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随着二孩政策的放开+促排卵药的运用以及辅助

生殖技术的不断进步(我国双胎妊娠的发生率逐年提

高'双胎妊娠作为一种特殊的高危妊娠(其出生缺陷

率+死亡率+流产率+早产率+染色体异常和其特有的

母胎并发症发生率均较单胎妊娠要高)
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续表
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胎儿异常染色体
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显带和
MP)

结果

病例编号 样本类型 绒毛膜性 胎儿 介入性指征 核型结果
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异常类型
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双胎妊娠产前筛查中的应用效果虽然明显优于传统

血清学筛查(但其检出率也仅可达到
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入性穿刺手术共取得
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"

%不能

检测出四倍体和低比例嵌合(对于异常细胞
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的

嵌合体检测结果比较可靠)
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本研究中共检测出
"

例
"

个胎儿$病例
$

胎
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和

病例
/!

胎
)

%的
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(其是否有致病性还有待进一
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!/

个胎儿有
MRQ

(

其中包括
!

个部分单体和部分三体胎儿$病例
/

胎

)

%+

&

个微重复和
9

个微缺失胎儿&在
!/

个有
MRQ

的胎儿中(

&

个是
J

MRQ

(

9

个为临床意义不明
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胎儿的遗传咨询(

由于目前还缺少相关数据的支持(也应该向孕妇及家

属充分告知该检测结果的局限性(最好建议胎儿父母

双方做染色体微阵列检测以明确该
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是否遗传

自父母双方之一(这对胎儿预后的判断会有非常重要
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和
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个胎儿由一个受精卵发育而来(遗传物质应该相同(

但事实上并非如此'目前国内外均有报道单绒毛膜

双胎两个胎儿染色体不一致)
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体$基因%异常的概率约为
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前即处于染色体嵌合状态+受精卵在分裂为双胎时其

中一胎发生染色体不分离+合子分裂后基因突变+

e

染色体失活偏离+基因组印记改变+基因的甲基化或

组蛋白修饰)

!2

*

(但其确切机制还需要深入的研究'

D

#

结
##

论

##

由于双胎妊娠的产前筛查较单胎的产前筛查准

确性低(双胎妊娠又由于其自身的特殊性(其发生出

生缺陷的风险较单胎妊娠高且复杂(产前诊断和遗传

咨询难度也更大'因此(对于有指征的双胎(应更严

格地进行介入性产前诊断(最好是在进行染色体核型

分析的同时进行
MP)

检测(利用两种方法的优点相

互弥补对方的缺点(尽可能地提高染色体异常的检出

率(减少出生缺陷的发生'

参考文献

)

!

*

]T-N

(

]a fN

(

Ŷ)R\ + R

(

?;DG#M:C

J

G4AD;4:6546

C<G;4

J

G?

F

?5;D;4:6

J

B?

F

6D6A

=

!

DAB:5575?A;4:6DG5;<(

=

:@

;?6CD;?B6DG7@?;DGC?(4A46?A?6;?B546M>46D

)

N

*

#Z6A:;DB7

F

?;

(

"%!2

(

&

$

"!

%!

/%&1&7/%'%/#

)

"

* 国家卫生和计划生育委员会公益性行业科研专项1常见

高危胎儿诊治技术标准及规范的建立与优化2项目组
#

双

胎妊娠产前筛查与诊断技术规范$

"%!&

%)

N

*

#

中国实用妇

科与产科杂志(

"%!&

(

//

$

'

%!

'!%7'!/#

)

/

* 中华人民共和国卫生部
#

产前诊断技术管理办法)

N

*

#

中

国妇幼保健(

"%%/

(

!$

$

!

%!

"&$#

)

$

* 染色体微阵列分析技术在产前诊断中的应用协作组
#

染

色体微阵列分析技术在产前诊断中的应用专家共识
#

)

N

*

#

中华妇产科杂志(

"%!$

(

$1

$

'

%!

9&%79&"#

)

9

* 王挺(郭莉(陈汉彪(等
#

早期产前筛查中胎儿颈项透明层

厚度与绒毛染色体异常的相关性研究)

N

*

#

中华医学遗传

学杂志(

"%!2

(

//

$

"

%!

"2$7"29#

)

2

* 王挺(黄华梅(胡晶晶(等
#

染色体核型分析联合超声检查

对胎儿颈部淋巴水囊瘤预后评估)

N

*

#

中国妇幼保健(

"%!&

(

/"

$

$

%!

&1$7&12#

)

&

* 王游声(尹爱华(吴菁(等
#

改良同步化染色体培养技术在

脐血产前诊断中的应用)

N

*

#

中国妇幼保健(

"%!2

(

/!

$

1

%!

!1!!7!1!"#

)

'

*

)aX-.T8+,

(

\)\RZR )#*B?6D;DG5AB??646

F

@:BD6(

(4D

F

6:545:@D6?<

J

G:4(

=

46;H46

J

B?

F

6D6A4?5

)

N

*

#NZI5;?;

\

=

6D?A:GMD6

(

"%!!

(

//

$

&

%!

&9$7&2&#

)

1

*

,ZUOT8O

(

]-R+T8U*

(

NZRTUS ]

(

?;DG#)6?<

J

G:4(

=

5AB??646

F

I

=

6:6746KD54K?

J

B?6D;DG;?5;46

F

46;H46

J

B?

F

7

6D6A

=

)

N

*

#aG;BD5:<6(ZI5;?;\

=

6?A:G

(

"%!&

(

$1

$

$

%!

$&%7

$&&#

)

!%

*陈斐斐(廖灿
#

染色体微阵列分析在先天性泌尿系统畸形

中的应用进展)

N

*

#

中华围产医学杂志(

"%!2

(

!1

$

!

%!

217

&"#

)

!!

*王游声(唐斌(郭莉(等
#

染色体核型分析及
DBBD

=

3

M\Y

在超声异常胎儿诊断中的应用)

N

*

#

中华医学遗传学杂

志(

"%!&

(

/$

$

$

%!

99%799/#

)

!"

*刘静(席惠(王华(等
#UR*

3

DBBD

=

在胎儿超声异常及孕妇

不良生育史产前诊断中的应用研究)

N

*

#

中华医学遗传学

杂志(

"%!&

(

/$

$

"

%!

!&/7!&&#

)

!/

*

OZQ8TM-MO

(

8TPTM^-

(

QZOS P

(

?;DG#MG464ADGC47

AB:DBBD

=

D6DG

=

545D5D@4B5;7G46?;?5;46

J

B?

F

6D6A4?5H4;>D

J

B4:B4G:HB45W@:B;>?(?;?A;4:6:@5<IC4AB:5A:

J

4AA>B:7

C:5:CDGDI6:BCDG4;4?5

)

N

*

#T<BNY<C \?6?;

(

"%!/

(

"!

$

&

%!

&"97&/%#

)

!$

*汤雪薇(李发涛(李焱(等
#f,7*M8

检测性染色体不同的

同卵双胎一例分析)

N

*

#

中国优生与遗传杂志(

"%!9

(

"/

$

9

%!

"&7"'#

)

!9

*

\-O.T8+.

(

_)8X-RM

(

.8-)aO+U

(

?;DG#*B?6D;DG(47

D

F

6:545:@@?CDG?C:6:L

=F

:;4A;H465(45A:B(D6;@:B+<B67

?B5

=

6(B:C?

!

4C

J

G4AD;4:65@:B

J

B?6D;DG

F

?6?;4AA:<65?G46

F

)

N

*

#*B?6D;X4D

F

6

(

"%%"

(

""

$

'

%!

21&7&%"#

)

!2

*周(张爱清
#

双胎妊娠中一胎异常的筛查诊断与处理

)

N

*

#

中国实用妇科与产科杂志(

"%!9

(

/!

$

&

%!

91&72%"#

$收稿日期!

"%!'7!%7!%

#

修回日期!

"%!'7!!7"'

%

#

"%!!

#

国际检验医学杂志
"%!1

年
9

月第
$%

卷第
1

期
#

-6;NODIP?(

!

PD

=

"%!1

!

Q:G#$%

!

R:#1


