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早孕期ＮＴ增厚联合鼻骨异常在筛查

胎儿染色体异常中的价值

王丽春　梁喜　张屹辉　郭彩琴　张大娟　刘俊

（江苏省无锡市妇幼保健院 超声科，江苏 无锡　２１４００２）

【摘要】　目的　探讨早孕期胎儿颈项透明层（ｎｕｃｈａｌｔｒａｎｓｌｕｃｅｎｃｙ，ＮＴ）增厚和鼻骨异常在诊断胎儿染色

体异常中的价值。方法　取头臀长在４５～８４ｍｍ的胎儿的正中矢状切面，测量胎儿ＮＴ厚度和观察鼻

骨情况，结合孕妇血清学筛查及孕妇年龄评估染色体异常的风险，得出高危病例，建议其做羊膜腔穿刺

术，与染色体检查结果比较，评估ＮＴ增厚、鼻骨异常在筛查胎儿染色体异常中的价值。结果　以 ＮＴ

增厚预测胎儿染色体异常的阳性预测值是１５．９３％，以鼻骨异常预测胎儿染色体异常的阳性预测值是

４０．００％，两者联合预测胎儿染色体异常的阳性预测值５５．５６％。犘＜０．０５，差异有统计学意义。结论　

胎儿ＮＴ增厚和鼻骨发育异常与胎儿染色体异常有较高的相关性，是早孕期超声检出染色体异常的重要

指标，两者联合，可进一步提高胎儿染色体异常的检出率，对胎儿染色体异常的筛查具有重要的指导意义。
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　　出生缺陷是导致婴幼儿死亡和残疾的主要原

因，目前已成为公共卫生和社会关注的重要问题，而

染色体异常是出生缺陷的一个重要因素［１，２］，因而

进行产前筛查，以早期发现染色体异常患儿，从而降

低染色体异常患儿的出生尤为重要。本研究对无锡

市妇幼保健院２０１３～２０１４年间进行早孕期检查的

１４１１２例胎儿的超声声像图表现进行回顾性分析

总结，探讨早孕期胎儿颈项透明层（ＮＴ）增厚和鼻骨
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异常在诊断胎儿染色体异常中的应用价值。

１　资料及方法

１．１　研究对象　２０１３年１月至２０１４年１２月期

间，在无锡市妇幼保健院行超声检查的孕１１～１３
＋６

周的单胎妊娠孕妇，年龄２０～４２岁，平均年龄

（２８．２±４．３）岁。除去因胎儿体位及孕妇自身原因

未获得标准切面和随访失败的病例，共获得有效病

例６２７７例。

１．２　检查方法

１．２．１　超声筛查　取头臀长在４５～８４ｍｍ的胎儿

的正中矢状切面，胎儿呈自然姿势，同时显示胎儿的

鼻骨、间脑、胎儿颈后皮下组织和皮肤的高回声带，

放大图像，使图像只显示胎儿的头部及上胸，轻微移

动游标尺只改变测量结果０．１ｍｍ，选择皮肤内缘

至脊柱软组织外缘最宽处多次测量，记录所测得的

最大数值；测值≤３．０ｍｍ为颈项透明层正常，测值

＞３．０ｍｍ为颈项透明层增厚（见图１、３）。此切面

同时观察鼻骨的情况（见图２、３）。

图１　图中光标所示ＮＴ的测量方法

图２　图中鼻骨正常显示

图３　孕１３＋３周胎儿鼻骨缺失，光标示ＮＴ增厚

１．２．２　血清学筛查　所有有效病例于孕９～１２
＋６

周行孕妇血清学筛查，并结合测得的ＮＴ厚度、鼻骨

状况、孕妇年龄评估染色体异常的风险，高危病例建

议其做羊膜腔穿刺染色体检查，继续妊娠的胎儿于

孕２０～２４周行胎儿超声系统筛查。

１．２．３　统计学方法　运用ＳＰＳＳ１５．０软件进行统

计学分析，计数资料进行χ
２ 检验，犘＜０．０５表示差

异有统计学意义。

２　结　果

２．１　超声表现　６２７７例有效病例中，５９５８例 ＮＴ

正常（ＮＴ＝１．５±０．８），占９４．９２％，３１９例 ＮＴ＞

３．０ｍｍ（ＮＴ＝４．８±０．８），占５．０８％；１６例鼻骨发

育异常，其中ＮＴ正常者５例，ＮＴ增厚者１１例，如

表１所示。

表１　超声检查胎儿ＮＴ和鼻骨情况（例）

鼻骨正常
鼻骨异常

缺失 一侧缺失 短小
合计

ＮＴ≤３．０ｍｍ ５９５３ ３ ０ ２ ５９５８

ＮＴ＞３．０ｍｍ ３０８ ７ ２ ２ ３１９

合计 ６２６１ １０ ２ ４ ６２７７

２．２　染色体检查结果　ＮＴ增厚及鼻骨异常的

３２４例病例中，５例于唐氏综合征血清学筛查前停止

发育（如图４），其中ＮＴ＞３．０ｍｍ者３例，ＮＴ正常

者２例，余３１９例病例结合孕妇血清学筛查及孕妇

年龄评估染色体异常的风险，得出高危病例１６１例，

建议其做羊膜腔穿刺术，除３４例（其中２５例引产、

２例自然停孕、７例继续妊娠）拒绝侵入性产前诊断

项目外，余１２７例行染色体检查。结果如表２所示。
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图４　与图３同一病例，１４＋周引产标本示颈后

软组织明显增厚，核型分析为２１三体

表２　染色体检查结果（例）

ＮＴ增厚 鼻骨异常 两者同时出现 合计

染色体正常 ９５ ３ ４ １０２

染色体异常 １８ ２ ５ ２５

合计 １１３ ５ ９ １２７

２．３　结果分析　以染色体检查为标准，本研究中以

ＮＴ增厚预测胎儿染色体异常的阳性预测值是

１５．９３％，以鼻骨异常预测胎儿染色体异常的阳性预

测值是４０．００％，两者联合预测胎儿染色体异常的

阳性预测值是５５．５６％，与单纯的 ＮＴ增厚和鼻骨

异常预测胎儿染色体异常相比较，差异有统计学意

义（犘＜０．０５）。

３　讨　论

近年来，由于环境和遗传等因素的影响，我国缺

陷儿出生率逐年增加，其中染色体异常出生缺陷占

有相当比例。目前，人类已发现的染色体病综合征

有４００多种，在新生儿中的发生率约为１／８００～

１／６００。染色体异常患者往往有严重的智力和生理缺

陷，并且具有不可治愈性，在妊娠早期诊断出患有染

色体异常的胎儿具有十分重要的意义。目前，国内

外产前诊断中，诊断胎儿染色体异常的金标准是胎

儿染色体核型分析，包括绒毛活检、羊水穿刺、脐血

穿刺等，但均属于侵入性产前诊断，其造成胎儿的流

产率约为１％，只能面向高危孕妇
［３］，而不能作为染

色体异常的常规临床筛查方法。目前临床上普遍采

用孕妇血清学检查联合早孕期的胎儿ＮＴ厚度的超

声测量，获得的结果经过风险评估后决定是否进一

步行侵入性诊断，进而减少不必要的经济负担和妊

娠丢失等风险，以提高胎儿产前筛查的准确率。本

研究对６２７７例本院进行ＮＴ检查的孕妇进行回顾

性分析，进而评估ＮＴ增厚联合鼻骨发育异常在筛

查胎儿染色体异常中的价值。

ＮＴ是胎儿颈项透明层，指早孕期胎儿颈后部

皮下组织内液体积聚的厚度。妊娠１４周前胎儿淋

巴系统未发育健全，少部分淋巴液积聚在颈部淋巴

管内，形成颈项透明层，随着淋巴系统发育完善，积

聚的淋巴液引流至颈内静脉，至中孕期通常会消退。

ＮＴ厚度的测量是由Ｂｅｎａｃｅｒｒａｆ等
［４］首创并用于检

测唐氏综合征。Ｎｉｃｏｌａｉｄｅｓ等
［５］对染色体异常的胎

儿测量颈项透明层，发现染色体异常胎儿大部分出

现颈项透明层增厚。国际上许多知名的产前诊断中

心及大样本的试验研究证实，妊娠早期ＮＴ异常增

高时，胎儿染色体异常的发病率会升高［６］。本研究

中１８例 ＮＴ增厚的染色体异常病例的 ＮＴ 值为

（５．２±０．９）ｍｍ，较染色体正常的９５例ＮＴ增厚的

ＮＴ值（３．９±０．７）ｍｍ要高。以ＮＴ增厚预测胎儿

染色体异常的阳性预测值是１５．９３％。

鼻骨异常包括鼻骨缺失、鼻骨短小，是染色体异

常的重要指标。Ｍｏｎｎｉ等
［７，８］对１６６５４例孕妇在孕

１１～１４周时行Ｂ超检测 ＮＴ值和胎儿鼻骨是否缺

失，证实鼻骨发育迟缓或缺失与染色体异常有很大

的相关性。鼻骨缺失是早孕期筛查三体异常的重要

指标，当早孕期超声检查发现胎儿鼻骨缺失应建议

行染色体核型检查［９］。本组病例中，行羊水穿刺术

的５例鼻骨异常的病例中２例染色体异常，以鼻骨

异常预测胎儿染色体异常的阳性预测值是４０．００％。

而同时存在ＮＴ增厚和鼻骨异常的９例病例中５例

染色体异常，两者联合预测胎儿染色体异常的阳性

预测值是５５．５６％。

综上所述，胎儿颈项透明层增厚和鼻骨发育异

常与胎儿染色体异常有较高的相关性，是早孕期超

声检出染色体异常的重要指标，两者联合，可进一步

提高胎儿染色体异常的检出率，对胎儿染色体异常

的筛查具有重要的指导意义。

根据国际妇产科超声协会，以及英国的胎儿医

学基金会联合推荐制定的早孕筛查标准，联合检测

胎儿的ＮＴ厚度和鼻骨状况，可以早期发现胎儿可
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能存在的染色体异常，有效提高畸形胎儿的检出率，

而且超声检查具有高检出率、低风险性、经济成本

低、可重复性好等优点，可广泛应用于产前诊断工

作中。
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·视频导读·

新一代的犎犇犾犻狏犲的卫星会

ＢｅｒｎａｒｄＢｅｎｏｉｔ

（摩纳哥格蕾丝王妃医院　妇产超声科）

　　搭建于煊光平台的煊影成像（ＨＤｌｉｖｅｗｉｔｈＳｉｌｈｏｕｅｔｔｅ）

融合了轮廓渲染模式，结合透视剪影，及光源的位置调节，可

以更好展示皮肤的表面光泽，提高了渲染模式的图像分辨

率，增加真实感，更好的组织边界识别。在早孕期，有利于观

察胎儿内部的无回声结构，如脑室、积水、胃泡及膀胱等，方

便显示遮盖的组织结构，如胎盘后的胎儿、多胎的结构，结合

魔术剪（ｍａｇｉｃｕｔ），方便渲染图像处理后的剪辑和分析。

煊流技术（ＨＤｌｉｖｅＦｌｏｗ）以不同深度同步实时展示容积内血管的结构，充盈饱满，立体感强，有利于深

度信息的观察，增加了血流的真实感，可以通过方向性、单色或能量多普勒的血流方式显示，对于血流的分布

及灌注状态有很好的评估。

犇犗犐：１０．１３４７０／ｊ．ｃｎｋｉ．ｃｊｐｄ．２０１５．０２．００８
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