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１２号染色体三体、嵌合及单亲二体的临床
特征及产前诊断
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【摘要】　１２号染色体是Ｃ组中长度最小且着丝粒指数最小的染色体，可由减数分裂和有丝分裂后期的
姐妹染色体不分离导致三体现象。完全型的１２三体可导致早期自发流产；嵌合型１２三体可在活产儿
中存在，但较为罕见且疾病表型存在很大的差异；１２号染色体目前有关印记基因报道较少且存在争议，
是否致病留待进一步确认。本综述通过对既往的文献报道和各作者所在实验室内部数据整理，对１２三
体的产生机制和发生率、嵌合型１２三体、母源性及父源性１２号染色体单亲二体的临床表型、预后、再发
风险及实验室诊断等进行总结，以期对１２号染色体产前遗传学诊断及遗传咨询提供帮助。
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　　１２号染色体（ＮＣ＿００００１２．１２）属于Ｃ组中长度
最小且着丝粒指数最小的染色体，全长共
１３３２７５３０９个碱基，包含有１０３４个编码基因、１２６９
个非编码基因及６５３个假基因。ＯＭＩＭ（ｗｗｗ．
ｏｍｉｍ．ｏｒｇ／）数据库收录的致病基因为犛犗犡５
（１２ｐ１２．１）、犌犔犆１犘（１２ｑ１４）、犎犇犔犆犙６（１２ｑ２４．３１）、
犗犆犅犕犇（１２ｑ２３．３）、犕犈犇１３犔（１２ｑ２４．２１）、犓犘犃
（１２ｑ１３．３）、犇犐犃犚６（１２ｐ１２．３）、犗犇犌６（１２ｑ１５）、
犈犗犚犞犃（１２ｑ２１．３１）、犚犘犛２６（１２ｑ１３．２）、犖犗犛１
（１２ｑ２４．２２）、犜犅犡５（１２ｑ２４．２１）、犓犚犜８３（１２ｑ１３．
１３）、犆犚犃犇犇（１２ｑ２２）、犜犅犓１（１２ｑ１４．２）、犆犖犗犜２
（１２ｑ１５）、犠犐犉１（１２ｑ１４．３）、犖犝犘１０７（１２ｑ１５）、犆犃犆
犖犃２犇４（１２ｐ１３．３３）、犆犎犛犜１１（１２ｑ２３．３）。ＤＥＣＩ
ＰＨＥＲ（ＧＲＣｈ３７）（ｈｔｔｐｓ：／／ｄｅｃｉｐｈｅｒ．ｓａｎｇｅｒ．ａｃ．
ｕｋ／）数据库收录１个染色体拷贝数变异（ｃｏｐｙ
ｎｕｍｂｅｒｖａｒｉａｔｉｏｎｓ，ＣＮＶｓ）为１２ｑ１４微缺失综合征
（Ｃｈｒ１２：６５０７１９１９６８６４５５２５），大小为３．５７Ｍｂ，疾

病表型为智力发育障碍、脆弱性骨硬化症和矮小症
等。目前有关１２号染色体印记基因的报道较少且
存在争议，是否致病留待进一步确认。本综述通过
对既往的文献报道和各作者所在实验室内部数据整
理，对１２三体的产生机制和发生率、嵌合型１２三
体、母源性及父源性１２号染色体单亲二体的临床表
型、预后、再发风险及实验室诊断等进行总结，以期
对１２号染色体产前遗传学诊断及遗传咨询提供帮
助。

１　１２号染色体三体及嵌合体

１．１　产生机制及发生频率　完全型１２三体是指
所有细胞核型均为１２三体（４７，ＸＮ，＋１２），是一种
非常罕见的染色体非整倍体现象，有这种遗传异常
的胎儿往往早期就会停止发育或自发流产。１２三
体的发生机制通常为母系生殖细胞在减数分裂Ⅰ期
时的染色体不分离，其发病率在活婴中为０［１］，在产
前诊断中的发生率为０．８％［２］，在流产原因中占的
比例为０．２％［１３］。

嵌合型１２三体是指个体中部分细胞是正常二
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倍体细胞（４６，ＸＮ），另一部分则是异常的１２三体细
胞（＋１２）。嵌合现象作为一种常见的遗传性异常，
涉及到部分或全部的１２三体，嵌合型１２三体出现
的比预期的要频繁，大约每５００个活产婴儿中就有
１个为嵌合型１２三体（此处数据包括部分１２号染
色体重复或增加）［４］。相较于完全型１２三体的胚胎
致死性，嵌合型１２三体为胎儿存活提供了可能性。
目前，文献报道中仅有９例活产婴儿具有嵌合型１２
三体核型［５］，且临床表型多种多样，包括神经运动发
育迟缓、先天性心脏病、小头畸形、皮肤斑点、面部不
对称、突出的耳朵、肌张力减退、视网膜病和感音神
经性耳聋等。通过对各单位的９１４３例产前及流产
组织标本的遗传学数据统计发现，完全型１２三体
及嵌合型１２三体在产前诊断中发生率均为０，而完
全型１２三体在流产组织中检测到２例（０．１９９％），
嵌合型１２三体在流产物中仅检测到１例（０．０９９％）
（表１）。

表１　９１４３例流产标本中１２三体和嵌合型１２三体的检出率
异常类型 产前检测例数

绒毛羊水脐血
流产物
检测例数

１２号染色体三体（例） ０ ０ ０ ２
１２号染色体嵌合三体（例） ０ ０ ０ １

总检测例数（例） ４６５６４１０１２６１ １００７
异常百分比（％） ０ ０ ０ ０．２９８

　　注：数据来自中山大学附属第三医院、广东省人民医院、惠州市
第一妇幼保健院

１．２　临床特征　完全型１２三体是胚胎致死性的
先天性异常，并于胚胎发育早期自发性流产。嵌合

型１２三体在活产儿中存在，但其表型因嵌合比例
或嵌合位置不同存在非常大的差异性。由于文献资
料有限，嵌合型１２三体不存在明确的临床综合征，
但１２三体嵌合的比例或位置不同导致了患者具有
从正常表型到Ｋａｒｔａｇｅｎｅｒ综合征（ＯＭＩＭ＃
２４４４００）、严重心脏缺陷和Ｐｏｔｔｅｒ综合征（双侧性肾
发育不全综合征）等不同差异表型［６８］。本综述通过
汇总既往文献病例报道来阐述嵌合型１２三体与疾
病表型的关联性，希望以此增加遗传工作者们对嵌
合型１２三体的了解，使之在产前诊断及遗传咨询
工作中有所依据。
１９８３年，Ｐａｔｉ等［９］首次报道了嵌合型１２三体

的活产病例，为１位３６岁妇女，具有中度精神发育
迟滞和轻微的神经肌肉发育异常，其淋巴细胞中具
有１３％的１２三体嵌合，但皮肤成纤维细胞中未见
染色体异常。Ｅｎｇｌｉｓｈ等［１０］报道了１例７岁女孩的
１２三体嵌合，这名患者精神发育正常但身材矮小、
脊柱侧弯、房间隔缺损并伴有前臂和腿部畸形。染
色体核型分析显示，两处皮肤细胞的成纤维细胞培
养结果分别显示９％和１３％的１２三体，但５００个淋
巴细胞培养仅检出２个１２三体核型。Ｒｉｃｈｅｒ等［７］

报道了１例３１岁男性不孕症患者，其外周血淋巴细
胞中有大约７％的细胞为１２三体，临床表现为内脏
逆位、慢性鼻窦炎和支气管炎以及活的但不活动的
精子（汇总见表２）。

表２　活产病例中１２三体嵌合比例与临床特征情况
报告作者 病例年龄

（岁）
胎儿
性别 １２三体嵌合比例 临床特征

Ｐａｔｉ等［９］ ３６ 女 １３％淋巴细胞；０％皮肤成纤维细胞 中度精神发育迟滞和轻微的神经肌肉发育异常
Ｅｎｇｌｉｓｈ等［１０］ ７ 女 ９％～１３％的皮肤成纤维细胞；２／５００淋巴细胞 精神发育正常但身材矮小、脊柱侧弯、房间隔缺

损并伴有前臂和腿部畸形
Ｒｉｃｈｅｒ等［７］ ３１ 男 ７％淋巴细胞 内脏逆位、慢性鼻窦炎和支气管炎以及活的但不

活动的精子
Ｇａｓｐａｒｉｎｉ等［５］ ２ 女 ２８％皮肤成纤维细胞；３６％皮肤色素沉着区域，

４６％皮肤色素减退区域
神经精神运动发育迟缓、前额突出、长头、皮肤色
素沉着、出生时过度生长

　　相较于产后病例多系统差异性的临床表型，目
前在产前诊断中所检测到的大多数嵌合型１２三体
的病例最终的妊娠结局都是正常的，但与其他罕见
的染色体嵌合一样，可能存在对异常病例过度报道
的情况。１９９７年，Ｈｓｕ等［１１］回顾分析了２３例经羊
水产前诊断检测为嵌合型１２三体的病例，仅发现

有６例出现了异常妊娠结局（２６．１％）。在这２３例
中有１２例孕妇选择了继续妊娠，其中，２例发生了
胎儿死亡（包括１例宫内生长受限），１例先天性多
发畸形（ｍｕｌｔｉｐｌｅｃｏｎｇｅｎｉｔａｌａｂｎｏｒｍａｌｉｔｉｅｓ，ＭＣＡ）早
产，２例ＭＣＡ存活异常，其余７例为正常存活；另有
１１例孕妇选择了终止妊娠，其中仅１例流产为严重
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ＭＣＡ，其余１０例未见异常。且值得注意的是，这２３
例中仅３例为男性，其余２０例为女性，表现出明显
的性别偏移，指示要么女性嵌合优先存活，要么女性
更易于形成嵌合。其他产前诊断研究者们也报道了
一些罕见的嵌合型１２三体病例如下文。

Ｖｏｎ等［１２］报道了１例从产前至生后的嵌合型
１２三体女婴：３８岁高龄孕妇，孕１５周行羊膜腔穿
刺，显示４４％１２三体嵌合；孕１８周抽脐血验证发
现无异常核型，推测三体核型来源于胚外组织故继
续妊娠；出生后取胎盘组织检测为完全性１２三体，
胎血为正常核型；出生后８天，女婴出现严重的心脏
畸形（包括右心室型单心室心脏、主动脉弓发育不
全、主动脉导管前缩窄、二尖瓣闭锁、三尖瓣功能不
全）和其他异型性特征（包括小头畸形、远距、高鼻高
腭、耳畸形、嘴角向下及拇指近端放置等），取尿液及
皮肤组织培养发现，尿液中细胞显示为正常核型但
皮肤组织显示出２５％三体嵌合，女婴最终于５周时
死亡。Ｌｅｓｃｈｏｔ等［１３］报道了１名３４岁的妇女在妊
娠晚期时因为羊水过多进行羊膜穿刺术，检测到
６４．３％１２三体嵌合现象；出生后，在胎盘组织和培
养的尿沉底细胞中发现１２三体细胞比例分别为
７６／１４０（５４．３％）和３５／４２（８３．３％），但脐带血样本
和皮肤活检显示只有正常细胞核型。这名妇女在经
历了初期难以解释的低血糖和抽搐后，在９个月大

时表现良好。Ｂｒｏｓｅｎｓ等［１４］报道了１例３７岁孕妇：
孕１６周唐氏综合征产前筛查高风险（１／２５），拒做羊
膜腔穿刺，孕１９周时的超声发现胎儿没有胃泡，孕
２２周时复查超声仍未能显示胎儿胃，经羊膜穿刺术
显示羊水细胞存在２４／６９（３４．８％）１２三体嵌合，孕
妇选择继续妊娠；后续Ⅲ级超声未见异常；孕３０周
出现羊水过多并于３２周破膜剖宫产一女婴；出生女
婴呈蓝色，身体虚弱无力，呼吸困难，心率低于每分
钟１００次，但没有畸形特征，Ｘ线提示食管闭锁、纵
隔气肿、左肺萎陷；超声心动图显示主动脉缩窄，左
心室小，主动脉根部缩小，肺动脉大，肾脏超声正常。
婴儿在出生后１７ｈ死亡。Ｃｈｅｎ等［１５］报道了１例３６
岁的孕妇（Ｇ３Ｐ２），在怀孕１８周时因为高龄接受了
羊膜穿刺术，对培养的羊水细胞进行细胞遗传学分
析显示４２．９％（１２／２８）克隆株为１２三体，因产前超
声检查无明显异常，孕２０周再次进行了羊膜腔穿刺
和脐带血穿刺术，未培养羊水细胞经ＦＩＳＨ检测出
２４．６％（１６／６５）为１２三体细胞，脐血细胞检测未见
异常。Ⅱ级超声显示胎儿过度生长，但未见结构异
常，孕妇选择继续妊娠，并于３６周产出一女婴，取尿
液经荧光原位杂交（ｆｌｕｏｒｅｓｃｅｎｔｉｎｓｉｔｕｈｙｂｒｉｄｉｚａ
ｔｉｏｎ，ＦＩＳＨ）检测显示２５％（２４／９６）为１２三体细胞
嵌合。婴儿在２个月大时，精神运动发育正常，无表
型异常（汇总见表３）。

表３　产前诊断中１２三体嵌合比例与临床特征情况
报告作者 孕妇年龄

（岁） 性别 １２三体嵌合比例 临床特征 结局
ＶｏｎＫｏｓｋｕｌｌＨ等［１２］ ３８ 女 ４４％羊水细胞，０脐血／胎血／尿，１００％

胎盘，２５％皮肤细胞
严重的心脏畸形、小头畸形、远距、高鼻高
腭、耳畸形、嘴角向下及拇指近端放置等

死亡

Ｌｅｓｃｈｏｔ等［１３］ ３４ 女 ６４．３％羊水细胞，５４．３％胎盘，８３．３％
尿，０脐血／皮肤

出生初期低血糖和抽搐，９个月后正常 存活

Ｂｒｏｓｅｎｓ等［１４］ ３７ 女 ３４．８％羊水细胞 身体呈蓝色，虚弱无力，呼吸困难；食管闭
锁、纵隔气肿、左肺萎陷；主动脉缩窄，左心
室小，主动脉根部缩小，肺动脉大等

死亡

Ｃｈｅｎ等［１５］ ３６ 女 ４２．９％羊水细胞，２４．６％未培养羊水细
胞，０脐血，２５％尿液

胎儿过度生长，但未见结构异常 存活

　　Ｃｏｌｌｅｅｎ［２］综述了嵌合型１２三体在产前诊断病
例中的临床特征主要为宫内生长受限、先天性心脏
病、骨骼发育异常及肾功能异常，但胎儿通常为好的
妊娠结局；而产后嵌合型１２三体通常表现为不同
程度的发育迟缓、先天性心脏病、颅面畸形、小头畸
型、脊柱侧弯及身材矮小等特征。

１．３　嵌合比例与表型异常严重程度的关系　由表
２和表３中数据可以看到，无论是产前还是产后，
１２三体嵌合在不同组织中嵌合比例可有差别，其嵌
合比例可从７％到８３．３％不等，但与其临床症状的
严重程度未见有明显相关性。在产前诊断中，
６４．３％羊水细胞１２三体嵌合胎儿可存活，３４．８％
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羊水细胞１２三体嵌合胎儿会死亡。但对于产后存
活病例来说，１０％左右１２三体嵌合比例可能使其
能够存活，但有可能是有缺陷的。而更值得注意的
是，无论产前还是产后报道病例中，嵌合型１２三体
女性远远多于男性，表现出明显的性别偏移，指示要
么女性１２三体嵌合优先存活，要么女性配子更易
于形成嵌合。Ｈｓｕ等［１１］对此现象也有提示。
１．４　治疗和预后　无完全型１２三体活产儿出生。
嵌合型１２三体通常在产前诊断中有较好的妊娠结
局，出生后婴儿初期若无明显异常亦可正常发育。
而高比例１２三体嵌合或严重畸形活产儿往往于出
生后会在较短时间内死亡。目前尚无有效治疗手
段，只能对症手术治疗或矫正，例如可以通过手术矫
正先天性心脏缺陷。
１．５　实验室检查　对１２三体或嵌合型１２三体的
实验室检测，可优先使用染色体核型分析技术和
ＦＩＳＨ。其中染色体核型分析技术较为经济，但需要
对标本细胞进行前期的培养，具有一定的样本检测
局限性；而ＦＩＳＨ相对价格高昂但检测速度快并且
不受样本种类限制、无需培养可获得较为准确的嵌
合比例数据。此外，也可利用短串联重复序列检测
技术（ｓｈｏｒｔｔａｎｄｅｍｒｅｐｅａｔ，ＳＴＲ）或多重连接探针
扩增技术（ｍｕｌｔｉｐｌｅｘｌｉｇａｔｉｏｎｄｅｐｅｎｄｅｎｔｐｒｏｂｅａｍ
ｐｌｉｆｉｃａｔｉｏｎ，ＭＬＰＡ）以及染色体微阵列分析（ｃｈｒｏ
ｍｏｓｏｍａｌｍｉｃｒｏａｒｒａｙａｎａｌｙｓｉｓ，ＣＭＡ）进行检测，这
样可通过亲本获得三体的来源信息。也可采用下一
代测序技术（ｎｅｘｔｇｅｎｅｒａｔｉｏｎｓｅｑｕｅｎｃｉｎｇ，ＮＧＳ）进
行检测，但检测费用较高。需注意的是，产前诊断中
１２三体嵌合通常为限制性胎盘嵌合，不同取材方式
造成有一定的漏诊可能性。
１．６　再发风险评估　一般亲代染色体核型正常夫
妇，其前胎嵌合型１２三体生育史不会影响下一胎
正常妊娠，但其不良生育史再次妊娠时必须行产前
诊断。且需要注意的是，在产前诊断病例中，多数嵌
合型１２三体胎儿孕产妇为高龄妊娠，提示年龄可
能是嵌合型１２三体发生的高危因素。此外，１２三
体细胞可通过三体自救机制产生正常二倍体细胞或
单亲二体。

２　１２号染色体单亲二体（狌狀犻狆犪狉犲狀狋犪犾犱犻狊狅犿狔，犝犘犇）

２．１　概述　Ｌｅｄｂｅｔｔｅｒ等［１６］的报道没有关于１２号
染色体上的印迹基因，但Ｇｅｎｅｉｍｐｒｉｎｔ网站（ｈｔｔｐ：
∥ｗｗｗ．ｇｅｎｅｉｍｐｒｉｎｔ．ｃｏｍ／ｓｉｔｅ／ｇｅｎｅｓｂｙｓｐｅｃｉｅｓ）
在１２号染色体上共收录有１２个印迹基因，包括２
个（犚犅犘５、犔犚犘１）已明确的印迹基因（Ｉｍｐｒｉｎｔｅｄ）、８
个基可能性印迹基因（Ｐｒｅｄｉｃｔｅｄ）及２个
（犛犔犆３８犃４、犇犆犖）需进一步的明确印记基因（Ｕｎ
ｋｎｏｗｎ）。对Ｇｅｎｅｉｍｐｒｉｎｔ所收录的具体印记基因
及相关信息展示见表４。

表４　Ｇｅｎｅｉｍｐｒｉｎｔ收录１２号染色体印记基因信息
基因 位置 状态 等位基因表达
犃犅犆犆９ １２ｐ１２．１ＡＳ Ｐｒｅｄｉｃｔｅｄ Ｍａｔｅｒｎａｌ
犚犅犘５ １２ｐ１３．３１ＡＳ Ｉｍｐｒｉｎｔｅｄ Ｍａｔｅｒｎａｌ
犛犔犆３８犃４ １２ｑ１３ＡＳ Ｕｎｋｎｏｗｎ Ｕｎｋｎｏｗｎ
犛犔犆２６犃１０ １２ｑ１３ Ｐｒｅｄｉｃｔｅｄ Ｍａｔｅｒｎａｌ
犔犚犘１ １２ｑ１３．３ Ｉｍｐｒｉｎｔｅｄ －
犎犗犡犆９ １２ｑ１３．３ Ｐｒｅｄｉｃｔｅｄ Ｍａｔｅｒｎａｌ
犎犗犡犆４ １２ｑ１３．３ Ｐｒｅｄｉｃｔｅｄ Ｍａｔｅｒｎａｌ
犆犇犓４ １２ｑ１４ＡＳ Ｐｒｅｄｉｃｔｅｄ Ｍａｔｅｒｎａｌ
犈２犉７ １２ｑ２１．２ＡＳ Ｐｒｅｄｉｃｔｅｄ Ｍａｔｅｒｎａｌ
犇犆犖 １２ｑ２１．３３ＡＳ Ｕｎｋｎｏｗｎ Ｕｎｋｎｏｗｎ

犓犐犃犃１５４５ １２ｑ２４．３３ Ｐｒｅｄｉｃｔｅｄ Ｍａｔｅｒｎａｌ
犉犅犚犛犔１ １２ｑ２４．３３ Ｐｒｅｄｉｃｔｅｄ Ｍａｔｅｒｎａｌ

　　对此现象，我们通过数据库和文献检索对上述
２个“已明确”印记基因发现，犔犚犘１（ＯＭＩＭ＃
１０７７７０）基因是Ｊｏａｋｉｍ等［１７］于２０１５年通过对一个
巴基斯坦大家系的全外显子测序和基因定位首次发
现的，该基因是常染色体隐性遗传性疾病萎缩性毛
囊角化病（犓犘犃，ＯＭＩＭ＃６０４０９３）的致病基因，但
文献中未见与印记基因的相关报道。而犚犅犘５
（ＯＭＩＭ＃６１１８６６）通过ＯＭＩＭ数据库检索，未见基
因型与表型关联性，故排除其印记基因功能。

此外，ＴｈｏｍａｓＬｉｅｈｒ在《ＵｎｉｐａｒｅｎｔａｌＤｉｓｏｍｙ
（ＵＰＤ）ｉｎＣｌｉｎｉｃａｌＧｅｎｅｔｉｃｓ：ＡＧｕｉｄｅｆｏｒＣｌｉｎｉｃｉａｎｓ
ａｎｄＰａｔｉｅｎｔｓ》一书中，收录了３例非平衡易位１２号
染色体核型和２例ｓＳＭＣ以及２例无核型病例。其
中１例母源性ｓＳＭＣ（１２）临床表型正常［１８］，而父源
性ＵＰＤ（１２）正常表型病例未见报道。在母源性
ＵＰＤ（１２）ｍａｔ异常的病例中，仅１例为常染色体隐
性基因激活，为Ｂｏｉｓｓｅａｕ等［１９］在２０１１年所报道的
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由狏犠犉隐性基因缺失了１１个碱基（ｃ．２５７４＿
２５８４ｄｅｌ，ｐ．Ｔｈｒ８５９ＶａｌｆｓＸ２）所引起的血管性血友病
３型（ｖｏｎＷｉｌｌｅｂｒａｎｄｄｉｓｅａｓｅ，ｖＷＤ３），也是母源性
ＵＰＤ（１２）ｍａｔ首报病例。还有部分母源性ＵＰＤ
（１２）ｍａｔ异常的病例是由于部分１２号染色体的非
平衡易位，为Ｌｉｅｈｒ［２０］在２０１４年所报道的由１例额
外衍生染色体导致部分１２ｐ四体所引起的Ｐａｌ
ｌｉｓｔｅｒＫｉｌｌｉａｎ综合征（ＰａｌｌｉｓｔｅｒＫｉｌｌｉａｎｓｙｄｒｏｍｅ，
ＰＫＳ），但是很可能ＰＫＳ的临床表型是由于染色体
的不平衡增加而不是ＵＰＤ（１２）。而在父源性ＵＰＤ
（１２）ｐａｔ异常的病例中，仅１例为常染色体隐性基
因激活，为Ｃｈｏ等［２１］在２０１３年所报道的由犛犝犗犡
基因（１２ｑ１３．２）纯合无义突变（ｃ．１１２０Ｃ＞Ｇ）所引
起的亚硫酸盐氧化酶缺乏症，在这个病例中先证者
通过染色体微阵列芯片检测到整条１２号染色体的
纯合状态，且在全基因组等位基因共享分析中，先证
者仅在１２号染色体上与父亲共享的等位基因比例
较高，与母亲共享的等位基因比例极低。

综上，虽然当前对ＵＰＤ（１２）报道病例较少且部
分病例中ＵＰＤ（１２）致病性的合理性存疑，但对于产
前诊断和遗传咨询工作者们来说仍需要多加注意大
片段或整条１２号染色体的单亲二体，并且关注其父
母是否存在隐性致病的突变。
２．２　实验室检查　对ＵＰＤ（１２）的实验室检测，可
优先使用多重连接探针扩增技术（ｍｕｌｔｉｐｌｅｘｌｉｇａ
ｔｉｏｎｄｅｐｅｎｄｅｎｔｐｒｏｂｅａｍｐｌｉｆｉｃａｔｉｏｎ，ＭＬＰＡ）检测，
也可以使用含ＳＮＰ探针的染色体微阵列分析
（ｃｈｒｏｍｏｓｏｍａｌｍｉｃｒｏａｒｒａｙａｎａｌｙｓｉｓ，ＣＭＡ）或下一代
测序技术（ｎｅｘｔｇｅｎｅｒａｔｉｏｎｓｅｑｕｅｎｃｉｎｇ，ＮＧＳ）进行
检测。
２．３　再发风险评估　Ｎａｋｋａ等［２２］通过对４００万人
群的调查显示ＵＰＤ在活产儿中的发生率为１／
２０００。
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围产感染临床处理中的过度干预问题
周乙华

（南京大学医学院附属鼓楼医院，江苏南京　２１０００８）

犇犗犐：１０．１３４７０／ｊ．ｃｎｋｉ．ｃｊｐｄ．２０２０．０１．０１４

　　在这个视频中，南京大学医学院附属鼓楼医院的周乙
华教授带来了“围产感染临床处理中的过度干预问题”的
精彩演讲。周教授介绍了如何判读乙肝两对半检测报告。
他指出，对于ＨＢＶ感染的孕妇，当病毒载量＜１０６ＩＵ／ｍｌ
或ＨＢｅＡｇ阴性时，无需在孕晚期进行抗病毒治疗。对于
高病毒载量者，孕２８～３２周开始抗病毒治疗是否能减少
母婴传播，以及是否增加严重不良事件的发生，仍需要大
样本、多中心、严谨的研究。他特别指出，母乳喂养不增加

ＨＢＶ母婴传播风险，应鼓励母乳喂养，而孕妇所担心的“喂养过程中乳头破裂出血”仅增加暴露机会，却不增
加感染的机会。无需对乳汁进行ＨＢＶＤＮＡ的测定。脐血或出生后不久的ＨＢＶＤＮＡ或ＨＢｅＡｇ阳性不
能诊断乙肝感染，反之若阴性也无法排除乙肝感染。周教授还同时介绍了ＨＩＶ感染、孕期梅毒感染、巨细胞
病毒感染、风疹病毒感染和弓形虫感染的治疗案例。
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