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胎儿常见染色体异常与开放性神经管缺陷的

产前筛查与诊断技术标准
第２部分：胎儿染色体异常的细胞遗传学产前诊断技术标准
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前　　言

ＷＳ３２２《胎儿常见染色体异常与开放性神经管缺陷的产前筛查与诊断技术标准》目前发布如下部分：

———第１部分：中孕期母血清学产前筛查；

———第２部分：胎儿常见染色体异常的细胞遗传学产前诊断技术标准。

本部分是 ＷＳ３２２的第２部分。

本部分的附录Ａ、附录Ｄ是规范性附录，附录Ｂ、附录Ｃ是资料性附录。

本部分由卫生部医疗服务标准专业委员会提出。

本部分由中华人民共和国卫生部批准。

本部分主要起草单位：中国医学科学院北京协和医院、浙江大学医学院附属妇产科医院、四川大学华西

第二医院、云南省第一人民医院。

本部分主要起草人：边旭明、朱宝生、刘俊涛、正和、吕时铭、马良坤、蒋宇林、戚庆炜、夏家辉、孙念怙。

２０１０－０６－０８发布 ２０１０－１２－３１实施

１　范围

ＷＳ３２２本部分规定了产前诊断的临床工作、

实验室工作以及产前诊断病例的追踪和随访的

要求。

本部分适用于已取得产前诊断技术服务资质的

医疗保健机构，采用细胞遗传学方法等国家认可的

相关技术，对孕妇实施胎儿染色体检查，从而对胎儿

是否罹患目前细胞遗传学技术可诊断的染色体病作

出产前诊断。

２　术语和定义

下列术语和定义适用于本文件。

２．１　细胞遗传学产前诊断ｃｙｔｏｇｅｎｅｔｉｃｐｒｅｎａｔａｌ

ｄｉａｇｎｏｓｉｓ　通过细胞遗传学技术，对胎儿来源的细

胞标本进行染色体数目和结构的分析检查，从而对

其是否存在染色体异常做出诊断。

２．２核型分析ｋａｒｙｏｔｙｐｉｎｇ　一个体细胞中特定数

目和形态的染色体称为核型（ｋａｒｙｏｔｙｐｅ）。对中期

细胞显带染色体标本进行染色体计数和带型模式分

析，称为核型分析。

２．３染色体计数ｃｈｒｏｍｏｓｏｍｅｃｏｕｎｔｓ　在显微镜下

计数一定数量的中期细胞中具有着丝粒的染色体

数目。

２．４分析细胞数ａｎａｌｙｚｅｄｃｅｌｌｓ　在镜下、或计算机

处理图像、或根据照片对显带标本中期细胞中每一
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条染色体的形态进行分析的细胞数量。

２．５核型分析细胞数ｋａｒｙｏｔｙｐｅｄｃｅｌｌｓ　根据ＩＳＣＮ

１９９５或ＩＳＣＮ２００５规则对一个细胞的染色体照片

或者计算机处理图像进行分组、排队、配对并进行形

态分析的细胞数量。

２．６评估细胞数ｓｃｏｒｅｄｃｅｌｌｓ　用于评估标本中具有

或缺少某一特殊细胞遗传学特点而需要分析的细胞

数量。一般是由于患者有某种临床病史，或在分析

过程中发现有１到２个异常细胞。评估细胞数通常

由实验室负责人规定，本标准中另有说明的除外。

２．７集落ｃｏｌｏｎｙ　经收获并染色后贴附在细胞培养

物生长基底上相对聚集的细胞克隆。

２．８异常克隆ａｂｎｏｒｍａｌｃｌｏｎｅ　至少有两个细胞含

有相同的额外染色体或染色体结构异常，或至少有

３个细胞均丢失同一号染色体。

２．９染色体异常ｃｈｒｏｍｏｓｏｍｅａｂｎｏｒｍａｌｉｔｙ　细胞的

染色体发生了数目或者结构变异，统称为染色体异

常。

２．１０染色体病ｃｈｒｏｍｏｓｏｍａｌｄｉｓｅａｓｅ　由染色体数

目或结构异常所引起的疾病称为染色体病。

２．１１非整倍体ａｎｅｕｐｌｏｉｄｙ　人类体细胞为二倍体

（ｄｉｐｌｏｉｄ），含４６条染色体，任何不成倍增加或者减

少的染色体异常个体均统称为非整倍体。

２．１２嵌合体ｍｏｓａｉｃｉｓｍ　由两种或多种具有不同核

型的细胞系所组成的个体称为嵌合体。

３　缩略语

３．１　ＩＳＣＮｌ９９５：ＡｎＩｎｔｅｒｎａｔｉｏｎａｌＳｙｓｔｅｍ ｆｏｒ

ＨｕｍａｎＣｙｔｏｇｅｎｅｔｉｃＮｏｍｅｎｃｌａｔｕｒｅｌ９９５，人类细胞

遗传学国际命名体制１９９５

３．２　ＩＳＣＮ ２００５：ＡｎＩｎｔｅｒｎａｔｉｏｎａｌＳｙｓｔｅｍｆｏｒ

ＨｕｍａｎＣｙｔｏｇｅｎｅｔｉｃＮｏｍｅｎｃｌａｔｕｒｅｌ９９５，人类细胞

遗传学国际命名体制２００５

４　临床工作

４．１　门诊工作程序

产前诊断门诊工作应由经过专门培训的、有资

质的医师承担。在孕妇进行遗传咨询或者妇产科产

前咨询时，医师应了解孕妇的个人史、既往史、孕产

史、遗传病家族史、产前诊断指征，帮助孕妇正确理

解胎儿可能罹患染色体病的风险，以及该染色体病

的临床表现。同时，还应让孕妇理解采取介入性取

材手术可能发生的各种并发症的风险。对于年龄在

３５岁以上，或者符合其他产前诊断指征的孕妇，均

应推荐其做产前诊断。

细胞遗传学产前诊断指征：３５岁以上的高龄孕

妇：产前筛查出来的胎儿染色体异常高风险的孕妇；

曾生育过染色体病患儿的孕妇；产前Ｂ超检查怀疑

胎儿可能有染色体异常的孕妇：夫妇一方为染色体

异常携带者；医师认为有必要进行产前诊断的其他

情形。

介入性产前诊断手术包括绒毛取材术、羊膜腔

穿刺术和经皮脐血管穿刺术，分别应在孕１０～１３
＋６

周、１６～１３
＋６周和孕１８周之后进行。医师应选择合

适的时期和方法进行产前诊断，手术前医师应正确

掌握产前诊断及取材手术的适应证和禁忌证，并完

成必要的检查。

４．２　知情同意书的签署

产前诊断手术取材之前应按照知情同意、孕妇

自愿的原则，医务人员事先告知孕妇或其家属本次

产前诊断的目的和必要性，讲清细胞遗传学产前诊

断的局限性、穿刺取材手术的风险。医师只对已签

署知情同意书，并同意接受产前诊断的孕妇实施产

前诊断手术及其相关检查。知情同意书见附录Ａ。

医师在术前谈话及知情同意书中应向孕妇说明

细胞遗传学产前诊断技术的局限性，即常规染色体

检查不能诊断染色体微小结构改变、单基因遗传病、

多基因遗传病、环境以及药物导致的胎儿宫内发育

异常。如因细胞培养失败而无法得到结果，则有再

次取材的可能。

４．３　产前诊断病历资料和样本采集

４．３．１　产前诊断病历的书写要求

４．３．１．１　孕妇的一般情况　　孕妇的姓名、年龄、

民族／种族、产前诊断指征、末次月经日期（公历）、是

否双胞胎或多胞胎、是否有异常妊娠史以及联系

方法。

４．３．１．２　产前诊断病史资料采集　　妊娠期异常

情况、妊娠期感染情况、是否有其他妊娠合并症，是

否有取材手术的禁忌证、超声检查资料、血清学产前

筛查结果以及其他与产前诊断相关的病史资料和术
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前检查结果。

４．３．１．３　产前诊断病历保存规格和期限　　按照

重要技术档案保存，保存期限至少２０年。

４．３．２　标本采集　医师在了解孕妇情况，确认符合

适应证、无禁忌证，并签署知情同意书后，实施取材

手术。当孕妇有取材手术的禁忌证，但又确有必要

进行产前诊断时，医师应向孕妇详细说明可能发生

的手术并发症及相应的解决办法。在孕妇做出要求

手术的决定，医师制定相应的应急预案之后才能实

施取材手术。

４．３．２．１　一般要求：手术室配备（抢救设备）、消毒

环境、设备（Ｂ超）、手术组人员搭配合理。手术医师

相对固定。

４．３．２．２　羊膜腔穿刺术：操作程序参见附录Ｂ．１。

４．３．２．３　绒毛取材术：操作程序参见附录Ｂ．２。

４．３．２．４　经皮脐血管穿刺术：操作程序参见附录Ｂ．３。

４．３．３　取材手术的质量控制

羊膜腔穿刺术一次穿刺成功率９９％以上，术后

一周内的胎儿丢失率小于０．５％；绒毛取材术一次

穿刺成功率９８％以上，术后一周内的胎儿丢失率小

于１．５％；经皮脐血管穿刺术一次穿刺成功率９０％

以上，术后一周内的胎儿丢失率小于２％。

４．３．４　标本的标识

标本采集后应立即置入有清晰标注孕妇姓名和

唯一编码的无菌试管中，及时送往细胞遗传产前诊

断实验室。唯一编号的编码规则由各实验室制定。

５　产前诊断的实验室工作

５．１　标本的接收登记　细胞遗传实验室收到标本

后，应立即核对标本标识的孕妇姓名与产前诊断申

请单和产前诊断病历、知情同意书是否一致，若同一

批标本中有同名孕妇，应按出生日期区分。每份标

本有一个唯一的编号，在产前诊断标本接收登记本

上登记。

５．２　细胞培养

５．２．１　一般要求

细胞接种操作应在超挣工作台进行。

５．２．２　培养箱

应定期清洗并检查培养箱：每个工作日检查指

示的培养箱内温度和二氧化碳浓度。应注明最高与

最低温度控制，应制定并张贴出仪器运行的合理范

围，当读数超过合理范围时应有相应处理方案。每

周检查贮气瓶气体和实验室空气湿度。

５．３　外周血淋巴细胞染色体（植物血凝素刺激）

检查

５．３．１　一般要求

５．３．１．１　每份标本至少建立两个独立的培养系统。

５．３．１．２　９０％以上的常规外周血分析应在收到标

本之日起２１个工作日之内发出最终书面报告。特

殊染色和分析可以酌情延迟发放报告时间。有特殊

情况时要及时与被检人和送检单位取得联系。

５．３．１．３　每年的诊断失败率不超过２％。

５．３．２　Ｇ显带染色体标本应达到３２０条带的分

辨率

５．３．３　外周血染色体分析标准

５．３．３．１　计数：至少计数２０个细胞，记录任何观察

到的染色体数目或结构异常。对可能有性染色体异

常病例的标本，至少计数３０个细胞。

５．３．３．２　分析：分析５个细胞，所分析细胞的染色

体分辨率应达到３２０条带水平。

５．３．３．３　核型分析：２个细胞，如果标本中发现有

一个以上的细胞克隆，则每个克隆核型分析一个

细胞。

５．４　产前诊断实验室的一般要求

５．４．１　至少应建立两个独立的培养系统并分别置

于不同的培养箱中。

５．４．２　除了经皮脐血管穿刺获取的脐血标本外，其

他标本应有备份培养以备进一步研究所需。

５．４．３　如果需要对父母的染色体进行分析以助于

鉴别胎儿染色体异常或异态性，应由同一个实验室

进行上述分析。

５．４．４　诊断失败率不应超过２％。应尽可能明确

所有诊断失败的原因，诊断失败的记录以及相应整

改措施的记录至少应保存一年。

５．４．５　除了经皮脐血管穿刺获取的脐血染色体分

析，９０％以上的最终结果应在从接收到标本之日起

２８个工作日之内完成并发出正式报告，除非需要进

行进一步的研究。

５．４．６　不能达到上述标准的实验室应将标本转送

到其他实验室，直至达到上述要求为止。
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５．４．７　对异常诊断结果应尽可能进行细胞遗传学

随访，以对产前诊断结果进行确认。

５．５　羊水细胞染色体分析

５．５．１　一般要求

如果细胞培养不满意，实验室应在羊膜腔穿刺

之日起１４天之内通知临床医师。

５．５．２　羊水细胞染色体分析

５．５．２．１　培养瓶法

５．５．２．１．１　计数：至少计数在２个以上独立培养的

培养瓶中平均分布的２０个细胞，记录任何观察到的

染色体数目或结构异常。

５．５．２．１．２　分析：至少分析在２个以上独立培养的

培养瓶中的５个细胞，所分析的细胞的染色体分辨

率应达到３２０条带水平。

５．５．２．１．３　核型分析：２个细胞，每个独立的培养

瓶各分析一个细胞。

５．５．２．２　原位法

５．５．２．２．１　计数：至少计数在２个以上独立培养的

器皿中平均分布的１５个细胞集落中的１５个细胞，

一个集落计数一个细胞。如果没有１５个集落，则至

少计数１０今集落中的１５个细胞。记录任何观察到

的染色体数目或结构异常。

５．５．２．２．２　分析：至少分析在２个以上独立培养的

培养器皿中的５个细胞，所分析的细胞的染色体分

辨率应达到３２０条带水平。

５．５．２．２．３　核型分析：２个细胞，如果发现有一个

以上的细胞克隆，则每个克隆核型分析一个细胞。

５．５．３　对羊水细胞嵌合体的真实性评估及处理

规则

对羊水细胞嵌合体的真实性评估及处理规则参

见附录Ｃ。

５．６　绒毛细胞染色体分析

５．６．１　一般要求

５．６．１．１　如果在临床上采用直接法（未培养）染色

体制备，则应同时采用培养法（定义为培养时间在

４８ｈ以上）染色体制备方法。

５．６．１．２　最终的书面报告应包括细胞培养的方法。

５．６．２　绒毛细胞染色体分析标准

５．６．２．１　直接法（未培养）染色体制备方法

不建议使用。

５．６．２．２　培养法（培养瓶法或原位法）

５．６．２．２．１　计数：至少计数在２个以上独立培养的

培养瓶中平均分布的２０个细胞，记录任何观察到的

染色体数目或结构异常。

５．６．２．２．２　分析：至少分析在２个以上独立培养的

培养器皿中的５个细胞，所分析的细胞的染色体分

辨率应达到３２０条带水平。

５．６．２．２．３　核型分析：２个细胞，使用原位法如果

发现有一个以上的细胞克隆，则每个克隆核型分析

一个细胞；培养瓶法的每个独立培养瓶各分析一个

细胞。

５．７　胎儿脐带血染色体分析

５．７．１　一般要求

５．７．１．１　至少应建立两个独立的培养系统。

５．７．１．２　建议分别培养４８ｈ和７２ｈ。

５．７．１．３　最终结果应在从穿刺之日起７个工作日

之内获得。

５．７．２　脐血细胞染色体分析标准

５．７．２．１　计数：至少计数在２个以上独立培养的培

养瓶中平均分布的２０个细胞，记录任何观察到的染

色体数目或结构异常。

５．７．２．２　分析：至少分析在２个以上独立培养的培

养器皿中的５今细胞，所分析细胞的染色体分辨率

应达到相应标准。

５．７．２．３　核型分析：２个细胞，如果发现有一个以

上的细胞克隆，则每个克隆核型分析一个细胞。

５．８　细胞遗传学检查报告

５．８．１　细胞核型分析记录及染色体异常的命名法：

采用ＩＳＣＮｌ９９５或者ＩＳＣＮ２００５均可。

５．８．２　最终书面报告

５．８．２．１　一般信息：患者姓名、年龄、标本采集日

期、实验室收到标本日期、实验室编号、标本的唯一

编号、送检医师的姓名。

５．８．２．２　检查内容的报告应包括：产前诊断指征；

细胞培养的方法：显带方法、染色体分辨率；对所分

析细胞的现行ＩＳＣＮ命名；除非有明确胎儿性别的

医疗指征，不得报告胎儿性别。应标注实验室结果

报告的局限性。

５．８．２．３　至少应由两个有资质的人员对细胞进行

分析和评估。
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５．８．２．４　对结果的解释应包括：和临床信息之间的

关系；对结果的意义的讨论；应建议进行进一步的遗

传咨询。

５．８．２．５　实验室信息应包括：实验室名称、技术员

姓名、签发报告的实验室负责人姓名和签名。

５．８．３　细胞遗传学产前诊断结果的报告：报告单式

样见附录Ｄ。

５．８．３．１　对正常核型的报告：Ｇ显带染色体３２０条

带水平未见异常。

５．８．３．２　对异常核型的报告：按ＩＳＣＮｌ９９５或者

ＩＳＣＮ２００５书写和描述，并建议遗传咨询。

５．９　产前诊断病历资料存档及标本保存

５．９．１　产前诊断病历含术前相关检查登记，知情同

意书、细胞遗传学分析实验记录合并入病历中，存入

产前诊断档案保存，保存期限２０年以上。

５．９．２　细胞培养及染色体标本制备的实验记录按

实验室工作日志保存档案，保存期限５年以上。

５．９．３　用于诊断性实验的玻片保存期限有限，如果

是永久性的显带方法（Ｇ—，Ｃ—，Ｒ—带），玻片宜保

存两年。荧光染色体的染色体玻片的保存时间由实

验室主任决定。

５．９．４　各个实验室应制定相应的方案以确保在获

得足够的能够完成所要求的分析所需的中期分裂象

细胞之前，要保存有部分原始标本、细胞培养物或细

胞沉淀物。

５．９．５　每个产前诊断病例至少有２个细胞的核型

图像照相记录并永久保存电子版或者相片。

６　产前诊断病例的追踪和随访

对产前诊断核型异常的病例应进行随访，尽可

能了解胎儿的发育情况和妊娠结局，并将随访结果

记录在产前诊断病历中，尽可能明确染色体核型和

临床表现之间的关系。
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附录Ａ

（规范性附录）

介入性产前诊断知情同意书

Ａ．１　羊膜腔穿刺术知情同意书

患者　　　　　，　　　岁，因　　　　　　　　　　需要作羊膜腔穿刺术进行产前诊断胎儿有无异

常。羊膜腔穿刺术是一项相对安全的中孕期有创性介入性产前诊断技术，存在但不局限于以下医疗风险：

１）孕妇有发生出血、羊水渗漏、流产的可能。

２）穿刺有损伤胎儿的可能性。

３）因孕妇子宫畸形、胎盘位于子宫前壁、腹壁太厚、羊水量少等原因，可能发生羊水穿刺失败。

４）如术前孕妇存在隐性感染或术后卫生条件不佳，有发生宫内感染及胎儿感染死亡的可能。

５）疼痛、紧张等刺激有诱发孕妇出现心脑血管意外的可能。

鉴于当今医学技术水平的限制、患者的个体差异以及其他无法预知的原因，即使在医务人员已认真履行

了工作职责和严格执行操作规程的情况下，上述风险仍有可能发生。医务人员将严格按照医疗技术规范进

行操作，尽最大努力减少上述风险的发生。

孕妇方应提供真实有效的病史材料。

孕妇方已充分了解该检查的性质、目的、风险性和必要性，对其中的疑问已得到经治医生的解答。经本

人及家属慎重考虑后同意接受产前诊断并愿将本次妊娠的最终结局及时与医方沟通。为确认上述内容为双

方意思的真实表达，医方已履行了告知义务，孕妇方已享有充分知情和选择的权利，签字生效。

孕妇签字：　　　　　　　　　　　日　　　期：　　　　　　　　

家属签字：　　　　　　　　　　　与孕妇关系：　　　　　　　　

医生签字：　　　　　　　　　　　日　　　期：　　　　　　　　

Ａ．２　绒毛取材术知情同意书

患者　　　　　，　　　岁，因　　　　　　　　　　需要行绒毛取材术进行产前诊断。绒毛取材术是

一项相对安全的早孕期有创性介入性产前诊断技术，存在但不局限于以下医疗风险：

１）孕妇有发生出血、流产的可能。

２）穿刺有损伤胎儿可能性。

３）因孕妇子宫畸形、腹壁太厚、胎盘位于子宫后壁、胎盘太薄等原因，可能发生绒毛取材失败。

４）如术前孕妇存在隐性感染或术后卫生条件不佳，有发生宫内感染及流产的可能。
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５）疼痛、紧张等刺激有诱发孕妇出现心脑血管意外的可能。

鉴于当今医学技术水平的限制、患者的个体差异以及其他无法预知的原因，即使在医务人员已认真履行

了工作职责和严格执行操作规程的情况下，上述风险仍有可能发生。医务人员将严格按照医疗技术规范进

行操作，尽最大努力减少上述风险的发生。

孕妇方应提供真实有效的病史材料。

孕妇方已充分了解该检查的性质、目的、风险性和必要性，对其中的疑问已得到经治医生的解答。经本

人及家属慎重考虑后同意接受产前诊断并愿将本次妊娠的最终结局及时与医方沟通。为确认上述内容为双

方意思的真实表达，医方已履行了告知义务，孕妇方已享有充分知情和选择的权利，签字生效。

孕妇签字：　　　　　　　　　　　日　　　期：　　　　　　　　

家属签字：　　　　　　　　　　　与孕妇关系：　　　　　　　　

医生签字：　　　　　　　　　　　日　　　期：　　　　　　　　

Ａ．３　经皮脐血管穿刺术知情同意书

患者　　　　　，　　　岁，因　　　　　　　　　　需要行经皮脐血管穿刺术进行产前诊断。经皮脐

血管穿刺术是一项相对安全的中孕期有创性介入性产前诊断技术，存在但不局限于以下医疗风险：

１）孕妇可能发生出血、胎盘出血、血肿、胎盘早剥、羊水渗漏、胎膜早破、胎死宫内、晚期流产等手术并发症。

２）胎儿并发症包括感染、出血、严重的心动过缓、脐带压塞或血栓形成，以及穿刺造成的胎儿损伤。

３）因孕妇子宫畸形、胎盘位于子宫后壁、腹壁太厚、脐血管异常等原因，可能发生穿刺失败。

４）如术前孕妇存在隐性感染或术后卫生条件不佳，有发生宫内感染及胎儿感染死亡的可能。

５）疼痛、紧张等刺激有诱发孕妇出现心脑血管意外的可能。

鉴于当今医学技术水平的限制、患者的个体差异以及其他无法预知的原因，即使在医务人员已认真履行

了工作职责和严格执行操作规程的情况下，上述风险仍有可能发生。医务人员将严格按照医疗技术规范进

行操作，尽最大努力减少上述风险的发生。

孕妇方应提供真实有效的病史材料。

孕妇方已充分了解该检查的性质、目的、风险性和必要性，对其中的疑问已得到经治医生的解答。经本

人及家属慎重考虑后同意接受产前诊断并愿将本次妊娠的最终结局及时与医方沟通。为确认上述内容为双

方意思的真实表达，医方已履行了告知义务，孕妇方已享有充分知情和选择的权利，签字生效。

孕妇签字：　　　　　　　　　　　日　　　期：　　　　　　　　

家属签字：　　　　　　　　　　　与孕妇关系：　　　　　　　　

医生签字：　　　　　　　　　　　日　　　期：　　　　　　　　
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Ａ．４　关于胎儿染色体检查的说明

患者　　　　　，　　　岁，因　　　　　　　　　　胎儿细胞培养制备胎儿染色体是进行产前诊断的

一项技术，在培养、分析过程中可能出现以下情况：

１）培养失败：由于活细胞数量少、质量差或宫内感染等原因导致细胞生长较差或不生长，使培养失败。

２）影响检测结果：细胞生长较差以及染色体可分析核型过少或形态较差时，影响分析结果。

３）常规染色体检查不能诊断染色体微小结构改变、单基因遗传病、多基因遗传病、环境以及药物导致的

胎儿宫内发育异常。

４）如孕妇术前存在隐性感染，则细胞培养可能因感染而失败，无法得到产前诊断结果。如因细胞培养

失败而无法得到结果，则有再次取材的可能。

鉴于当今医学技术水平的限制、患者的个体差异以及其他无法预知的原因，即使在医务人员已认真履行

了工作职责和严格执行操作规程的情况下，上述情况仍有可能发生。医务人员将严格按照医疗技术规范进

行操作，尽最大努力减少上述情况的发生。

孕妇方已充分了解该检查的性质，对其中的疑问已得到经治医生的解答。经本人及家属慎重考虑后同

意接受胎儿染色体检查并愿将本次妊娠的最终结局及时与医方沟通。为确认上述内容为双方意思的真实表

达，医方己履行了告知义务，孕妇方己享有充分知情和选择的权利，签字生效。

孕妇签字：　　　　　　　　　　　日　　　期：　　　　　　　　

家属签字：　　　　　　　　　　　与孕妇关系：　　　　　　　　

医生签字：　　　　　　　　　　　日　　　期：　　　　　　　　
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附录Ｂ

（资料性附录）

介入性产前诊断技术操作程序

Ｂ．１　羊膜腔穿刺术操作程序

Ｂ．１．１　目的：主要用于有医学指征的孕１６周～２２周
＋６的产前诊断。

Ｂ．１．２　羊膜腔穿刺术指征：

ａ）孕妇预产期年龄大于等于３５岁；

ｂ）孕妇曾生育过染色体异常患儿：

ｃ）夫妇一方有染色体结构异常者；

ｄ）孕妇曾生育过单基因病患儿或先天性代谢病患儿：

ｅ）２１—三体综合征、１８—三体综合征产前筛查高风险者；

ｆ）其他需要抽取羊水标本检查的情况。

Ｂ．１．３　羊膜腔穿刺术禁忌证

ａ）先兆流产；

ｂ）术前两次测量体温（腋温）高于３７．２℃；

ｃ）有出血倾向（血小板≤７０×１０
９／Ｌ，凝血功能检查有异常）；

ｄ）有盆腔或宫腔感染征象；

ｅ）无医疗指征的胎儿性别鉴定。

Ｂ．１．４　羊膜腔穿刺术术前准备包括：

ａ）认真核对适应证及有无禁忌证：

ｂ）查血常规，ＨＩＶ抗体、ＨＢｓＡｇ、抗梅毒抗体、ＡＢＯ血型和Ｒｈ因子，如Ｒｈ（—），查间接Ｃｏｏｍｂｓ’试验，

告知胎母输血的风险，建议准备抗Ｄ球蛋白；

ｃ）Ｂ超检查了解胎儿情况以及胎盘附着情况。

Ｂ．１．５　羊膜腔穿刺术操作步骤如下：

ａ）孕妇排空膀胱，取仰卧位，常规消毒铺巾；

ｂ）超声定位穿刺部位：

ｃ）将穿刺针垂直方向刺入宫腔，拔出针芯，见有淡黄色清亮羊水溢出，接注射器抽取２ｍｌ后，更换注射

器，抽取羊水，取羊水量不宜多于３０ｍＬ。插入针芯，拔出穿刺针。术毕超声观察胎心及胎盘情况；

ｄ）抽出羊水注入无菌试管，送实验室接种；

ｅ）如两次穿刺未获羊水时应终止手术，１～２周后再次手术。

Ｂ．１．６　术后注意事项如下：

ａ）向孕妇说明可能发生的并发症：

ｂ）嘱孕妇若有腹痛、阴道出血、阴道流液等及时就诊；

ｃ）禁止性生活２周；

ｄ）预约２周后复诊。

Ｂ．２　Ｂ超引导下绒毛取材术操作程序
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Ｂ．２．１　目的

主要用于有医学指征的孕１０～１３
＋６周期间的产前诊断。

Ｂ．２．２　绒毛取材术指征

绒毛取材术指征如下：

ａ）孕妇预产期年龄大于等于３５岁；

ｂ）孕妇曾生育过染色体异常患儿；

ｃ）夫妇一方有染色体结构异常者；

ｄ）孕妇曾生育过单基因病患儿或先天性代谢病患儿；

ｅ）２１—三体综合征、１８—三体综合征产前筛查高风险者：

ｆ）其他需要抽取绒毛标本检查的情况。

Ｂ．２．３　绒毛取材术禁忌证

绒毛取材术禁忌证包括：

ａ）先兆流产：

ｂ）术前两次测量体温（腋温）高于３７．２℃：

ｃ）有出血倾向（血小板≤７０×１０
９／Ｌ，凝血功能检查有异常）：

ｄ）有盆腔或宫腔感染征象；

ｅ）无医疗指征的胎儿性别鉴定。

Ｂ．２．４　绒毛取材术术前准备

绒毛取材术术前准备包括：

ａ）认真核对适应证及有无禁忌证：

ｂ）查血常规，ＨＩＶ抗体、ＨＢｓＡｇ、抗梅毒抗体、ＡＢＯ血型和Ｒｈ因子，如Ｒｈ（—），查间接Ｃｏｏｍｂｓ’试验，

告知胎母输血的风险，建议准备抗Ｄ球蛋白；

ｃ）Ｂ超检查了解胎儿情况以及胎盘附着情况。

Ｂ．２．５　绒毛取材术操作步骤

Ｂ．２．５．１　经腹途径（双针套管法）操作步骤如下：

ａ）孕妇排空膀胱，取仰卧位，常规消毒铺巾；

ｂ）超声定位穿刺部位；

ｃ）在超声引导下，将引导套针经腹壁及子宫穿刺入胎盘。拔出针芯，将活检针经引导套针内送入盘绒

毛组织；

ｄ）接含２～４ｍＬ生理盐水的２０ｍＬ注射器，以５ｍＬ左右的负压上下移动活检针以吸取绒毛组织；

ｅ）取绒毛量一般不超过２５ｍｇ。获取需要量的绒毛标本后插入针芯，拔出穿刺针；

ｆ）术毕超声观察胎心及胎盘情况；

ｇ）如引导套针两次穿刺均未穿入胎盘绒毛组织则应终止手术，１周～２周后重新手术。

Ｂ．２．５．２　经宫颈途径操作步骤如下：

ａ）孕妇排空膀胱，取膀胱截石位，常规消毒铺巾；

ｂ）在超声引导下，将导管经宫颈穿刺入胎盘；

ｃ）连接含２ｍＬ～４ｍＬ生理盐水的２０ｍＬ注射器，以５ｍＬ～１０ｍＬ左右的负压吸取绒毛组织。取绒

毛量一般不超过２５ｍｇ；

ｄ）术毕超声观察胎心及胎盘情况；
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ｅ）如两次穿刺均未吸出绒毛组织则应终止手术，１周～２周后重新手术。

Ｂ．２．６　术后注意事项

术后注意事项如下：

ａ）向孕妇说明可能发生的并发症；

ｂ）嘱孕妇若有腹痛、阴道出血、阴道流液等及时就诊；

ｃ）禁止性生活２周；

ｄ）预约２周后复诊。

Ｂ．３　经皮脐血管穿刺术操作程序

Ｂ．３．１　目的

主要用于有医学指征的孕１８周以后的产前诊断。

Ｂ．３．２　经皮脐血管穿刺术指征

经皮脐血管穿刺术指征如下：

ａ）胎儿核型分析：

ｂ）胎儿宫内感染的诊断；

ｃ）胎儿血液系统疾病的产前诊断及风险估计；

ｄ）其他需要抽取脐血标本检查的情况。

Ｂ．３．３　经皮脐血管穿刺术禁忌证：

经皮脐血管穿刺术禁忌证如下：

ａ）先兆晚期流产：

ｂ）术前两次测量体温（腋温）高于３７．２℃；

ｃ）有出血倾向（血小板≤７０×１０
９／Ｌ，凝血功能检查有异常）；

ｄ）有盆腔或宫腔感染征象：

ｅ）无医疗指征的胎儿性别鉴定。

Ｂ．３．４　经皮脐血管穿刺术前准备

经皮脐血管穿刺术前准备包括：

ａ）认真核对适应证及有无禁忌证；

ｂ）查血．常规，ＨＩＶ抗体、ＨＢｓＡｇ、抗梅毒抗体、ＡＢＯ血型和Ｒｈ因子，如Ｒｈ（—），查间接Ｃｏｏｍｂｓ’试

验，告知胎母输血的风险，建议准备抗Ｄ球蛋白：

ｃ）Ｂ超检查了解胎儿、脐带和胎盘情况。

Ｂ．３．５　经皮脐血管穿刺术操作步骤

经皮脐血管穿刺术操作步骤包括：

ａ）孕妇排空膀胱，取仰卧位，常规消毒铺巾；

ｂ）超声定位穿刺部位；

ｃ）在超声引导下，将穿刺针经腹壁及子宫穿刺入脐带：

ｄ）拔出针芯，连接注射器，抽取需要量的脐血，取血量不宜多于５ｍＬ。插入针芯后拔针：

ｅ）超声观察胎心、胎盘和脐带情况；

ｆ）手术时间不宜超过２０ｍｉｎ，如穿刺针两次经皮穿刺均未穿入脐带则应终止手术，１周～２周后重新

手术。

Ｂ．３．６　术后注意事项
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术后注意事项包括：

ａ）向孕妇说明可能发生的并发症；

ｂ）嘱孕妇若有腹痛、阴道出血、阴道流液、胎动异常等及时就诊；

ｃ）禁止性生活２周；

ｄ）预约２周后复诊。

附录Ｃ

（资料性附录）

对羊水细胞嵌合体的真实性评估及处理规则

Ｃ．１　诊断羊水细胞嵌合体的步骤（两步法以及额外工作的程度）：

Ｃ．１．１　常规的最初工作（Ｒｏｕｔｉｎｅｉｎｉｔｉａｌｗｏｒｋｕｐ）（即第一阶段）

Ｃ．１．１．１　培养瓶法：每个培养瓶中计数８个～１０个细胞，总共１６个细胞。

Ｃ．１．１．２　原位法：共计数１０个～１６个克隆。

Ｃ．１．１．３　在收获之前，必须计数每个培养瓶或器皿中的克隆数目，对于培养瓶法，每个培养瓶中至少应该

有１２个克隆才能收获。

Ｃ．１．２　需要进行第二阶段的情形

当最初的工作中发现异常细胞时才需要分析额外的细胞，而不是在每一份羊水标本中都常规计数大量

的细胞。

Ｃ．１．３　第二阶段的三种工作程度

Ｃ．Ｉ．３．１　高强度的额外工作（ｅｘｔｅｎｓｉｖｅａｄｄｉｔｉｏｎａｌｗｏｒｋｕｐ）

Ｃ．１．３．１．１　培养瓶法：在第二个培养瓶中再分析１０个细胞，从第三个培养瓶中再分析２０个细胞，总共分

析５０个细胞。需要指出的是，嵌合是在对原始培养的分析的基础上提出的，发现异常的最初的计数和分析

的细胞，在评估嵌合的百分数和可信程度的时候不被计算在内。如，共计数５０个细胞，在培养瓶Ａ的１０个

细胞中发现异常，在培养瓶Ｂ和Ｃ中共计数４０个，只在后４０个细胞中进行评估。

Ｃ．１．３．１．２　原位法：额外检查２４个集落中的细胞。

Ｃ．１．３．２　中等强度的额外工作（ｍｏｄｅｒａｔｅａｄｄｉｔｉｏｎａｌｗｏｒｋｕｐ）

Ｃ．１．３．２．１　培养瓶法：在初始的培养瓶中再检查１０个细胞，总共检查３０个细胞，如果初始的培养瓶中的

细胞数不够，则需要收获第三瓶。

Ｃ．１．３．２．２　原位法：额外检查１２个克隆的细胞。

Ｃ．１．３．３　无需额外工作（ｎｏａｄｄｉｔｉｏｎａｌｗｏｒｋｕｐ）

所有的原先检查过的细胞都必须重新针对特异性的异常进行检查。

Ｃ．２　羊水染色体嵌合体诊断标准（见表Ｃ．１）
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表犆．１　羊水染色体嵌合体诊断标准

培养瓶法 原位法

Ａ．高强度额外

工作指征

（１）以下常染色体三体：

２，５，８，９，１２，１３，１４，１５，１６，１８，２０，２１，ｏｒ２２（ＳＣ，ＭＣ）ａ

（２）不平衡性结构重排（ＭＣ）

（３）标记染色体（ＭＣ）

（１）以下常染色体三体：

２，５，８，９，１２，１３，１４，１５，１６，１８，２０，２１，ｏｒ２２（ＳＣｏ，ＭＣｏ）ｂ

（２）不平衡性结构重排（ＭＣｏ）

（３）标记染色体（ＭＣｏ）

Ｂ．中等额外强

度工作指征

（４）额外的性染色体（ＳＣ，ＭＣ）

（５）以下常染色体三体：

１，３，４，６，７，１０，１１，１７，１９（ＳＣ，ＭＣ）

（６）４５，Ｘ（ＭＣ）

（７）除４５，Ｘ以外的单体（ＭＣ）

（８）标记染色体（ＳＣ）

（９）平衡性结构重排（ＭＣ）

（４）额外的性染色体（ＳＣｏ，ＭＣｏ）

（５）以下常染色体三体：

１，３，４，６，７，１０，１１，１７，１９（ＳＣｏ，ＭＣｏ）

（６）４５，Ｘ（ＳＣｏ，ＭＣｏ）

（７）除４５，Ｘ以外的单体（ＳＣｏ，ＭＣｏ）

（８）标记染色体（ＳＣｏ）

（９）平衡性结构重排（ＭＣｏ）

（１０）不平衡性结构重排（ＳＣｏ）

Ｃ无需额外工

作的指征

（１０）４５，Ｘ（ＳＣ）

（１１）不平衡性结构重排（ＳＣ）

（１２）平衡性结构重排（ＳＣ）

（１３）在着丝粒处断裂从而丢失一臂（ＳＣ）

（１１）平衡性结构重排（ＳＣｏ）

（１２）在着丝粒处断裂从而丢失一臂（ＳＣｏ）

注：ＳＣａ指单个培养瓶中的单个细胞（ｓｉｎｇｌｅｃｅｌｌｓｉｎｇｌｅｆｌａｓｋ）；

ＭＣａ指单个培养瓶中的多个细胞（ｍｕｌｔｉｐｌｅｃｅｌｌｓｓｉｎｇｌｅｆｌａｓｋ）；

ＳＣｏｂ指单个培养皿中的单个集落ｓｉｎｇｌｅｃｏｌｏｎｙ（ｓｉｎｇｌｅｄｉｓｈ）；

ＭＣｏｂ指单个培养皿中的多个集落ｍｕｌｔｉｐｌｅｃｏｌｏｎｉｅｓ（ｓｉｎｇｌｅｄｉｓｈ）
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附录Ｄ

（规范性附录）

细胞遗传学产前诊断报告单式样

Ｄ．１　（产前诊断机构）细胞遗传学产前诊断报告单

病人姓名　　　　　　　性别　　　　　　年龄

送检医生

产前诊断指征：孕妇高龄

标本类型：羊水　　　　　　　　标本采集日期：

标本编号：　　　　　　　　　　 标本接收日期：

检查要求：染色体核型分析

方法：原位法染色体分析（３２０条带），Ｇ显带

结果：　　　　胎儿羊水细胞Ｇ显带染色体３２０条带水平未见异常

检验者：　　　　　　　　　　审核者：

日　期：　　　　　　　　　　日　期：

注：常规染色体检查不能诊断染色体微小结构改变、单基因遗传病、多基因遗传病、环境以及药物导致的胎儿

宫内发育异常。

Ｄ．２　（产前诊断机构）细胞遗传学产前诊断报告单

病人姓名　　　　　　　性别　　　　　　　年龄

送检医生

产前诊断指征：孕妇高龄

标本类型：羊水　　　　　　　标本采集日期：

标本编号：　　　　　　　　　 标本接收日期：

检查要求：染色体核型分析

方法：原位法染色体分析（３２０条带），Ｇ显带

结果：　４５，Ｘ

　　　 该胎儿羊水细胞染色体数目４５条，少一条Ｘ染色体，建议遗传咨询。

检验者：　　　　　　　　　　审核者：

日　期：　　　　　　　　　　日　期：

注：常规染色体检查不能诊断染色体微小结构改变、单基因遗传病、多基因遗传病、环境以及药物导致的胎儿

宫内发育异常。
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