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ＣＭＡ诊断部分性葡萄胎１例
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１　病史摘要

患者女，３１岁，Ｇ３Ｐ１，孕１４＋５周，因“Ｂ超发现胎

儿多发异常２天”入院。平素月经规则，末次月经：

２０１３年０２月２４日。停经７＋周Ｂ超提示“宫内妊娠

单活胎，如孕７＋周”；停经１３＋１周当地Ｂ超示“宫内妊

娠如孕１２＋ 周，胎儿颅脑内异常声像，无回声区

１６ｍｍ×５ｍｍ，胎囊与宫壁内见无回声区２３ｍｍ×

８ｍｍ”。停经１４＋３周本院Ｂ超复查示“胎儿发育如１４

周，多发异常：头面部异常，全前脑，眼距窄，鼻骨缺

失，全身皮下软组织水肿，心脏异常，右心发育不良综

合征，胎心１５０ｂｐｍ，胎盘内见大小不能液性暗区，最

大径１０ｍｍ，考虑部分性葡萄胎”。当天查血 ＨＣＧ：

１０４１４７ｍＩＵ／ｍｌ。孕期平顺，无特殊不适。

入院体检：全身皮肤及黏膜无黄染，甲状腺不肿

大，未闻及血管杂音，双肺呼吸音清，未闻及干湿性

音。各瓣膜区听诊无异常，肝脏肋下未触及。生

理反射正常，病理反射未引出。体温３６．９℃，脉搏

７９次／分，呼吸２０次／分，血压１０３／６５ｍｍＨｇ。专科

检查：胎心音未闻及。辅助检查：胸片、心电图、血常

规、出凝血常规、生化等检查未见异常。

入院当天复查Ｂ超提示未见胎心搏动，予引产

一死婴，外观见内脏外翻，生殖器呈男性外观，胎盘

面肉眼未见明显葡萄样组织。取胎盘组织送检病

理，结果显示水泡样胎块。胎盘组织及胎儿皮肤送

检ＣＭＡ（ＡｆｆｙｍｅｔｒｉｘＨＤ），结果均显示ａａｒ１３ｑ１１

ｑ３１．３（１９４３６，２８６１１５１０７，７３３）×３；（ＸＸ）×１。见

图１。

图１　ＣＭＡ结果：蓝色表示重复

２　讨　论

传统意义上，将葡萄胎分为完全性葡萄胎

（ｃｏｍｐｌｅｔｅｈｙｄａｔｉｄｉｆｏｒｍ ｍｏｌｅ，ＣＨＭ）及部分性葡

萄胎（ｐａｒｔｉａｌｈｙｄａｔｉｄｉｆｏｒｍｍｏｌｅ，ＰＨＭ）。ＣＨＭ 显

微镜下表现为弥漫性滋养细胞增生、间质水肿、无胚

胎及胎儿组织。ＰＨＭ 显微镜下可见部分绒毛水

肿，滋养细胞增生程度较轻，且常局限于合体滋养细

胞，间质内可见胎源性血管。此外，还可见胚胎和胎

膜的组织结构。在临床实践中，有时病理检查难以

区分两者，染色体分析是区分两者的一个重要方法。

ＣＨＭ 的染色体核型为二倍体，均来自父系，其中

９０％为４６ＸＸ，由１个细胞核基因物质缺失或失活

的空卵与１个单倍体精子（２３Ｘ）受精，经自身复制

为二倍体（４６ＸＸ）；另有１０％核型为４６ＸＹ，认为系

由１个空卵分别和２个单倍体精子（２３Ｘ和２３Ｙ）同

时受精而成。部分性葡萄胎的核型９０％以上为三

倍体，最常见的核型是６９ＸＸＹ，其余为６９ＸＸＸ或

３４
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６９ＸＹＹ，为１个卵子和２个精子受精所致或单个卵

子与二倍体精子受精，但也有存在非三倍体ＰＨＭ

的报道［１］。

传统的细胞遗传学Ｇ显带染色体分析技术，存

在细胞培养失败，细胞培养耗时以及分辨率低及胎

儿死亡后细胞培养困难等缺点。目前国内外学者已

用流式细胞仪技术（ｆｌｏｗｃｙｔｏｍｅｔｒｅ，ＦＣＭ ）、荧光

原 位 杂 交 （ｆｌｕｏｒｅｓｃｅｎｃｅｉｎ ｓｉｔｕ ｈｙｂｒｉｄｉｚａｔｉｏｎ，

ＦＩＳＨ）、多 重 ＰＣＲ（ｍｕｌｔｉｐｌｅｘｐｏｌｙｍｅｒａｓｅｃｈａｉｎ

ｒｅａｃｔｉｏｎ）等技术对胎盘组织进行核型检测，成功鉴

别葡萄胎类型［２５］。

基因芯片ＣＭＡ（ｃｈｒｏｍｏｓｏｍａｌｍｉｃｒｏａｒｒａｙａｎａｌ

ｙｓｉｓ）是近年来发展迅速的一种技术，结合了比较基

因组杂交技术（ＣＧＨ）、微阵列芯片技术（ｍｉｃｒｏａｒ

ｒａｙ）及单核苷酸多态性（ＳＮＰａｒｒａｙ）的优势，在分子

遗传学中广泛应用于全基因组水平的拷贝数分析。

目前ａｒｒａｙＣＧＨ多用于产前诊断和先天性疾病诊断，

尚未有报道其在葡萄胎诊断与鉴别诊断中的运用。

本病例产前Ｂ超提示胎儿部分性葡萄胎可能，

引产后可见死婴内脏外翻，送检胎盘病理示水泡样

胎块，部分性葡萄胎临床诊断明确。胎盘组织及胎

儿皮肤送检ＡｒｒａｙＣＧＨ均显示核型为１３三体。尽

管９０％以上的部分性葡萄胎为三倍体，文献也报道

存在二倍体及非整倍体情况［１］。Ｊａｕｎｉａｕｘ等
［６］曾报

道１例胎儿染色体核型为１３三体的部分性葡萄胎；

随后，ＲｅｃｅｐＨａｓ等
［７］也报道３例胎盘染色体核型

均为１３三体的部分性葡萄胎。目前关于部分性葡

萄胎的胎盘病理过程尚不明确，研究发现绒毛滋养

细胞脉管系统分化异常或发育不良可造成滋养细胞

排水障碍继而引起滋养细胞水肿［８］。胎盘１３三体

可能造成某些基因的“剂量效应”，造成滋养细胞脉

管系统分化异常。目前研究较多的是位于１３ｑ１２的

可溶性血管内皮生长因子受体ｓＦｌｔ１（Ｓｏｌｕｂｌｅｆｍｓ

ｌｉｋｅｔｙｒｏｓｉｎｅｋｉｎａｓｅ１），ｓＦｌｔ１能有效抑制新生血管

的形成，其表达异常与复发性流产、妊娠期高血压及

胎儿生长受限有关［９］。该基因表达异常是否在部分

性葡萄胎发生中起一定作用，仍需进一步研究。

近年随着ＰＨＭ 患者发生恶变报道增多，对于

ＰＨＭ认识逐渐深化。第四、五届国际滋养细胞会议

报道ＰＨＭ恶变率为（平均为５％～８％ ），低于ＣＨＭ

的恶变率（１４．５％）
［１０］。Ｊａｕｎｉａｕｘ

［６］与ＲｅｃｅｐＨａｓ
［７］的

研究均提示：胎盘１３三体导致的部分性葡萄胎，滋

养细胞过度增生不明显，血清总βＨＣＧ多在正常水

平，发生持续性滋养细胞疾病可能性低，预后良好。

本病例中，患者血清ＨＣＧ升高不明显，提示预后较好

可能。目前仍在随访中，远期预后仍需进一步评估。
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