
《中国产前诊断杂志（电子版）》　２０１６年第８卷第４期 ·论著·　　

心血管系统异常胎儿的染色体微阵列分析
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【摘要】　目的　探讨染色体微阵列分析技术在产前超声提示为先天性心脏病胎儿中的遗传学诊断价

值。方法　收集１５４例因产前超声诊断为先天性心脏病的胎儿，取其羊水或脐血行染色体微阵列分析，

其中１１１例病例同时行染色体核型分析。并根据单一心脏结构畸形、多发心脏结构畸形不合并心外畸

形、心内合并心外畸形分为３组。结果　１５４例行染色体微阵列检测的胎儿中，３７例结果异常，总致病

性拷贝数变异的检出率为２４．０３％；１１１例核型分析结果中，共检测到１３例异常结果，核型异常检出率

为１１．７１％，两者差别有统计学意义（犘＝０．０２９）。单一心脏结构畸形组５０例，多发心血管系统异常组

５７例，心内合并心外畸形组４７例。３组染色体微阵列分析结果异常率分别为２％（１／５０）、３１．５８％（１８／

５７）、３８．３０％（１８／４７），３组差异有统计学意义（犘＜０．００１）。３组染色体异常率分别为０％（０／３９）、

１０．５３％（４／３８）、２６．４７％（９／３４），３组差异有统计学意义（犘＝０．００２）。结论　先天性心脏病与微重复／

微缺失综合征密切相关。与常规染色体核型分析技术相比，染色体微阵列分析技术提高了先天性心脏

病胎儿染色体畸变的检出率，有助于临床风险评估及遗传咨询。
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　　先天性心脏病（ｃｏｎｇｅｎｉｔａｌｈｅａｒｔｄｉｓｅａｓｅ，ＣＨＤ）

是最常见的出生缺陷之一，也是导致婴儿发病和死

亡的首要病因［１，２］，在活产儿中的发病率为８‰～

９‰
［３］。研究表明，ＣＨＤ主要受遗传因素和环境因

素的相互作用［４６］，其中遗传因素包括非整倍体染色

体、染色体重排、染色体微缺失／微重复［７，８］。约

２０％～３０％的 ＣＨＤ 患儿同时合并其他系统畸

形［４］，而这些畸形通常与染色体数目异常、结构异常

及单基因病相关［９］。常用的检测方法如染色体核型

分析对致病性染色体异常的检出率较低，且只能检

测５～１０Ｍｂ以上的染色体片段重复和缺失，无法检

测低于５Ｍｂ的染色体畸变
［１０］。而最近发展起来的

染色体微阵列分析技术是一种高分辨率分子遗传学

技术，能对整个基因组亚显微水平的染色体畸变进

行检测，分为微阵列比较基因组杂交技术（ａｒｒａｙ

ｂａｓｅｄｃｏｍｐａｒａｔｉｖｅ ｇｅｎｏｍｅ ｈｙｂｒｉｄｉｚａｔｉｏｎ，Ａｒｒａｙ

ＣＧＨ）和单核苷酸多态性微阵列技术（ｓｉｎｇｌｅｎｕｃｌｅ

ｏｔｉｄｅｐｏｌｙｍｏｒｐｈｉｓｍａｒｒａｙ，ＳＮＰａｒｒａｙ）
［１１］。随着分

辨率的提高，ＣＨＤ胎儿染色体异常的检出比例上升

至１５％～２０％
［１２］。２０１０年国际标准细胞基因组阵

列协会（ＩｎｔｅｒｎａｔｉｏｎａｌＳｔａｎｄａｒｄＣｙｔｏｇｅｎｏｍｉｃＡｒ

ｒａｙ，ＩＳＣＡ）发表临床指南指出，在多种先天畸形、发

育迟缓、智力低下以及自闭症患者中，染色体微阵列

分析为首选遗传学诊断技术［１３］。基于本实验室的

ＡｒｒａｙＣＧＨ技术平台，回顾性分析１５４例产前超声提

示为ＣＨＤ胎儿病例，分析ＡｒｒａｙＣＧＨ技术在ＣＨＤ

胎儿中的遗传学诊断价值。现将结果报道如下。

１　资料与方法

１．１　资料来源　选择２０１２年１月至２０１４年１２

月，在广东省妇幼保健院产前诊断中心就诊，因产前

超声诊断胎儿为ＣＨＤ（伴或不伴其他系统异常），行

介入性手术，并行ＡｒｒａｙＣＧＨ检测的孕妇１５４例，

其中１１１例病例同时行染色体核型分析。所有孕妇

均签署产前诊断知情同意书。

１．２　研究方法

１．２．１　分组　Ⅰ组，单一心脏结构畸形组：胎儿只

存在一种心血管异常，且产前Ⅲ级超声未提示其他

解剖结构畸形；Ⅱ组，多发心血管系统异常组：胎儿

存在多种畸形，但畸形只限于心血管系统；Ⅲ组，心

内合并心外畸形组：畸形除累及心血管系统外，还累

及神经系统、泌尿系统、消化系统等其他系统。

１．２．２　比较基因组杂交技术（ＡｒｒａｙＣＧＨ）　胎儿

ＤＮＡ采用 ＱＩＡａｍｐＤＮＡＢｌｏｏｄＭｉｎｉＫｉｔ提取，操

作过程完全遵守试剂盒说明书。ＣＭＡ 检测按照

Ａｇｌｉｅｎｔ公司的标准操作流程进行，分别进行酶切、

荧光标记酶切ＤＮＡ产物、纯化、杂交、洗涤、扫描与

分析，应用 ＡｇｉｌｅｎｔＧｅｎｏｍｉｃＷｏｒｋｂｅｎｃｈＬｉｔｅＥｄｉ

ｔｉｏｎ７．０．４．０软件分析数据，并参照ＯＭＩＭ、ＵＣＳＣ、

ＤＥＣＩＰＨＥＲ、ＩＳＣＡ、ＤＧＶ数据库资料。

１．２．３　Ｇ显带核型分析方法　采用细胞增殖同步

化方法，在产前诊断样本中加入含２０％小牛血清的

ＲＰＭＩ１６４０培养基液，经过培养、收获、孵育、固定、

制片、烤片、消化、染色、德国 Ｍｅｔａｓｙｓｔｅｍ全自动扫

描仪上扫描，按照《人类细胞遗传学国际命名体制》

描述核型。必要时行Ｃ显带、Ｎ显带分析。

１．３　统计学方法　采用ＳＰＳＳ１９．０软件进行统计

学分析，χ
２ 检验行组间、组内分析，犘＜０．０５时认为

差异有统计学意义。

２　结果

２．１　基本信息　共收集１５４例产前超声提示为

ＣＨＤ胎儿的资料，其中单一心脏结构畸形组５０例

（３２．４７％），多发心血管系统异常组５７例（３７．０１％），

心内合并心外畸形组４７例（３０．５２％）。孕妇平均孕

龄为２３＋５周（孕１１～３６周）。心血管系统畸形作为胎

儿最常见的畸形之一，室间隔缺损、房室间隔缺损、主

动脉发育不良、法洛四联症、心包积液、右位心是最常

见的心血管超声畸形。最常见的心血管系统外畸形

分别是中枢神经系统和泌尿系统。

２．２　ＡｒｒａｙＣＧＨ检测情况　１５４例行ＡｒｒａｙＣＧＨ

检测的胎儿中，３７例（２４．０３％）结果异常，其中４例

为不明确致病性拷贝数变异（ｖａｒｉａｎｔｓｏｆｕｎｋｎｏｗｎ

ｓｉｇｎｉｆｉｃａｎｃｅ，ＶＯＵＳ），３２例为致病性拷贝数变异，

致病基因片段大小０．５～１２９Ｍｂ不等，结果见表１。

４例ＶＯＵＳ病例包括１例３ｑ２９区域发生１．５Ｍｂ重

复，１例１６ｐ１３．１１ｐ１２．３区域２．６Ｍｂ重复，１例

２ｑ３１．１区域３．０Ｍｂ缺失，１例１７ｐ１２区１．３Ｍｂ缺

４４
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失，均已建议夫妇双方行 ＡｒｒａｙＣＧＨ检测，以辅助

判断异常片段来源及评估胎儿预后。致病性ＣＮＶｓ

中还包括５例２１三体综合征，４例１８三体综合征，

５例１３三体综合征，１例４５，Ｘ，１例４７，ＸＸＸ。

表１　致病性ＣＮＶｓ及ＶＯＵＳ胎儿的染色体微阵列检测结果

序号 超声结果 ＡｒｒａｙＣＧＨ结果 ＣＮＶ片段大小 染色体异常类型

１ 室间隔缺损
ａｒｒ２ｑ３２．２ｑ３７．３（１８９５４７３９２２４２６５６０３２）×３；

ａｒｒ６ｑ２７（１６５３６３８１４１７０７３２０３３）×１
５３．１Ｍｂ；５．４Ｍｂ 重复；缺失

２ 室间隔缺损、长骨短
ａｒｒ３ｑ２６．１ｑ２９（１６４４６５８２９１９９２８８２１７）×３ａｒｒ

４ｑ３５．１ｑ３５．２（１８４５２８５０７１９１１３３６６８）×１　
３４Ｍｂ；６．６Ｍｂ 重复；缺失

３ 侧脑室扩张，三尖瓣反流，心室强光斑
ａｒｒ１ｐ３６．３３ｐ３６．３２（７４９，６２５４，９４２，８０７）×

１；ａｒｒ１９ｑ１３．３３ｑ１３．４３（５６，２２０，８６９６３，７８４，

３８２）×３

４．２Ｍｂ；７．６Ｍｂ 缺失；重复

４
房室间隔缺损、永存左上腔静脉静脉、三尖瓣

反流、二尖瓣反流
ａｒｒ６ｐ２５．３ｐ２５．２（１１５４２６２６９８２９２）×１；ａｒｒ

１０ｑ２５．２ｑ２６．３（１１４１３５５５５１３５２５４５１３）×３
２．６ＭＢ；２１Ｍｂ 缺失；重复

５
室间隔缺损、肺动脉狭窄、右室发育不良、三

尖瓣闭锁

ａｒｒ７ｑ３３ｑ３６．３（１３５５１５９７４１５８７８１３９７）×３；

ａｒｒ２２ｑ１１．１ｑ１１．２３（１５４７６８５５２３４８３９１０）×３
２３．３Ｍｂ；８．０Ｍｂ 重复

６ 长骨短、单脐动脉、室间隔缺损 ａｒｒ４ｐ１６．３ｐ１５．３３（６１，５５２１０，９７６，７７０）×１ １０．９Ｍｂ 缺失

７ 永存左上腔静脉静脉、三尖瓣反流
ａｒｒ４ｐ１６．３ｐ１６．１（６１５５２９２３７１０１）×１ａｒｒ

２１ｑ２２．３（４４０７７５１４４６８４７４０９）×３
９．２Ｍｂ；２．８Ｍｂ 缺失；重复

８ 侧脑室增宽、室间隔缺损、心室强光斑 ａｒｒ１９ｐ１３．３（３８０６２２６４３４３２５０）×１ ５３７ｋｂ 缺失

９
胎儿宫内生长受限、四腔心不对称、右心增

大、主动脉发育不良
ａｒｒ１５ｑ１１．２ｑ１２（２４，８２３，７５７２６，０９６，６８１）

×１
１．３Ｍｂ 缺失

１０ 房室间隔缺损、单心房 ａｒｒ３ｑ２９（１９７８０００７５１９９３２４７３６）×３ １．５Ｍｂ 重复

１１ 室间隔缺损、肠道回声增强 ａｒｒ１６ｐ１３．１１ｐ１２．３（１５３９９８１８１８０２０２７７）×３ ２．６Ｍｂ 重复

１２
主动脉发育不良，双上腔静脉、胎儿宫内发育

迟缓
ａｒｒ２ｑ３１．１（１７１，９９３，９８９１７４，９９３，３５５）×１ ３．０Ｍｂ 缺失

１３ 膈疝、肺发育不良、法洛四联症
ａｒｒ１１ｑ２５（１３０９８２５０９１３４３７３６１７）×３；ａｒｒ

１５ｑ２５．３ｑ２６．３（８４４６８７８８１００２００９９６）×１
３．４Ｍｂ；１５．７Ｍｂ 重复；缺失

１４
唇腭裂、眼球发育不良、眼距异常、室间隔缺

损、胎儿宫内生长受限、单脐动脉
ａｒｒ３ｑ１１．２ｑ２６．２（９５，２２２，１８７１６９，２５９，２５９）

×３
７４．０Ｍｂ 重复

１５ 腹腔积液、主动脉发育不良
ａｒｒＸｐ２２．３３ｐ１１．２３（１５２９４８６５６２２４）×１；ａｒｒ

１７ｐ１３．３ｐ１２（８７００９１３４４２５３４）×３
４８．６Ｍｂ；１３．４ＭＢ 缺失；重复

１６ 心包积液、羊水过多、多指／趾、长骨短
ａｒｒ７ｐ１４．１ｐ１１．２（３９，２５７，１７６５４，０５１，１７９）

×１
１４．８Ｍｂ 缺失

１７
全前脑、视膈发育不良、唇腭裂、单心房、单心

室、肾发育不良、羊水过少，脑积水
ａｒｒ４ｑ１３．１ｑ３５．２（６１，７６３，７２６１９１，１３３，６６８）

×３
１２９Ｍｂ 重复

１８
小脑发育不良、后颅窝池囊肿、室间隔缺损、

心包积液
ａｒｒ８ｐ２３．１（７，７９０，９３４１１，８７９，３１０）×１ ４．１ＭＢ 缺失

１９ 双肾增大、心室间隔缺损
ａｒｒ９ｑ２２．２ｑ２２．３３（９２，２３６，６５２９９，３２６，１４４）

×１
７．０９Ｍｂ 缺失

２０ 法洛四联症、融合肾 ａｒｒ１４ｑ３２．３３（１０３７５５３４０１０６３２９８６９）×１ ２．６Ｍｂ 缺失

２１ 肾盂分离、永存左上腔静脉、输尿管囊肿 ａｒｒ１７ｐ１２（１４０５２４９７１５３８２７９１）×１ １．３Ｍｂ 缺失

　　注：该表格异常结果不包括染色体非整倍体

　　单一心脏结构畸形组、多发心血管系统异常组、

心内合并心外畸形组结果异常率分别为２％（１／

５０）、３１．５８％（１８／５７）、３８．３０％（１８／４７），三组异常检

出率有统计学意义（犘＜０．００１），其中多发心血管系

统异常组检出率明显高于单一心脏结构畸形组（犘

＜０．００１），心内合并心外畸形组检出率高于单一心

脏结构畸形组（犘＜０．００１），多发心血管系统异常组

与心内合并心外畸形组检出率差别无统计学意义，

结果见表２。

在单一心脏结构畸形组中，１例室间隔缺损胎

儿（５．８８％，１／１７）合并ＣＮＶｓ异常，ＡｒｒａｙＣＧＨ 结

果为 ａｒｒ２ｑ３２．２ｑ３７．３ （１８９５４７３９２２４２６５６０３２）

×３；ａｒｒ６ｑ２７（１６５３６３８１４１７０７３２０３３）×１，即在２

号染色体长臂２ｑ３２．２ｑ３７．３位置发生５３．１Ｍｂ的

片段重复，在６号染色体长臂ｑ２７位置发生５．４Ｍｂ

的缺失。其余孤立性心血管异常病例较少，未发现

５４
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阳性病例。

多发心血管系统异常组中，异常结果检出率为

３１．５８％（１８／５７），其中室间隔缺损、三尖瓣反流、房

室间隔缺损、主动脉发育不良、永存左上腔静脉的阳

性率分别为１３．６４％（３／２２）、５０％（３／６）、４０％（２／

５）、１６．６７％（２／１２）、５０％（５／１０）。

心内合并心外畸形组的检出率最高，为３８．３０％

（１８／４７），包括２例膈疝，２例唇腭裂，１例腹腔积液，

１例骨骼系统异常，４例复杂畸形，３例神经系统畸

形，４例泌尿系统异常，１例消化系统异常。

表２　不同ＣＨＤ表型胎儿致病性ＣＮＶｓ检出率

结构或指标

异常

单一心脏结构畸形组

阳性ａＣＧＨ

结果（例）

患病例数

（例）
检出率（％）

多发心血管系统异常组

阳性ａＣＧＨ

结果（例）

患病例数

（例）
检出率（％）

心内合并心外畸形组

阳性ａＣＧＨ

结果（例）

患病例数

（例）
检出率（％）

室间隔缺损 １ １７　　 ５．８８％　　 ３ ２２　　 １３．６４％　　 １０ １４ ７１．４３％

三尖瓣反流 ０ ８　　 ０．００％　　 ３ ６　　 ５０．００％　　 ０ ２ ０．００％

心包积液 ０ ２　　 ０．００％　　 ０ ２　　 ０．００％　　 ４ １０ ４０．００％

法络四联症 ０ ４　　 ０．００％　　 ０ ２　　 ０．００％　　 ２ ３ ６６．６７％

房室间隔缺损 ０ ２　　 ０．００％　　 ２ ５　　 ４０．００％　　 ０ ５ ０．００％

主动脉发育不良 ０ ２　　 ０．００％　　 ２ １２　　 １６．６７％　　 １ ４ ２５％

永存左上腔静脉 ０ ２　　 ０．００％　　 ５ １０　　 ５０％　　 ２ ７ ２８．５７％

单心房 ０ ０　　 ０．００％　　 ０ ２　　 ０．００％　　 １ ３ ３３．００％

其他 ０ １３　　 ０．００％　　 ０ ８　　 ０．００％　　 １ １０ １０．００％

总计 １ ５０　　 ２．００％　　 １５ ６９　　 ２１．７４％　　 ２１ ５８ ３６．２１％

２．３　Ｇ显带核型分析结果　１５４例ＣＨＤ胎儿中有

１１１例（７２．０８％）同时接受了Ｇ显带核型分析，其中

９８例（８８．２９％）为正常核型，１３例（１１．７１％）核型异

常，包括２例２１三体综合征，３例１８三体综合征，３

例１３三体综合征，３例缺失，１例重复，１例不平衡

易位。本研究共发现５例多态性，包括２例４６，

ＸＹ，１ｑｈ＋、１例４６，Ｘ，ｉｎｖ（Ｙ）、２例４６，ＸＸ，ｉｎｖ（９）

（ｐ１１ｑ１２），已建议夫妇双方行外周血染色体核型分

析以判断胎儿多态性的来源和评估预后。单一心脏

结构畸形组、多发心血管系统异常组、心内合并心外

畸形组结果异常率分别为０（０／３９）、１０．５３％（４／

３８）、２６．４７％（９／３４），３组差别有统计学意义（犘＝

０．００２），心内合并心外畸形组明显高于单一心脏结

构畸形组（犘＝０．０３），其余各组两两比较差别无统

计学意义。

３　讨论

非整倍体引起遗传物质改变，扰乱基因之间的

平衡，从而导致胎儿发育异常，常见的非整倍体包括

Ｄｏｗｎ、Ｅｄｗａｒｄｓ、Ｐａｔａｕ和Ｔｕｒｎｅｒ综合征
［１４］。Ｈａｒ

ｔｍａｎ等
［１５］在４４３０个ＣＨＤ胎儿中研究中发现非整

倍体的检出率为１２．３％（５４７／４４３０），最常见的染色

体异常分别是２１三体综合征（５２．８％）、１８三体综

合征（１２．８％）、１３三体综合征（５．７％）、２２ｑ１１．２微

缺失综合征 （１２．２％）。Ｂａｏ等
［１］回顾性分析了５３７

例产前心脏超声异常胎儿，非整倍体的检出率为

１６．８％。本研究发现２例２１三体综合征，３例１８

三体综合征，３例１３三体综合征，非整倍体检出率

８％，明显低于其他学者研究。由于各研究分组方式

及数目不同，在 ＡｒｒａｙＣＧＨ 开展初期未规范检查

方法，因此非整倍体检出率较其他文献低。

除常见的综合征型，ＣＨＤ还与各种微缺失／微

重复综合症相关。在１例胎儿宫内生长受限、四腔

心不对称、右心增大、主动脉发育不良的胎儿中，

ＡｒｒａｙＣＧＨ诊断为ＰｒａｄｅｒＷｉｌｌｉ／Ａｎｇｅｌｍａｎ综合

征，另一例法洛四联症合并融合肾的病例提示

１４ｑ３２．３缺失综合征。ＡｒｒａｙＣＧＨ 结果表明致病

性ＣＮＶｓ检测率为２４．０３％（３７／１５４），染色体核型

分析异常检出率为１１．７１％，两者差别有统计学意

义（犘＝０．０２９）。Ｍａｄｅｍｏｎｔ等
［１６］报告了１例Ｇ显

带漏诊１４．９Ｍｂ缺失，而被ＡｒｒａｙＣＧＨ检测到的病

例。本研究中 ＡｒｒａｙＣＧＨ 检出到所有１０Ｍｂ以上

的致病性重复／缺失，并额外检出８例＜５Ｍｂ的

ＣＮＶｓ，这说明 ＡｒｒａｙＣＧＨ 能准确、可靠地检测产

前ＣＨＤ胎儿。

研究表明３％～１４％的孤立ＣＨＤ可合并致病

６４
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或可疑拷贝数变异［１７１９］。ＧｅｎｇＪ等
［２０］回顾性分析

了５１４例行ＣＭＡ检测的ＣＨＤ病例，通过对比孤立

性 ＣＨＤ 和综合征性 ＣＨＤ 病例的检出率，发现

４．３％～９．３％孤立的ＣＨＤ病例存在致病的或可能

致病的ＣＮＶｓ。当不包括非整倍体时，其检出率高

于综合征性 ＣＨＤ。还有研究者对正常核型合并

２２ｑ１１微缺失的孤立ＣＨＤ新生儿行ＣＭＡ分析时

发现，检出率在０～４％
［２０２４］，本研究孤立性ＣＨＤ病

例的检出率为２％，与其他学者检出率相近。但由

于目前各ＣＨＤ分组数据量较小，发生率有待大样

本人群数据研究。

尽管孤立性ＣＨＤ的致病性ＣＮＶｓ检出率低，

但当合并心脏外畸形时致病性ＣＮＶｓ检出率明显

提高。对合并心外畸形、神经发育延迟的ＣＨＤ新

生儿 研 究 中 发 现，ＡｒｒａｙＣＧＨ 检 出 率 １７％ ～

５３％
［２５２８］。但也有研究表明合并心外畸形的ＣＨＤ

胎儿中染色体异常的发生率为７．９％～１２％
［１０，２９］。

本研究中合并其他系统异常组的异常结果检测率为

３８．３０％，与ＣＨＤ新生儿的分析数据类似。Ｊａｎｓｅｎ

等［１０］通过ｍｅｔａ分析发现，多系统畸形的ＣＨＤ胎儿

中室间隔缺损、圆锥动脉干畸形和左心室流出道畸

形常见导致致病性ＣＮＶｓ。Ｓｈａｆｆｅｒ等
［２９］发现左心

发育不良、法络四联症的异常结果最常见。本研究

中室间隔缺损、心包积液和法络四联症是常见的致

病性结果来源。因此，当产前发现室间隔缺损、心包

积液、法络四联症合并其他系统异常时，应当建议病

人遗传咨询门诊就诊。

现有证据表明，在携带特定基因突变或染色体

异常的家庭，基因表达差异和不完全外显使ＣＨＤ

表型更加复杂。在４例ＡｒｒａｙＣＧＨ结果提示４号

染色体拷贝数变异的病例中，发现两个与肥厚性心

脏病变相关的基因犃犇犚犃２犆和犛犔犆２５犃４，但受累

胎儿超声心动图未提示心室增厚，且各自表型不同，

最严重的一例除单心房、单心室畸形外，还合并全前

脑、脑积水、视隔发育不良、唇腭裂、肾发育不良、羊

水过少。因此，临床中应警惕同一基因变异可能导

致不同ＣＨＤ表型。

随着分辨率的提高，ＡｒｒａｙＣＧＨ也带来一些问

题，如ＶＯＵＳ增加了产前遗传咨询的难度，同时也

增加父母的焦虑，但夫妇双方 ＡｒｒａｙＣＧＨ 结果可

辅助ＶＯＵＳ结果咨询。Ｊａｎｓｓｅｎ等
［１０］的研究显示，

父母双方进行 ＡｒｒａｙＣＧＨ 可降低 ＶＯＵＳ的发生

率。本研究共检出５例ＶＯＵＳ，但因夫妇双方拒绝

行ＡｒｒａｙＣＧＨ检测，无法进一步指导临床咨询。

相比常规的染色体核型分析，ＡｒｒａｙＣＧＨ对于

产前超声提示ＣＨＤ胎儿的拷贝数变异检出率增加

至２４．０３％，进一步说明ＣＨＤ与染色体微重复／微

缺失相关。随着导致ＣＨＤ的遗传因素越来越多，

遗传基因检测、遗传风险评估和产前遗传咨询将在

ＣＨＤ患儿的管理中日益重要。ＡｒｒａｙＣＧＨ技术大

大提高了ＣＨＤ胎儿亚显微水平染色体畸变的检出

率，并能提供更多的基因信息。因此可作为产前诊

断的工具，为ＣＨＤ胎儿诊治及孕期管理提供客观

科学的依据。
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