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$高风险者的羊水染色体检测结果%方法
!

通过羊膜腔穿刺术获取羊水细胞培养后

进行染色体核型分析%结果
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三体的阳性预测值最高"
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$!然后依次为
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数目

异常"
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三体"
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对
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三体的阳性预测值最高!是一种有效的且无

创的产前筛查手段!目前羊水染色体检测仍然是诊断胎儿染色体疾病诊断的金标准%
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(首次从孕妇外周血中扩增到
b

染色体

特异性
!Z5

序列#从而揭示母体血浆中存在胎儿游离
!Z5

$

-11!Z5

&#使得非创伤性产前诊断成为可能)随着高通量测

序技术的飞速发展#提取孕妇外周血游离
!Z5

进行胎儿非整

倍体检测的无创产前检测$
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&已在国内外广泛应用于

临床'
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资料与方法
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一般资料
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自
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月至
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在本院产前诊断

中心咨询门诊就诊#经产前常规检查*遗传咨询符合产前诊断

指征并签署知情同意书行无创基因检测高风险孕妇
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例#羊

膜腔穿刺获取其羊水进行培养和染色体分析)孕妇年龄
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高风险患者羊水检测结果进行分析
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高风险患者羊水检测结果进行分析#
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高风险患者羊水检测结果分析
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目前主要检测胎儿非整倍体例如
%$

三体*

$+

三体

和
$&

三体#相对于传统的血清学筛查准确性更高和假阳性率

更低'
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是通过采集孕妇外周血中胎儿游离
!Z5

#使

用生物信息学方法分析#最终得出胎儿非整倍体风险)

ZW7D

是一种新兴的无创产前筛查方法#因其取样方便#无创伤特点

而易于被广大孕妇接受)

本研究对
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高风险患者羊水检测结果进行分析

发现
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三体高风险
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例其中
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三 体 高 风 险
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&)由此可见#
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对唐氏综合征患者检测准确性

最高#但总体比
G̀;N-E,

等'
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(报道的检出率偏低#原因为本研

究中样本数偏少#可能存在统计学上偏差)
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例
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三体高风险核型结果
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例标准型
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三体

占多数%

c

性染色体数目异常核型检测结果
+

例均为
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嵌

合占
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性染色体高风险大多数#
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#
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三体高风险阳性均

为标准型)
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例
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其他染色体数目异常异常中检出
&

例为阳性#

均为嵌合型)
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例
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其他染色体结构异常检出
%

例)由于

羊水染色体检测无法排除微小结构异常#当
ZW7D

提示染色体

具有微小结构异常时#应进一步选择分子水平方法进行检测)

例如微阵列比较基因杂交技术$

N3e2
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(和单核苷酸多态微

阵列芯片$
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&技术'

@

(均可检测染色体微小结构异常#

弥补染色体检测的不足)
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年国际产前诊断学会$
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指出
ZW7D

对微缺失和微重复的检测应当限定在研究清

楚综合征范围内#并需要结合临床对孕妇进行综合诊断'

$)

(

)

虽然
ZW7D

具有较高的敏感度和特异性#但依然存在一定

的误诊率和漏诊率#与传统细胞遗传染色体检测结果之间仍然

存在着不一致的情况)目前#产前检测仍然以细胞遗传学染色

体检测结果作为金标准#
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仍不能替代有创性的产前诊断

技术)

ZW7D

高风险须经有创产前诊断的细胞遗传或分子遗

传方法证实)
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化为能量供人体所需)但实际上#在具有高度抗原性的胃肠道

黏膜系统中#由多种免疫细胞和免疫细胞因子共同构建的复合

体与肠神经系统$

[ZU

&相互作用#并发挥其免疫防御功能'

A

(

)

当某食品进入胃肠道后#胃肠道黏膜免疫系统就会不断地与食

品抗原*正常宿主菌群以及致病性微生物相互作用#其中任何

一个关键步骤出现问题#都有可能引起免疫功能的失衡)摄入

的食物以多肽或其他分子的形式存在于人体内#如果被免疫系

统识别为外来的异物#就会发生不相容性免疫反应#产生食品

特异性
W

<

e

抗体#形成免疫复合物#从而引起胃肠道甚至全身

的炎症反应'

$

#

+

(

)由于婴幼儿的免疫系统还没有完全发育成

熟#发生食物不耐受的比率就会更高)

由于婴儿在母亲的子宫内是处于一种相对无菌的状态#所

以婴幼儿的免疫系统在未出生之前是没有发育完善的#以初始

免疫细胞为主)随着婴幼儿的成长#其免疫系统渐渐在与外界

细菌的相互作用中通过产生抗体及形成免疫记忆细胞建立成

熟起来#因此慢性迁延性腹泻最常见于婴幼儿'

@

(

)

$

岁以内为

高发年龄段#这与研究者收集到的病例情况亦是相符的#诊断

为慢性迁延性腹泻的患儿多为
)

!

$

岁的婴儿#其病因复杂#主

要与食物过敏*感染*乳糖不耐受*以及不合理使用抗菌药物后

的肠道菌群失调相关)在此之前#临床医生大多数更关注造成

腹泻的感染性因素#对其他引起腹泻的病因认识不足#因此造

成抗菌药物的滥用#从而加重患儿肠道菌群失调#进一步导致

腹泻迁延#使腹泻病治愈越来越困难'

$)

(

)最近越来越多的研

究表明#肠道菌群对人体健康有着非常重要的影响力)研究证

明#如果婴幼儿生长在一个过于干净的环境中#免疫细胞反而

不能够识别需要攻击的对象是真正的病原体还是自身组织#反

而会导致对自身组织的免疫攻击#这样的婴幼儿成长过程中更

容易发生食物不耐受或者其他自身免疫性疾病#如风湿#红斑

狼疮*类风湿关节炎等等'

$$

(

)因此#让婴幼儿在成长的过程中

适当地接触病原体#亦是帮助婴幼儿建立平衡的免疫系统的路

径之一)

从研究结果可以看出#慢性迁延性腹泻患儿的牛奶不耐受

发生率颇高#这与之前他人的研究结果一致'

&

#

$%

(

#这也进一步

提示母乳喂养是更安全更健康的喂养方式#母乳中不仅含有婴

幼儿发育所需的营养成分#而且富含葡萄球菌*链球菌*乳酸菌

和双歧杆菌等有益的菌群#亦可以帮助婴儿更快的建立合理的

肠道菌群#从而有效地降低食物不耐受的发生率'

$&

(

)

综上所述#食物不耐受可能是小儿发生慢性迁延性腹泻的

重要病因之一)因此#通过特异性
W

<

e

抗体的检测#查找疾病

缘由#判断是否因食物不耐受所致#给予患儿科学的饮食指引#

采用轮替*间隔*少食或忌食等方法#并倡导母乳喂养#可以降

低不耐受食物继续在体内形成新的免疫复合物的概率#减少小

儿发生食物不耐受的机率#提高小儿慢性迁延性腹泻的治愈

率#改善预后#从而提高慢性迁延性腹泻患儿的生活质量)
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