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例孕妇羊水细胞染色体检测指征及结果分析!

刘明艳!徐贵江!李
"
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$

""

摘
"

要"目的
"

探讨孕妇孕中期羊水细胞染色体检测指征及核型分析结果在产前诊断中的应用价值%

方法
"

收集该院
'*&%h'*&.

年
&J.J

例进行孕中期羊水细胞
E

显带染色体核型分析检测的孕妇病例资料!对

孕妇的产前诊断指征及核型分析结果进行回顾性分析%结果
"

'*&.

年检测指征前
3

位由高到低依次为高龄孕

妇&母血清学产前筛查高危&超声筛查高危%

'*&%

年检测指征前
3

位由高到低依次为母血清学产前筛查高危&

高龄孕妇&无创检查阳性%

'*&.

年检测指征以高龄孕妇为主%羊水细胞核型分析结果显示!

&J.J

例孕妇中共

检出
-,

例胎儿染色体核型异常!异常率为
)('3c

%

'*&%

&

'*&.

年高龄孕妇染色体核型异常率均超过母血清学

产前筛查高危孕妇染色体核型异常率!染色体非整倍体为主要的异常核型%结论
"

孕中期羊水细胞染色体检测

可降低新生儿出生缺陷率!对产前诊断&优生优育具有重要的意义%

关键词"产前诊断#

"

羊膜腔穿刺#

"

染色体核型

!"#

!

&*(3,.,

"

H

(I@@C(&.-37)&3*('*&J(*'(*',

中图法分类号"

=-&)(%

文章编号"

&.-37)&3*

"

'*&J

$

*'7*'&-7*3

文献标识码"

8

""

我国每年出生缺陷发生率占出生人口总数的

)c

$

.c

)全世界每年有
%**

多万出生缺陷儿)特别

是-二孩政策.放开后)高龄妊娠增多(染色体疾病是

最常见的出生缺陷疾病)诊断染色体异常最常用的方

法是孕中期羊水细胞染色体检测(孕妇在孕中期进

行羊水细胞遗传学检测)具有检测结果准确的优点)

可及早发现染色体异常)因此在临床上被广泛应

用*

&7'

+

(本文回顾性分析
'*&%h'*&.

年共计
&J.J

例

进行孕中期羊水细胞染色体检测孕妇的病历资料)对

产前诊断指征及核型分析结果进行统计分析(现将

结果报道如下(

E

"

资料与方法

E(E

"

一般资料
"

选取
'*&%

年
&

月至
'*&.

年
&'

月于

本院进行羊水细胞染色体检测的孕妇共
&J.J

例)年

龄
&J

$

3)

岁
&*%-

例)

3%

$

)J

岁
J&&

例)孕周为
&,

$

'3

周(孕妇均签署知情同意书后行羊膜腔穿刺术(

E(F

"

方法

E(F(E

"

标本采集
"

确定孕周后)在超声引导下)选择

合适的进针位置)穿刺针通过孕妇腹壁进入羊膜腔)

先抽取
'N$

羊水丢弃)更换注射器抽取
'*N$

羊

水)分别注入
'

个
&%N$

无菌离心管中(

E(F(F

"

羊水细胞培养
"

抽取的羊水以
&'**B

"

NIC

离心
JNIC

)弃去上清液)留取
)N$

混匀细胞悬液)加

入
)N$

细胞培养液)移入平底细胞培养瓶)置于

3-b

'

%c +̂

'

的培养箱中培养
-G

)继续培养观察到

有
.

个克隆岛以上)镜下较多视野有闪亮细胞)即可

加入秋水仙素继续培养
)%NIC

后进行收获'制片'常

规
E

显带)计数
'*

个细胞分裂相)至少分析
%

个核

型图(

F

"

结
""

果

F(E

"

羊水细胞培养成功率
"

外观正常羊水
&J).

例)

胎粪样羊水
&

例)血性羊水
'&

例(羊水细胞有
J

例

培养失败)成功率为
,,(%-c

(

F(F

"

羊水细胞染色体检测指征
"

'*&.

年高龄孕妇构

成比$

).(3-c

%高于母血清学产前筛查高危孕妇构成

比$

)%('.c

%&

'*&%
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成比$

%'(.3c

%高于高龄孕妇构成比$

)*(*.c

%)见表

&

'

'

(随着全面-二孩政策.放开及无创产前
012

筛

查的开展)产前诊断的人群分布主要是高龄孕妇(

表
&

""

'*&.

年
,,'

例孕妇产前诊断指征分布情况

指征
'

构成比$

c

% 异常数$

'

% 异常率$

c

%

高龄孕妇
).* ).(3- ') '()'

母血清学产前筛查高危
)), )%('. &- &(-&

超声筛查高危
3% 3(%3 h h

异常孕产史
. *(.& & *(&

孕妇智障
. *(.& h h

孕妇要求穿刺
' *('* h h

无创检查阳性
&' &('& - *(-&

唐氏筛查未筛
% *(%* h h

父母染色体异常
' *('* & *(&

其他
&% &(%& h h

合计
,,' &**(** %* %(*)

""

注!

h

表示无数据

F(G

"

染色体核型分析结果
"

羊水细胞染色体核型分

析结果显示)

&J.J

例孕妇共检出
-,

例胎儿染色体异

常)异常率为
)('3c

(

'*&%

'

'*&.

年高龄孕妇染色体

核型异常率均超过母血清学产前筛查高危孕妇染色

体核型异常率)见表
3

'

)

(染色体核型异常类型中)三

体核型异常率最高)

'*&%

'

'*&.

年三体核型构成比分

别为
-&(JJc

和
%,(%.c

(其中
'&7

三体综合征的染

色体核型异常率最高)

'*&%

年为
%.('%c

)

'*&.

年为

))(.Jc

(

表
'
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'*&%

年
J-.

例孕妇产前诊断指征分布情况

指征
'

构成比$

c

% 异常数$

'

% 异常率$

c

%

高龄孕妇
3%& )*(*. &% &(-&
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).& %'(.3 J *(,&
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&, '(&- J *(,&

唐氏筛查未筛
&& &('. h h
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' *('3 h h

其他
& *(&& h h
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J-. &**(** 3) 3(J-
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注!

h

表示无数据
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年
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核型异常类型
'

构成比$

c

% 高龄孕妇$

'

% 母血清学产前筛查高危$

'

% 无创检查阳性$
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例异常染色体核型分布情况

核型异常类型
'

构成比$

c

% 高龄孕妇$

'

% 母血清学产前筛查高危$

'

% 无创检查阳性$

'

%

)-

)
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$

[!
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i'& &J %.('% J % %
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[!
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)
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)
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)

[!

)

h&)

)
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$
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)
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%
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)
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)
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&3

)
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%
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)-

)
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注!
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表示无数据
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目前)我国针对常见的染色体非整倍体疾病的产

前筛查方案)是对年龄小于
3%

岁的孕妇先进行母血

清学产前筛查)筛查高危者及年龄
%

3%

岁的高龄孕

#
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妇)建议进行侵入性产前诊断*

3

+

(因此)孕中期羊水

细胞染色体检测的主要人群为母血清学产前筛查高

危及高龄孕妇(由于我国-单独二孩.及-全面二孩.

政策的实施和辅助生殖技术的发展)高龄孕妇日益增

多*

)7%

+

(本研究共收集了
&J.J

例进行孕中期羊膜腔

穿刺孕妇的病例资料)并收集羊水细胞进行染色体核

型分析)统计了产前诊断指征及核型结果(

'*&%

年检

测指征以母血清学产前筛查高危为主)

'*&.

年检测指

征以高龄为主)可能与
'*&.

年-二孩政策.全面放开)

高龄孕妇成为产前诊断主要人群有关(

染色体异常是先天缺陷性疾病中最为严重的一

类)因该类疾病目前无有效的药物及方法治疗)因而

在产前诊断中)及时发现并采取必要的处理措施)是

减少该类患儿出生的唯一办法(

&J.J

例高危孕妇

中)染色体核型异常率为
)('3c

)高于我国新生儿染

色体异常的自然发生率)充分说明具有高危指征的孕

妇进行羊水细胞染色体核型检查十分必要*

.

+

(通过

羊膜腔穿刺技术抽取羊水)进行细胞培养及遗传学核

型分析)是产前诊断胎儿染色体异常的主要方法)被

誉为染色体异常检查的金标准*

-7J

+

(研究表明)绝大

多数非整倍体是母源性引起的)主要发生在减数第
&

次分裂期)发病率与孕妇年龄呈正相关*

,

+

(因此)对

高龄孕妇进行羊水细胞检测分析可有效检出染色体

非整倍体的异常(本研究也表明染色体异常中发病

率最高的依然是
'&7

三体综合征)占所有染色体异常

的
),(3-c

(目前的研究认为)胎儿
'&7

三体综合征的

发病率与孕妇年龄呈正相关)高龄孕妇所分娩胎儿发

病率明显增加*

&*

+

(本研究中)高龄孕妇染色体核型异

常率较高(

目前)已应用于临床的无创
012

产前筛查)即利

用母血中胎儿游离核酸进行胎儿常见非整倍体疾病

的产前筛查方法)其阳性检出率远高于传统的母血清

学筛查)但无创
012

产前筛查也存在局限性)无创

012

筛查高风险的孕妇)仍需要做羊水细胞核型分

析以确诊*

&&

+

(

综上所述)目前染色体疾病尚无有效的治疗方

法)临床主要依据产前诊断的结果决定是否终止妊

娠)因此产前诊断至关重要*

&'7&3

+

(对具有高危指征的

孕妇进行侵入性产前诊断)即胎儿染色体核型分析)

尽早对染色体异常胎儿做出诊断)防止先天性染色体

异常患儿的出生)对家庭和社会均有较大的意义(孕

中期羊水细胞染色体检测可降低新生儿出生缺陷率)

对产前诊断'优生优育具有重要的意义(
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eâ ""2$2K

)

KaWY2$2=

)

"2=ZW2W1#1 Y

)

?A;:(

ZIA;NIC0;CGNIC?B;:N?A;4D:I@NICICAB;M?

5

;AI//MD:?7

@A;@I@DQ

5

B?

<

C;C/

O

*

X

+

(#LBX 4̂@A?AE

O

C?/D:=?

5

BDG8I7

D:

)

&,J.

)

'3

$

&

"

'

%!

)%7%&(

*

&&

+战芳)吴丹丹
(

无创
012

产前检测在诊断胎儿染色体非

整倍体疾病中的应用*

X

+

(

中国优生与遗传杂志)

'*&)

)

''

$

&&

%!

).7%*(

*

&'

+潘芹)郑会)付爱红
(

产前诊断指征高危孕妇羊水染色体

检测分析*

X

+

(

中国优生与遗传杂志)

'*&'

)

'*

$

&'

%!

.)7.%(

*

&3

+朱蕊)曾爱群)杜晶春
(

高危孕妇
%-'

例妊娠中期羊水细

胞染色体核型分析*

X

+

(

实用医学杂志)

'*&.

)

3'

$

&J

%!

3*%*73*%'(

$收稿日期!

'*&-7*-7&3

"

修回日期!

'*&-7*,7'J

%

#

,&'

#

国际检验医学杂志
'*&J

年
&

月第
3,

卷第
'

期
"

WCAX$;4Y?G

!

X;CL;B

O

'*&J

!

ZD:(3,

!

1D('


