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　　为了促进产前诊断学科的建设和发展，降低出

生缺陷，提高人口素质，我国于１９９４年公布了《中华

人民共和国母婴保健法》，２００１年颁布了《中华人民

共和国母婴保健法实施办法》，２００２年卫生部制定

了《产前诊断技术管理办法》，并先后成立了各省、市

产前诊断中心，开展了常规产前诊断工作，取得了显

著成绩。但国内产前筛查和诊断起步较晚，在很多

方面还需要改进和健全［１３］。本文主要从我国产前

诊断的学科建设和工作实际出发，对国内产前诊断

的近况，特别是在近年文献鲜有报道或易于忽略的

问题提出见解。

１　产前诊断学科现状

１．１　缺乏独立的技术机构和专业学科　产前诊断

是近年来提出并开展起来的医学诊断技术，在国内

还没有专门的产前诊断医院或研究所之类的独立的

产前诊断技术机构，现今由专业相近或相关的医院

承接，孕妇需与其他病员在同一就诊环境中就诊，医

院的设施也不可能按产前诊断一站式服务的特定要

求进行布局，仅就就诊条件而言就存在不合理之处。

此外，目前在学生教学中还没有产前诊断的专业学

科，产前诊断技术人员难以接受正规化、系统性的专

业培训，产前诊断工作也难以由专职的技术人员

担任。

１．２　筛查的方法滞后　目前国内产前筛查方法不

一致，仅有少数单位开始做早孕筛查，一般单位通过

中孕期母血中ＡＦＰ、ＦｒｅｅＨＣＧ含量，即所谓二联筛

查来估算三体疾病和神经管缺陷发生的风险度，虽

然对胎儿无创伤性，但假阳性和假阴性率较高，神经

管缺陷的检出率为８５％～９０％，但漏检率为１０％～

１５％，而２１三体和１８三体综合征的检出率仅为

６０％～７０％、漏检率为３０％～４０％。一般产前筛查

高风险孕妇的阳性率占整个筛查人群的５％～

１０％，其中真正异常的胎儿占高风险孕妇的１．０％～

１．４％，如２１三体综合征的假阴性率为０．０５％（群

体总体发病率为０．１％～０．１５％），而其假阳性率为

９９％，如此大的假阳性率需要引起高度重视，长久下

去，会影响广大孕妇对产前筛查和诊断的接受度和

信任度。

１．３　产前诊断方法滞后，难以满足社会需求　目前

产前诊断的主要项目是羊水细胞培养做染色体核型

分析，用以诊断２１三体综合征、１８三体综合征等重

大出生缺陷，其准确性高，是染色体病产前诊断的金

标准，但是工作效率很低，每个较熟练的技术人员每

个工作日仅能完成数例染色体核型分析，致使有些

地区出现产前筛查结果高风险后难以顺利进行产前

诊断，羊水细胞培养作染色体核型分析已成为临床

工作的瓶颈。而事实上，基因诊断（ＰＣＲ）、出生缺陷

蛋白质组（生物标志物）分析方法、荧光原位杂交

（ＦＩＳＨ）、母体外周血胎儿有核红细胞及游离ＤＮＡ

检查、孕早期绒毛染色体检查等方法也较为成熟，但

均未用于常规产前诊断。另外，国内更缺少基因病

的产前诊断实验室。较为广泛应用的影像学检查也

仅用于神经管、颜面部、肢体和内脏严重畸形的重大

结构异常的产前诊断，尚未应用于三体疾病的产前

诊断。

２２
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１．４　孕妇思想负担重，对产前筛查或诊断结果存在

一定比例误处理现象　国内大多数医院产前诊断的

流程是从孕１８周左右开始做产前筛查，高风险者则

会在孕２２～２４周做羊水穿刺产前诊断，预约不到羊

水穿刺检查者，在孕２４～２８周左右做脐血穿刺检

查，然后在２～３周后才能拿到诊断报告，在这近２

个月的产前筛查和诊断过程中，孕妇及其家属思想

负担很重，常有孕妇表现出焦虑、不安、猜疑等负面

情绪，这是孕妇缺乏产前诊断方面的科普教育、产前

诊断方法不够快速的结果。更由于部分地区缺乏产

前诊断专科咨询医师，对产前筛查结果高风险及低

风险的真正意义不明，未做进一步确诊；更有的孕妇

得到平衡易位或多态性变化的报告单后，误以为染

色体异常，显得非常紧张，在未找专科医师咨询的情

况下，就仓促地盲目要求终止妊娠。

１．５　产前诊断质量控制有待于进一步完善或建立

　常规产前筛查的质量控制已较为完善，已有质控

物并开展了室内质控和室间质评。而常规染色体病

产前诊断方法目前还没有质控物，虽然有文献报道

要重视产前诊断的质量控制［４，５］，但至今还没有成

功地研发出质控物，建立室间质评网络并开展室间

质评，特别是基层产前诊断技术人员，因缺少经验易

误诊疑难、罕见的染色体核型。

２　学科建设及发展趋势的设想

２．１　筹建独立的产前诊断机构或某医院分院形式

的产前诊断医院　可设置出生缺陷研究实验室、出

生缺陷临床实验室、影像学诊断中心、胎儿镜检查

室、检验科（临检、生化、免疫、微生物、内分泌等检

验）、新生儿疾病筛查室、新生儿听视实验室、围产儿

病理实验室，开设胎儿医学门诊、遗传咨询门诊、孕

前咨询门诊等与产前诊断相配套的临床科室；以及

产前诊断质量控制需要的质量控制中心、出生缺陷

基础平台、出生缺陷监测管理中心、产前诊断网络管

理中心及孕妇、医生教育中心。以集中资源优势，精

细分工，定点承接产前诊断的临床、教学、科研、技术

指导及管理工作，为提供优质、全流程的产前诊断服

务，更加系统、规范地培训产前诊断技术人员，承担

大型的出生缺陷科研项目奠定基础。

２．２　开设独立的产前诊断学课程　产前诊断技术

涉及多学科交叉，需要特殊的技术培训，应在医学院

校中开设产前诊断学专业课程，组织专家编写产前

诊断系统教材，包括产前诊断医学基础理论、专业理

论、实验和科研技能理论、伦理学、孕妇心理学、医患

沟通学、产前诊断行政法规等，从源头开始定向、系

统地培养产前诊断专业技术和管理人才，如临床遗

传学医师、细胞和分子遗传学技师等，影像学诊断医

师，并从事专职的产前诊断的临床、教学、科研和管

理工作。

２．３　加强出生缺陷（研究）实验室的建设　实验室

包括产前筛查、细胞遗传学、分子遗传学、基因诊断

（ＰＣＲ）、蛋白质组分析中心，依托于产前诊断医院或

其他主管单位。在做好出生缺陷产前诊断性工作的

同时，对照重点实验室评审标准进行改进，重点做好

出生缺陷的研究工作，主要是从分子或细胞遗传学、

分子生物学、蛋白质组学、免疫学、流行病学、环境卫

生学的角度，研究出生缺陷的发生机制、筛查方法、

诊断方法、筛查和诊断方法的质控物及其质控方法，

具体是：

２．３．１　发现出生缺陷相关基因，出生缺陷的干预或

基因治疗方法。

２．３．２　建立出生缺陷研究的基础平台或出生缺陷

资源保存中心，诸如出生缺陷永生细胞库、基因库、

文库等，以便收集各类出生缺陷的淋巴细胞、绒毛细

胞、死胎组织、胎儿脱落细胞、血样等建成细胞株或

文库后作为科研资源永久保存，为寻找出生缺陷基

因、功能基因、诊断用的生物标志物以及为进一步作

出生缺陷基因工程、基因干预或治疗等研究奠定

基础。

２．３．３　考虑从蛋白质组学的角度寻找出生缺陷特

有生物标志物或规律性变化的蛋白质组份，研发原

创性的产前诊断或筛查方法并用于实验诊断。

２．３．４　收集疑难、罕见、易误诊的染色体异常核型

细胞，建立细胞株，制备染色体分析室间质评物。

２．３．５　回顾性调查重大出生缺陷的病因，开展新生

儿脐血染色体病筛查，承接与病残儿鉴定相关的染

色体病诊断工作。

２．３．６　开展对不良妊娠结局的胎儿组织，包括绒

３２
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毛、死胎组织、胎体组织的染色体、基因组、蛋白质

组、抗体及激素等的检查，回顾性调查其孕前和孕期

暴露于主要危险与重大出生缺陷的病因关联，以提

出切合实际的干预手段。

２．４　重视产前诊断报告后续的质量控制　临床实

验室的质量控制应包括实验前、中、后３个环节
［７］。

在产前诊断或筛查中，尤其是羊水细胞染色体分析

等，其工作职责或质量控制目前就是延伸到发出诊

断报告为止。需建立产前诊断质评网络，开展定期

室间质评或考核，如染色体分析的室间质评，其简易

的方法是收集各单位疑难、罕见的染色体核型图像，

建立染色体异常图像数据库，从中选择图像，通过质

评网络，定期发送到参评实验室，统计各参评单位反

馈的结果，综合评价其成绩。定期集中各参评单位

人员，分析讨论质评中的错报，从而增加各参评单位

人员对疑难、罕见病例的见识和经验。此外，尚有文

献报道收集疑难、罕见染色体病例的淋巴细胞，建成

质控细胞株后用于染色体核型分析的室间质评或考

核［８］。

２．５　优化服务流程，提高产前诊断就诊率　由于常

规产前诊断方法效率很低，致使较多的高风险孕妇

难以得到顺利就诊。为了较好地解决这一问题，还

应考虑以下几点：

２．５．１　普及产前筛查和诊断常识　建立可供查阅

的官方产前诊断网，发放产前诊断基本知识手册，使

不同教育背景的夫妇都有所了解，让其知道进行产

前筛查或诊断的合适孕周、适应征，检查前如何准

备、所需费用、地点、风险度、判断结果的常识，找什

么科或医师咨询、联系电话等。

２．５．２　提高各产前诊断中心工作量预测能力　各

中心必须根据往年的就诊人数及相关资料，较准确

地估计本地区本年度、各季度，甚至本月及接下来的

几个月内就诊人次，在获取较准确的信息后，做到有

计划地预先安排工作，如工作人员增减、就诊孕妇的

分流、诊断方法的改进、设备的添置等。

２．５．３　集中产前诊断服务项目　目前的产前诊断

工作基本上是按户口地或居住地就近定位于各区域

的医疗单位，因就诊者较为分散以及考虑到实验诊

断的成本等原因，就只能开展常规的产前诊断项目，

较难开展诸如血友病、ＤＭＤ、Ｘ染色体连锁、鱼磷

病、脆性Ｘ综合征、性畸形、无精子症相关基因缺失

诊断、β、α地中海贫血、脊髓性肌萎缩、猫叫综合征、

软骨发育不全、结节性硬化症等少见病例的产前诊

断项目。因此建议成立少见病例的远程会诊系统，

全国范围划分若干区域，给此类病人又有诊断机会，

又不至于路途遥远盲目就诊。

２．５．４　优选产前诊断方法，提高工作效率　目前的

产前诊断方法还难以实现高通量，所以工作效率较

低，远不能满足社会需求。为此，对于几种已公认的

可用于产前诊断的方法且其他优缺点类似者，就应

选用效率更高的方法，同时应对某些方法进行改良，

例如在绒毛组织培养染色体制备中，经典的方法是

剪碎绒毛组织并经胶原酶或胰酶消化成单个细胞

后，在酶消化过程中，要控制好消化时间，并作多次

离心、去上清液以清洗细胞，操作过程费时，消化过

度使细胞失活，易污染，但如果省略酶消化过程，取

自然下沉中已剪得更碎的单个细胞培养，不但成倍

地提高工作效率，成倍地降低成本，还可减少操作污

染、避免消化不当等，从而提高细胞培养成功率。

２．５．５　把好有创产前诊断指征关，合理使用产前诊

断资源　虽然羊水、绒毛、脐血染色体核型分析是三

体综合征等产前诊断的金标准，但因其是有创诊断，

可引起约０．５％～１％的胎儿流产，只适用于高风险

孕妇。国内大多数单位选用中孕期二联法的产筛方

案［９］，其高风险的假阳性率当然很高。因此首先是

要提高产前筛查的准确性，减少假阳性。建议采用

早孕期血清学筛查（ＢＨＣＧ＋ＰＡＰＰＡ）＋胎儿颈项

透明层厚度联合中孕常规筛查［１０］，笔者单位已部分

开展早孕项目，已初见较好的结果，等时机成熟后提

出早中孕联合筛查或酌情筛查。另外国内已有研究

表明可以超声检查染色体异常软指标来预测中孕期

２１三体综合征，敏感度达６９．２３％，特异度达９３．３６％，

假阳性率为６．７４％
［１１］。
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本刊对于稿件规范用语的要求

１．摘要：论著性文章需附中、英文摘要，均为５００字（词）以上。摘要必须包括目的、方法、结果（列出主要数据）、结论４部

分，各部分冠以相应的标题。英文摘要应包括文题、文中所有作者姓名（汉语拼音）、单位名称、所在城市及邮政编码，其后加列

国名。

２．关键词：论著需分别在中、英文摘要后标引２～５个中、英文关键词。请尽量使用美国国立医学图书馆编辑的最新版

《ＩｎｄｅｘＭｅｄｉｃｕｓ》中医学主题词表（ＭｅＳＨ）内所列的词。如果无相应的词，可按下列方法处理：① 可选用直接相关的几个主题

词进行组配；② 可根据树状结构表选用最直接的上位主题词；③ 必要时，可采用习用的自由词并列于最后。关键词中的缩写

词应按 ＭｅＳＨ表还原为全称，如“ＨｂｓＡｇ”应标引为“乙型肝炎表面抗原”。关键词之间用“；”分隔，每个英文关键词首字母

大写。

３．医学名词和药物名称：医学名词以１９８９年及其以后由全国自然科学名词审定委员会审定并公布、科学出版社出版的

《医学名词》和相关学科的名词为准，尚未公布者以人民卫生出版社所编《英汉医学词汇》为准。中文药物名称应使用化学工

业出版社１９９５年出版的《中华人民共和国药典》或卫生部药典委员会编写的《中国药品通用名称》中的名称，英文药物名称则

采用国际非专利药名，不用商品名。

４．缩略语：文中尽量少用。必须使用时于首次出现处先列出其全称，然后括号注出中文缩略语或英文全称及其缩略语，

后两者间用“，”分开。

５．计量单位：执行国务院１９８４年２月颁布的《中华人民共和国法定计量单位》，并以单位符号表示，具体使用参照中华医

学会杂志社编写的《法定计量单位在医学上的应用（第３版）》一书。首次出现不常用法定计量单位时在括号内注明与旧制单

位的换算关系。量的符号一律用斜体字母，如吸光度（旧称光密度）的符号为Ａ。

中国产前诊断杂志（电子版）编辑部
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