
《中国产前诊断杂志（电子版）》　２０１３年第５卷第３期 ·论著·　　

单合子双胎之一Ｔｕｒｎｅｒ综合征的产前诊断及

选择性减胎

勾晨雨１　方群
２
　周

２
　陈宝江

２
　谢英俊

２
　黄轩

２
　林少宾

２

（１．广州医科大学第二附属医院 产科，广东 广州　５１０２６０；

２．中山大学附属第一医院 胎儿医学中心，广东 广州　５１００８０）

基金资助：国家自然科学基金（８１２７０７０５）；广东省自然科学基金博士启动项目（Ｓ２０１１０４０００４２８０）；高等学校博士学科

点专项科研基金（２０１１０１７１１２００６５）；广州市科技计划项目（２０１２Ｊ４３０００８５）

通讯作者：方群，Ｅｍａｉｌ：ｆａｎｇ＿ｑｕｎ＠１６３．ｃｏｍ

【摘要】　目的　探讨单合子双胎之一为Ｔｕｒｎｅｒ综合征，另一胎儿核型正常的产前诊断方法及选择性减

胎的治疗和监测策略。方法　对３例超声发现其中一胎儿颈部淋巴水囊瘤的单绒毛膜双胎行双羊膜腔

穿刺，取双胎羊水细胞分别行原位荧光杂交（ＦＩＳＨ）检测１３、１８、２１、Ｘ、Ｙ染色体数目、羊水细胞培养核

型分析及１６个多态性微卫星位点标记（ＳＴＲ）检测确定合子性质。３例病例分别行脐带双极电凝减及超

声引导射频消融选择性减灭异常胎儿，术后定期超声监测随访。结果　３例患者羊水细胞ＦＩＳＨ及核型

分析结果均显示为颈部淋巴水囊瘤，胎儿为Ｔｕｒｎｅｒ综合征，其同胞胎儿为正常染色体核型；ＳＴＲ检测显

示各对双胎１６个位点完全一致，单合子几率达到９９．９９％；选择性减胎术后超声监测保留胎儿情况良

好，其中２例已分娩，出生后随访与同龄婴儿无差异。结论　双胎尤其是单绒毛膜双胎之一颈部淋巴水

囊瘤或ＮＴ增厚，应警惕单合子双胎之一Ｔｕｒｎｅｒ综合征。双羊膜腔穿刺、羊水细胞核型分析及合子性

质鉴定是产前诊断单合子双胎核型不一致的方法；对已确诊其中之一为Ｔｕｒｎｅｒ综合征的单绒毛膜单合

子双胎，选择性减灭濒死的异常胎儿为保留正常胎儿提供了可能；超声是诊断和监测的重要措施。
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　　人们过去曾认为单合子双胎性别、基因型、表

型、疾病易感性甚至心理特征都是一致的，表型不一

致的双胎被认为是双合子［１］。１９６１年Ｔｕｒｐｉｎ报道

第一例单合子双胎其中之一为Ｔｕｒｎｅｒ综合征，另一

胎儿核型正常；此后国外报道数例由ＤＮＡ分析证

实为单合子的双胎染色体核型不一致［２，３］。染色体

异常胎儿常合并结构畸形，而双胎妊娠本身的风险

及并发症发生率高，核型不一致单合子双胎中的异

常胎儿可能由于双胎输血或胎盘份额不均对正常胎

儿造成危害。本文通过分析２０１１～２０１３年中山大

学附属第一医院胎儿医学中心诊断单合子双胎之一

为Ｔｕｒｎｅｒ综合征并行选择性减胎的病例资料，探讨

单合子双胎核型不一致的产前诊断及治疗的策略，

为复杂性双胎的诊治提供临床指导。

１　资料与方法

１．１　临床资料　２０１１年７月至２０１３年７月中山

大学附属第一医院胎儿中心共有３例单绒毛膜双羊

膜囊双胎（ＭＣＤＡ），因孕１１～１３周超声表现为一胎

颈部淋巴水囊瘤或颈后透明层（ＮＴ）增厚，于妊娠

１６～１７周双胎羊水细胞核型分析及合子性质鉴定

（临床资料详见表１）。

表１　ＭＣＤＡ双胎其中一胎Ｔｕｒｎｅｒ综合征临床资料

孕妇年龄（岁） 孕产次 受孕方式 超声表现 备注

病例１ ２８ Ｇ３Ｐ１ 自然
ＭＣＤＡ双胎胎儿Ａ颈部淋巴水囊瘤，腹水，全身

皮肤水肿；胎儿Ｂ未发现结构异常。

不良孕产史：腹裂女婴分娩

史，胎儿肺囊腺瘤引产史

病例２ ３５ Ｇ１Ｐ０ ＩＶＦＥＴ
ＭＣＤＡ双胎胎儿Ａ颈部淋巴水囊瘤，胸腹水，全

身皮肤水肿，单脐动脉；胎儿Ｂ未发现结构异常。
孕１１周起反复阴道流血

病例３ ２３ Ｇ１Ｐ０ 自然
ＭＣＤＡ双胎胎儿Ａ颈部淋巴水囊瘤，全身皮肤

水肿，左心发育不良；胎儿Ｂ未发现结构异常。

　　注：ＩＶＦＥＴ：体外受精胚胎移植

１．２　产前诊断方法　３例 ＭＣＤＡ病例均于孕１６～

１７周行双羊膜腔穿刺术：在超声引导下以２２Ｇ穿刺

针分别穿刺进入２个胎儿的羊膜腔，各抽取羊水

４０ｍｌ行羊水细胞原位荧光杂交（ＦＩＳＨ）检测１３、

１８、２１、Ｘ、Ｙ染色体数目、羊水细胞培养核型分析。

中山大学法医鉴定中心行双胎羊水细胞１６个多态

性微卫星位点标记（ＳＴＲ）检测确定合子性质。

１．３　治疗及监测方法　予以详细优生咨询及充分

知情同意，患者夫妇选择减灭染色体异常胎儿。选

择性减胎手术由患者夫妇签署书面知情同意书及医

学伦理委员会批准。病例１超声介导下行异常胎儿

脐带双极电凝减胎术，病例２、３行超声引导射频消

融减胎术。

选择性减胎术后通过超声监测保留胎儿情况。

第一次超声监测为术后２４小时，之后间隔１～２周

直至分娩。超声监测指标包括保留胎儿的双顶径、

头围、腹围、肱骨、股骨等生长径线，脐血流、静脉导

管血流（ＤＶ）、大脑中动脉峰值流速（ＭＣＡＰＳＶ）等

血流动力学指标以及保留胎和被减胎羊水量。

２　结　果

２．１　羊水细胞原位荧光杂交　３例双胎ＦＩＳＨ 结

果均显示颈部水囊瘤（胎儿Ａ）为Ｘ单体，超声结构

正常胎儿（胎儿Ｂ）未见１３、１８、２１、性染色体数目异

常（图１）。

图１　１Ａ：颈部水囊瘤胎儿ＦＩＳＨ结果为Ｘ单体；

２Ｂ：超声结构正常胎儿ＦＩＳＨ显示Ｘ染色体数目正常

２．２　羊水细胞培养核型分析　３例Ｇ显带结果均

显示双胎之一（胎儿Ａ）为４５，Ｘ，胎儿Ｂ为４６，ＸＸ，

与ＦＩＳＨ结果相符（图２、３）。
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图２　颈部水囊瘤胎儿核型为４５，Ｘ 图３　超声结构正常胎儿胎儿核型为４６，ＸＸ

２．３　羊水细胞ＳＴＲ检测显示３对核型不一致ＭＣＤＡ双胎的１６个位点完全一致，单合子几率达到９９．９９％

（图４、５）。

图４　病例２　胎儿Ａ部分ＳＴＲ标记

图５　病例２胎儿Ｂ部分ＳＴＲ标记

２．４　减胎术后超声监测

２．４．１　保留胎儿生长径线均与孕周相符。

２．４．２　彩色多普勒频谱显示病例１的两胎儿在选

择性减胎术前均出现脐动脉舒张末期血流缺失，正

常胎（胎儿Ｂ）ＭＣＡＰＳＶ上升至３２．７ｃｍ／ｓ（１．３６

ＭＯＭ）。选择性减胎术后胎儿Ｂ的血流动力学迅

速恢复正常（２３ｃｍ／ｓ，０．９ＭＯＭ）。术后３例保留

胎儿脐血流、ＤＶ、ＭＣＡＰＳＶ监测指标均稳定在正

常范围。

２．５　妊娠结局　３例病例均已分娩，保留胎儿出生

后随访体格及精神发育与同龄儿童无差异。（详见

表２）。
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表２　单合子双胎之一Ｔｕｒｎｅｒ综合征选择性减胎术后妊娠结局

分娩孕周 分娩方式 新生儿性别 出生体重（Ｋｇ） 身长（ｃｍ） 出生Ａｐｇａｒ评分（１分钟—５分钟） 目前年龄

病例１ ３９ 顺产 女 ３．３５ ４９ ９～１０分 ２岁

病例２ ３９ 顺产 女 ２．９ ４８ ９～１０分 １岁

病例３ ３９ 顺产 女 ２．９８ ４８ ９～１０分 １周

３　讨　论

１９６１年Ｔｕｒｐｉｎ报道的１例性别不一致单合子

双胎，使人们首次认识到单合子双胎可以出现表型

和基因型的不一致。此后国外偶有单合子双胎之一

为Ｔｕｒｎｅｒ综合征、２１三体、１８三体、１３三体等核型

不一致的病例报道，其中以 Ｔｕｒｎｅｒ综合征最多

见［１３］。目前国内外尚无关于单合子双胎核型不一

致的发病率的数据。许多病例可能因为以下原因漏

诊：①单纯从胎盘或绒毛膜性质误判合子性质，一些

核型不一致但未经过合子鉴定的双绒毛双胎可能是

单合子双胎；②部分双胎妊娠由产前超声检查发现

胎儿异常，未行产前诊断及合子鉴定而直接终止妊

娠；③单胎中 Ｔｕｒｎｅｒ综合征死胎的发生率高达

９９％
［４］，部分双胎之一消亡的病例可能是单合子双

胎之一有严重染色体异常。

单合子双胎之一出现Ｔｕｒｎｅｒ综合征的具体机

制目前尚不明确。本研究的病例提示，由分裂后期

延滞所致的性染色体丢失和早期胚胎细胞之间的识

别与排斥［５］共同作用可能是引起单合子双胎之一

Ｔｕｒｎｅｒ综合征的原因。部分囊胚细胞在胚胎发育

早期丢失性染色体形成４５，Ｘ细胞，同一卵裂球内

存在４５，Ｘ和４６，ＸＸ（４６，ＸＹ）２种核型的细胞系可

能通过细胞识别机制相互辨认，相同的细胞聚集，不

同的细胞相排斥，重新定位形成不同的细胞团，最终

分化形成核型不一致的２个胚胎。

单合子双胎之一Ｔｕｒｎｅｒ综合征是一种复杂的

双胎妊娠，其产前诊断、临床处理应得到重视。

当父／母染色体异常、母亲高龄、不良孕产史（畸

胎、死胎、死产、原因不明的复发性流产）、ＩＶＦＥＴ

受孕等高危因素存在的孕妇确诊双胎妊娠尤其是单

绒毛膜双胎时，应警惕单合子双胎之一Ｔｕｒｎｅｒ综合

征的可能。超声发现单绒毛膜双胎之一存在ＮＴ增

厚、颈部淋巴水囊瘤、胎儿水肿或两胎儿外生殖器表

型不一致时应高度怀疑单合子双胎之一Ｔｕｒｎｅｒ综

合征。

产前确诊单合子双胎之一Ｔｕｒｎｅｒ综合征最合

适的方法应为双羊膜腔穿刺对２个胎儿分别行羊水

细胞核型分析［６］。绒毛活检不适用于单合子双胎产

前诊断，因为３／４单合子双胎共用一个胎盘，绒毛的

核型不能代表每一胎儿的核型［１］。脐血核型分析也

不适用于单合子双胎，因为血液可通过胎盘上的血

管吻合在２个胎儿体内循环。母体外周血游离胎儿

ＤＮＡ对单合子双胎之一Ｔｕｒｎｅｒ综合征进行无创性

产前筛查还处于研究阶段，因为核型正常的胎儿来

源的 游 离 ＤＮＡ 可 能 掩 盖 ４５，Ｘ 胎 儿 的 游 离

ＤＮＡ
［７，８］。此外，合子性质确定不能单纯依赖绒毛

膜性质，应通过ＤＮＡ分析。

单合子双胎之一Ｔｕｒｎｅｒ综合征的临床处理有

以下３种方式：①放弃２个胎儿，终止妊娠；②若孕

妇及家属愿意同时接受正常胎儿及异常胎儿，可选

择以监测为主的期待疗法；③选择性减胎，国外报道

胎儿丢失率约１７％
［９］。绒毛膜性质对胎儿预后及

选择性减胎的方式有重要影响。９９％ ＭＣＤＡ双胎

是单合子，且绝大部分 ＭＣＤＡ双胎具有胎盘血管吻

合。当异常胎儿宫内死亡或濒死时，正常胎儿可能

通过胎盘血管吻合向异常胎儿急性输血，导致正常

胎失血性休克、脑损伤甚至迅速死亡［１０］。选择性减

灭濒死的异常胎儿是抢救单合子双胎的正常胎儿的

措施，其指征及手术时机掌握恰当对预后至关重要，

ＭＣＡＰＳＶ可作为监测胎儿贫血以及决定干预时机

的重要指标［１１］。胎儿镜下脐带双极电凝和超声引

导下射频消融均可应用于选择性减胎，具体方式选

择需综合考虑胎盘位置、胎儿相互位置、拟减灭胎儿

的羊水量等条件。

超声监测是单合子双胎之一Ｔｕｒｎｅｒ综合征期
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待治疗及选择性减胎术后监测中最重要的环节。超

声监测的指标包括羊水量、胎儿生长测量、脐动脉血

流、脐静脉血流、大脑中动脉血流。在期待治疗中超

声监测间隔不应超过２周；选择性减胎术后应在术

后２４小时内复查超声以监护保留胎儿，随后监测间

隔不超过２周。

综上所述，合子形成后的染色体不分离或性染

色体丢失与不同核型胚胎细胞识别的共同作用可能

是单合子双胎之一Ｔｕｒｎｅｒ综合征的原因。对于发

现双胎尤其是单绒毛膜双胎之一颈部淋巴水囊瘤或

ＮＴ增厚，应警惕单合子双胎之一Ｔｕｒｎｅｒ综合征。

双羊膜腔穿刺、羊水细胞核型分析及合子性质鉴定

是产前诊断单合子双胎核型不一致的方法；对已确

诊其中之一为Ｔｕｒｎｅｒ综合征的单绒毛膜单合子双

胎，选择性减灭濒死的异常胎儿为保留正常胎儿提

供了可能；而超声是诊断和监测的重要措施。
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