

１．３　标本　受检孕妇空腹抽取静脉血３ｍＬ，标本静置３０ｍｉｎ
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后，３０００ｒ／ｍｉｎ离心１０ｍｉｎ，上机检测，２ｈ内完成，去除溶血

标本。

１．４　统计学处理　ＳＰＳＳ１７．０统计软件进行相关分析、率的组

间比较采用χ
２ 检验，犘＜０．０５为差异有统计学意义。

２　结　　果

２．１　总体筛查结果　５３４７例孕妇筛查出唐氏综合征阳性

３９１例，占７．３１％（３９１／５３４７）；ＯＳＢ阳性８５例，占１．５９％（８５／

５３４７）；爱德华综合症阳性２１例，占０．３９％（２１／５３４７）。

２．２　按年龄、体质量、孕周分组筛查阳性率及组间的比较见表

１～３。

表１　　年龄分组筛查结果

年龄（岁）
筛查数

（狀）

唐氏综合征

［狀（％）］

ＯＳＢ

［狀（％）］

爱德华综合征

［狀（％）］

＜２５ １３００ ４３（３．３１） ２６（２．００） ４（０．３１）

２５～＜３０ ２５９９ １４１（５．４３） ４４（１．６９） ７（０．２７）

３０～＜３５ １０８７ １０７（９．８４） ９（０．８３） ４（０．３７）

３５～＜４０ ３１７ ８２（２５．８７） ５（１．５８） ５（１．５８）

≥４０ ４４ １７（３８．６４） １（２．２７） １（２．２７）

犘 － ０．０００ ０．２１９ ０．００２

　　－：无数据。

表２　　体质量分组筛查结果及比较

体质量（ｋｇ）
筛查数

（狀）

唐氏综合征

［狀（％）］

ＯＳＢ

［狀（％）］

爱德华综合征

［狀（％）］

＜４０ ３０ １（３．３３） ２（６．６７） １（３．３３）

４０～＜４５ ４７６ ２２（４．６２） １２（２．５２） ３（０．６３）

４５～＜５０ １２８９ ６８（５．２８） ２３（１．７８） ３（０．２３）

５０～＜５５ １５４２ １０６（６．８７） ２９（１．８８） ６（０．３９）

５５～＜６０ ９９６ ８２（８．２３） １３（１．３１） ２（０．２０）

６０～＜６５ ５５９ ６０（１０．７３） ５（０．８９） ２（０．３６）

≥６５ ４５５ ５２（１１．４３） １（０．２２） ４（０．８８）

犘 － ０．０００ ０．０１２ ０．０６５

　　－：无数据。

表３　　孕周分组筛查结果及比较

孕周（周）
筛查数

（狀）

唐氏综合征

［狀（％）］

ＯＳＢ

［狀（％）］

爱德华综合征

［狀（％）］

１４ ８３ ６（７．２２） １（１．２０） １（１．２０）

１５ １０３７ ８２（７．９１） １１（１．０６） ８（０．７７）

１６ １２８６ ７６（５．９１） ２４（１．８７） ２（０．１６）

１７ １１５５ ８０（６．９３） １７（１．４７） ２（０．１７）

１８ ８１６ ７２（８．８２） ８（０．９８） ２（０．２５）

１９ ５７２ ３９（６．８２） １６（２．７９） １（０．１７）

２０～２１ ３９８ ３６（９．０４） ８（２．０１） ５（１．２６）

犘 － ０．１６０ ０．１０９ ０．００９

　　－：无数据。

２．３　唐氏综合征、ＯＳＢ、爱德华综合征风险值与年龄、体质量、

孕周作直线相关分析。唐氏筛查风险值与年龄、体质量相关（均

为犘＜０．００１）爱德华综合征与年龄、体质量相关（均为犘＜

０．００１），ＯＳＢ与体质量、孕周相关（犘＜０．００１、犘＜０．０５）。

３　讨　　论

３．１　年龄因素　２５岁和３５岁ＤＳ的风险分别为１∶１２６０和

１∶３４０
［１］，随着母亲年龄的增加，唐氏综合征的风险也增加，与

母亲年龄呈正相关，特别是３５岁以上的孕妇，与结果显示的唐

氏综合征风险值与年龄相关分析犘＜０．００１相一致，随年龄增

大唐氏综合征筛查阳性率增高。如果一般人出生时母亲的平

均年龄为２８．２岁，则先天愚型患儿的母亲平均年龄为３４．４

岁。爱德华综合征与唐氏综合征同属染色体遗传病，二者均与

年龄相关（犘＜０．００１，犘＜０．００１），均随年龄增大筛查阳性率增

高，可能因为女性随着年龄的增长卵子可逐渐老化，胎儿畸形

的发生率逐渐增高，国内的许多文献也都提到染色体异常与孕

妇的年龄有明显相关性［２］，故对于年龄大于或等于３５岁的高

龄孕妇，由于发病率较普通孕妇明显升高，即使筛查风险率正

常，医生也应建议做产前诊断。ＯＳＢ是一组主要包括无脑畸

形和脊柱裂等疾病的严重出生缺陷，ＯＳＢ的发生率与年龄的

大小关系不是很密切，各年龄段的概率都很接近［３］，结果显示，

ＯＳＢ风险值与年龄相关分析犘＞０．０５，ＯＳＢ阳性率年龄分组

卡方检验犘＝０．２１９，与文献结果相符。

３．２　体质量因素　三种疾病筛查风险值均与体质量显著相

关，唐氏综合征筛查阳性率随体质量增加而升高，ＯＳＢ筛查阳

性率随体质量增加而降低，爱德华综合征规律不明显。体质量

对筛查的影响实际上是对筛查指标浓度的影响［４］。体质量过

大的孕妇血容量相对较大，血清筛查指标的相对浓度就低。随

体质量的增加，血清 ＡＦＰ和βｈＣＧ值呈降低趋势。而进一步

分组分析发现，在体质量过大人群中，血清ＡＦＰ（ＭｏＭ）的值仍

然呈下降趋势，而血清βｈＣＧ（ＭｏＭ）值却有升高
［５］，只有μＥ３

在各体质量组中未发现差别［６］，与结果分析一致，即唐氏综合

征与体质量正相关，ＯＳＢ与体质量负相关。提示在血清学筛

查工作中要正确测量、填写体质量数，减少筛查结果的假阳性

和假阴性。

３．３　孕周因素　资料报道，１４～２０周的孕妇血清 ＡＦＰ与孕

周呈正相关趋势，各孕周ＡＦＰ浓度均值随孕周增加而上升，呈

线性正相关［５］。而βｈＣＧ则反之，且随着孕周的增大，降低趋

势减小。笔者发现，ＯＳＢ风险值与孕周相关，唐氏、爱德华综

合征风险值与孕周无线性相关性，所以，筛查中孕周的计算一

定要准确，如月经规律则以末次月经为准计算，月经不规律则

以Ｂ超测双顶径或头臀径为准核实孕周，才能保证结果正确。

３．４　影响产前筛查的因素除了年龄、体质量、孕周外，还有人

种、双（多）胎［８］、产次、是否吸烟、是否胰岛素依赖型糖尿病

等［９］；还应排除标本因素，拒收溶血标本，由于红细胞内存在少

量ｈＣＧ，溶血造成红细胞膜的破坏，释放ｈＣＧ，因此，测定的

ＦｒｅｅβｈＣＧ浓度较溶血前升高
［１０］；ＡＦＰ异常升高时要排除肝

功能异常的影响。工作中应正确采集孕妇信息，综合考虑各种

相关因素，提高产前筛查结果的准确性。
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的影响，不仅与心室功能紊乱有关，同时也和第一次心血管疾

病发生的时间相关。脑钠肽作为评价心功能的一个重要标志

物被广泛应用［２］。在 ＡＣＳ患者中一过性心肌缺血也可导致

ＢＮＰ浓度升高，主要是与缺血造成心肌细胞损伤，左心室充盈

压升高有关。Ｐａｕｒｉａｈ等
［３］通过注射乙酰胆碱诱导前臂扩张血

管的研究发现，ＢＮＰ可能与内皮依赖性血管舒张功能相关，在

其设计的试验中使用多元线性回归分析后发现，ＴＧ、ＨＤＬＣ、

血糖和ＢＮＰ都是其独立的预测因子，ＢＮＰ与其呈负相关，即

血浆ＢＮＰ水平升高与内皮依赖性血管舒张功能下降是有紧密

联系的［４］，这种血管内皮细胞受损早期的粥样硬化病变也可以

通过ＣＴ扫描证实
［５］。在内皮细胞功能受损与ＢＮＰ水平的升

高之间潜在联系的机制可能是，内皮细胞损伤后导致血管壁的

稳定性和弹性下降，增加了心肌的后负荷，心室充盈体积增大

刺激机体分泌更多的ＢＮＰ，这也说明内皮细胞损伤是动脉粥

样硬化的早期信号之一［６］。

近年来冠状动脉粥样硬化的机制研究中发现，血管壁粥样

硬化沉积的脂类大多来自ＬＤＬＣ
［７］，大量实验也证明 ＴＣ和

ＬＤＬＣ的水平升高是冠心病最主要的独立危险因素
［８９］。本

研究发现，ＢＮＰ升高与血清中总胆固醇含量呈显著负相关，由

于无其它更多的文献报道类似研究，笔者只能推测其可能的原

因为：心力衰竭的过程是一个长期、十分复杂的病理过程，人体

作为心力衰竭的代偿，会自动调节体内各种器官功能以适应这

种病理变化，如增加心肌的收缩和舒张功能，加强正性肌力作

用，尤其在激素水平分泌上，首先会表现出一定的变化，现已证

明，在心力衰竭时，人体甲状腺激素、雌激素以及一些神经内分

泌激素含量都会减少，而且随着心力衰竭程度的加重而下

降［１０］。胆固醇在人体正常生理功能上最重要的一个作用就是

作为原料来合成各类激素，所以心力衰竭患者随着心力衰竭程

度的加重即ＢＮＰ含量的升高，体内作为代偿消耗的激素类物

质就会越多，利用胆固醇的量就越多，导致其在血清中浓度下

降，呈现一种负相关。在入组的ＡＣＳ患者中可以看到胆固醇，

ＬＤＬＣ的平均水平都在正常范围的，但并不能说明他们没有

血管的粥样硬化病变，只是由于疾病的发展到了心力衰竭的阶

段而造成胆固醇含量下降，掩盖了这个事实。笔者第一次把心

功能的标志物脑钠肽与血浆胆固醇和载脂蛋白进行比较分析，

结果显示血清ＴＣ与ＢＮＰ含量有明显的负相关，发生的机制

还需要更多的研究来证明。另外，ＢＮＰ与 ＨＤＬＣ之间的直接

联系也很少有文献报道，Ｌｕｐａｔｔｅｌｌｉ等
［１１］报道过血浆中ＢＮＰ与

ＨＤＬＣ在高脂血症的患者中存在正相关。但本研究结果显示

负相关，尽管没有统计学意义，但却展示出相反的趋势。

ＡＣＳ患者的血管中存在内皮细胞损伤，这种损伤由于体

内脂类代谢障碍导致的长期积累过程，血管管腔狭窄或损伤造

成心肌细胞的供血不足，心室功能下降，心室体积的改变刺激

机体分泌ＢＮＰ，最终血清中ＢＮＰ含量升高。但随着心力衰竭

的加重，体内各种相关激素水平代偿消耗增加，血清中胆固醇

的浓度呈下降趋势。本研究也提示在ＡＣＳ患者中尤其是心力

衰竭较重的患者可以通过适当提高体内胆固醇浓度，保证各类

激素合成的需要，在一定程度上可以改善心功能来提高此类患

者的生存率［１２］。但是具体的效果和发生机制需要进一步的临

床试验来验证。
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