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胎儿颈项透明层厚度与染色体异常关系的探讨
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【摘要】　目的　探讨妊娠１１～１４周，胎儿颈项透明层厚度（ＮＴ）≥３ｍｍ时与其染色体异常的相关性。

方法　对７３例胎儿颈项透明层厚度≥３ｍｍ的孕妇行早期胎儿绒毛或中期羊水穿刺取样，经细胞培养

后制备成染色体进行核型分析。结果　７３例样本中，１０例早期超声 ＮＴ增厚，错过绒毛取材的最佳时

间，给予羊水穿刺取样；６３例经绒毛活体取材，培养均获得成功，并发出染色体核型分析报告，成功率为

１００％。７３例ＮＴ值增厚的病例中，染色体核型异常１０例，异常比例是１３．７０％。其中３例羊水染色体

异常，７例绒毛染色体异常。异常核型中：２２三体１例；２１三体２例、１８三体２例、１６三体１例、１３三体

１例，４５，ＸＯ１例，４７，ＸＸＹ１例，染色体多态性变异１例。结论　胎儿颈项透明层增厚与染色体异常相关

性大，胎儿染色体的异常可导致其颈项透明层厚度增加。实验证明，胎儿颈项透明层的厚度测量是产前

遗传学检查的重要指征之一。对妊娠期妇女超声筛查胎儿ＮＴ值≥３ｍｍ的孕妇，应建议其行胎儿染色

体的核型分析，及时明确诊断，避免异常儿的出生。
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　　颈项透明层即ＮＴ值（ｎｕｃｈａｌｔｒａｎｓｌｕｃｅｎｃｙ），是

指胎儿颈部皮下的无回声带，位于皮肤高回声带与

深部软组织高回声带之间。这是早孕期尤其在早孕

晚期所有胎儿均可出现的一种超声征象。正常胚胎

发育过程中颈部淋巴管与颈静脉窦在１０～１４周左
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右相通，在颈部淋巴管与颈静脉窦相通之前，少量淋

巴液积聚在颈部，出现短暂回流障碍，形成暂时性的

颈部透明带。根据病理解剖学和细胞生物分子学实

验证明它异常增厚与胎儿畸形尤其是染色体异常有

密切关系。我们通过对７３例孕周为１１～１４周超声

筛查ＮＴ≥３ｍｍ的孕妇进行胎儿染色体核型分析，

现分析报告如下。

１　资料与方法

１．１　资料来源　选自２０１０年６月至２０１２年１１

月，本院产科门诊超声筛查提示妊娠１１～１４周胎儿

颈项透明层厚度≥３ｍｍ的孕妇７３人，经临床咨询

后接受绒毛或羊水穿刺进行胎儿染色体核型检查。

患者年龄２３～３５岁，均为单胎妊娠，无不良孕产史。

１．２　方法

１．２．１　胎儿 ＮＴ测量方法及筛查标准　采用ＧＥ

公司的ＶＯＬＵＳＯＮ７３０型彩色超声诊断仪，探头频

率４～８ＭＨｚ。于胎儿正中矢切面且胎儿自然俯曲

位时，将影像放大，使影像只显示胎儿头部及上胸，

并令游标尺的轻微移动只会有０．１ｍｍ的改变，测

量胎儿颈部软组织和皮肤间的半透明组织的最大厚

度，测量３次以上，记录其最大值。ＮＴ增厚的判断

标准为妊娠１０～１３周，ＮＴ≥３．０ｍｍ；妊娠１４～２２

周，ＮＦ＞５．０
［１］

１．２．２　绒毛的取材与染色体制备方法

１．２．２．１　取材常规消毒腹部皮肤，超声下选择定

位，将穿刺针经腹壁及子宫穿刺进入胎盘绒毛边缘

部分，连接含２ｍｌ肝素的２０ｍｌ注射器，以５～

１０ｍｌ负压吸取绒毛３～６枝，立即送细胞间培养。

１．２．２．２　方法手术所取标本无菌条件下在解剖镜

下挑取绒毛组织，数次漂洗后用无菌小剪剪碎，吸入

加有培养液和血清的培养瓶中，置于３７ ℃、５％

ＣＯ２ 恒温培养箱培养，培养时间以绒毛取材的总量

而定。如在倒置显微镜下见到贴壁的绒毛组织四周

较多梭形细胞呈放射状生长蔓延时，即可加入秋水

仙碱收获细胞，经低渗、数次固定后常规制片，６０～

８０℃烤片２ｈ。Ｇ显带染色分析。

１．２．３　羊水的取材与染色体制备方法

１．２．３．１　取材Ｂ超引导定位，在无菌条件下，采用

羊水专用穿刺针穿刺，抽取１５ｍｌ羊水，注入一次性

无菌离心管中用于羊水细胞培养。

１．２．３．２　方法将羊水细胞离心后接种于培养瓶内，

加入羊水细胞培养液置于３７℃、５％ＣＯ２ 恒温培养

箱中培养。１周后经过换液后观察，镜下可见小堆

贴壁细胞长成大的克隆，并出现成对圆形透亮细胞，

即可加入秋水仙碱收获细胞，收获后的细胞经低渗、

数次固定后常规制片，６０～８０℃烤片２ｈ。Ｇ显带

染色分析。

２　结　果

７３例样本中，１０例早期超声 ＮＴ增厚，错过绒

毛取材的最佳时间，给予羊水穿刺取样；６３例经绒

毛活体取材，培养均获得成功，并发出染色体核型分

析报告，成功率为１００％。

７３例ＮＴ值增厚的病例中，染色体核型异常１０

例，异常比例是１３．７０％。其中３例羊水染色体异

常，１０例绒毛染色体异常。异常核型中：２２三体１

例、２１三体２例、１８三体２例、１６三体１例、１３三体

１例，４５，ＸＯ１例、４７，ＸＸＹ１例，染色体多态性变异

１例，见表１。

表１　ＮＴ值与染色体异常的关系

年龄（ｙ） 孕周（ｗ） ＮＴ值（ｍｍ） 核型 处理结果

２７ １３ ７．５ ４７，ＸＸ，＋２１ 人工流产

２３ １４ ３．０ ４７，ＸＸＹ 引产

２９ １２ ５．３ ４５，ＸＯ 人工流产

２５ １３ ４．４ ４７，ＸＹ，＋１８ 人工流产

２６ １４ ５．０ ４７，ＸＸ，＋１８ 引产

２８ １２ ３．３ ４７，ＸＹ，＋２１ 人工流产

３０ １３ ４．６ ４７，ＸＹ，＋１６ 人工流产

３５ １１ ４．８ ４７，ＸＸ，＋１３ 人工流产

２７ １３ ３．２ ４６，ＸＹ，１５ｐ＋ 随访

３０ １１ ６．０ ４７，ＸＸ，＋２２ 人工流产

　　７３例样本中，胎儿ＮＴ值３～４ｍｍ的１９例，异

常核型３例，占１５．７９％；ＮＴ值４～５ｍｍ的１８例，

异常核型３例，占１６．６７％；ＮＴ值５～６ｍｍ的１５

例，异常核型２例，占１３．３３％；６～７ｍｍ的１１例，

异常核型１例，占９．０９％；７～８ｍｍ的１０例，异常

核型１例，占１０．００％，见表２。

０２
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表２　ＮＴ厚度与染色体异常的关系

ＮＴ值（ｍｍ） 检出数（例） 异常核型例数 异常核型比例（％）

３～４ １９ ３ １５．７９

４～５ １８ ３ １６．６７

５～６ １５ ２ １３．３３

６～７ １１ １ ９．０９

７～８ １０ １ １０．００

　　１０例异常核型中，超声检查除ＮＴ值增厚外，１

例先天愚型伴随心室强光点；１例１８三体伴随室间

隔缺损、心包积液；１例４５，ＸＯ伴随全身水肿；１例

１６三体伴随三尖瓣返流伴主动脉骑跨；一例１３三

体，１２周后超声胎停育。

６３例正常核型中，超声检查５３例单纯 ＮＴ值

增厚，随访至出生后均未发现发育异常。１０例超声

检查出２例室缺，１例伴单脐动脉，２例胸腔积液，６

例心室强光点。

３　讨　论

染色体异常结果的分析在２０世纪９０年代早

期，有研究报道指出，胎儿颈项透明层厚度增加与

２１三体和其他染色体异常有关
［２］。胎儿颈项透明

层厚度测量最早由Ｂｅｎａｃｅｒｒａｆ等
［３］描述并应用于检

测唐氏综合征，认为这一指标是Ｂ超识别染色体异

常胎儿的主要特征之一。笔者在７３例ＮＴ值增厚

的病例中，检测出１０例染色体异常核型，异常比例

为１３．７０％。异常核型中，常染色体三体７例，占异

常核型７０％；性染色体异常２例，占异常核型２０％；

染色体多态性变异１例，占异常核型的１０％。７例

妊娠１２～１４周绒毛染色体检测异常，患者行早期人

工流产术，２例妊娠１６～２２周的羊水染色体检测异

常，患者行引产术；１例染色体多态性变异，建议夫

妻双方进行外周血染色体检查，并随访观察至胎儿

出生，未发现异常。实验认为胎儿ＮＴ值增厚与染

色体异常相关性大，ＮＴ值测量是产前遗传学检查

的主要指征之一。

胎儿ＮＴ厚度与染色体检查的时机选择正常胚

胎发育过程中，颈部淋巴管与颈静脉窦在１１～１４周

左右相通。胎儿染色体异常或发育异常可导致颈部

淋巴管与颈部静脉窦相通延迟，从而出现颈部淋巴

回流障碍，淋巴液过多地积聚在颈部，ＮＴ值增厚明

显，故其测量的孕周在妊娠１１～１４周为佳。因国内

多数医院无法开展绒毛活体取材技术，培养制备染

色体技术也存在较大难度，在取材的孕周上只能限

制到妊娠１６周后进行羊膜腔穿刺术，如果此时胎儿

核型检查出异常，只有选择引产术。本院６３例妊娠

１１～１４周超声筛查胎儿ＮＴ值增厚的患者，经腹部

绒毛活体取材后，全部培养成功发出核型报告。术

后孕妇无出血、流产等并发症，并随访观察至胎儿出

生，无异常发生。胎儿异常核型早期给于处理意见，

进行人工流产术，减轻了患者心理上的焦虑和中晚

期引产的痛苦，避免了异常胎儿的出生。

ＮＴ值厚度的增长与染色体异常的相关性据文

献报道［４］，颈项透明层增厚越明显，发生胎儿结构异

常与染色体异常的概率越大，其中最常见的是染色

体异常。由于还存在病例数较少，统计并不完全客

观和全面，经过实验检测笔者认为胎儿 ＮＴ厚度的

增长与染色体异常不成正比，超声筛查胎儿 ＮＴ增

厚的程度与染色体异常的前瞻性没有明显的临床意

义。但密切随诊观察颈项透明层的变化情况对于判

断预后、判断胎儿是否有染色体核型异常有一定的

帮助［５］。

胎儿ＮＴ厚度的临床意义笔者通过对胎儿ＮＴ

厚度的检测及其染色体核型分析并随访观察，认为

胎儿ＮＴ增厚并不等于胎儿发育异常。研究统计认

为，在 ＮＴ 增厚胎儿中，染色体异常除外，８０％～

９０％ＮＴ增厚的胎儿最终为健康新生儿
［６］，笔者所

做的７３例胎儿ＮＴ增厚的病例中，除去１０例胎儿

染色体异常及７例超声异常，５６例ＮＴ增厚胎儿出

生后经随访，未发现发育异常，健康新生儿出生率为

８９％，进一步证明了胎儿ＮＴ增厚并不决定胎儿的

异常发育。
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会议通知

围产医学与胎源性健康和疾病国际研讨会
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“围产医学与胎源性健康和疾病国际研讨会”作为２０１３年中华围产医学分会系列学术活动之一，将于２０１３年４月２８日

至３０日在江苏苏州召开。会议由中华围产医学分会、中国ＤｏＨａＤ协会及江苏省围产医学会和苏州大学附一院胎儿医学研

究所共同承办。

在以往国内召开的围产医学研讨会的基础上，本次会议将更加关注胎儿医学临床与基础研究两个方面；关注两者相关的

转化医学的发展；关注与妊娠环境等因素相关的胎源性的健康与疾病问题的探讨。其中国际权威专家将作特邀大会报告。

已确认出席的部分国外专家有：

１．英国南安普敦大学ＤａｖｉｄＢａｒｋｅｒ教授（著名的第一个提出“成人疾病胎儿期起源”，创立“Ｂａｒｋｅｒ假设和理论”）；

２．美国加州大学洛杉矶分校（ＵＣＬＡ）大产科主任ＧａｕｔａｍＣｈａｕｄｈｕｒｉ教授；

３．美国ＯｒｅｇｏｎＨｅａｌｔｈａｎｄＳｃｉｅｎｃｅ大学心血管研究中心主任ＫｅｎｔＴｈｏｒｎｂｕｒｇ教授；

４．美国罗玛琳达大学围产生物学中心主任（美国西部药理协会主席）ＬｕｂｏＺｈａｎｇ教授；

５．加拿大多伦多大学ＪｏｈｎＣｈａｌｌｉｅｓ教授（加拿大从事胎源性疾病研究的权威）等。

本次研讨会将促进国内外围产医学与胎源性健康和疾病研究的经验交流，进一步推动我国围产医学与胎儿医学事业的

发展。

欢迎参会！

联系：吕老师（ＴＥＬ：１３６１６２０６４２３）李老师（ＴＥＬ：１８０１３１６０８８６）
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