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６４５例羊膜腔穿刺产前诊断的临床分析

王彦　冯丽云　郭邑　荆春丽　马瑶

（大连市妇幼保健院，辽宁 大连　１１６０３３）

【摘要】　目的　探讨羊水细胞染色体异常核型与产前诊断指征的关系；为产前遗传咨询提供客观的实

验依据。方法　选取６４５例具备产前诊断指征的妊娠妇女，行羊膜腔穿刺术及羊水细胞染色体核型检

测。结果　羊水细胞培养成功率为１００％。检出异常核型３１例，异常率为４．８％。２１三体占全部异常

核型检出率的３５．５％，近三分之一的孕妇伴有超声软指标异常。以超声软指标异常及夫妇一方染色体

异常和生育胎儿畸形史为指征的异常染色体检出率明显高于高龄妊娠、血清筛查高风险和２１三体史。

结论　①高龄孕妇及血清学筛查高风险都有进行产前诊断的必要性，尤其对伴有超声软指标异常者，建

议其行产前诊断；②２１三体占全部异常核型检出率的３５．５％，应重视２１三体产前筛查及诊断，以避免

漏诊。
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　　出生缺陷是指胚胎或胎儿在发育过程中所发生

的结构或功能的异常，按病因分类包括染色体病

（１０％）、单基因病（１０％）、多基因病（２０％）、环境因

素（１０％）及不明原因（占５０％）。数千种基因数量

上的异常会造成大多数器官系统的严重畸形，严重

的发育迟缓和智力低下，甚至会引起胎儿或新生儿

的死亡，而且常常使存活患者残疾，生活质量明显下

降，给个人、家庭和社会带来沉重的经济和精神负

担［１］。由于染色体疾病目前尚无治疗方法［２］，所以

产前筛查和产前诊断是防止染色体病和先天缺陷儿

出生的一项重要措施［３］。羊膜腔穿刺术是最常用的

一种介入性诊断手段，它的操作过程相对安全，到目

前为止未出现严重的后遗症，通过羊水细胞获得胎

儿染色体核型的准确性可达９９％
［４］。本实验通过
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探讨羊水细胞染色体异常核型与产前诊断指征的关

系，为产前遗传咨询提供客观的实验依据，进一步提

高胎儿异常染色体核型的检出率。

１　对象与方法

选择自２００９年１月至２０１０年１２月大连市妇

幼保健院产前诊断中心进行羊膜腔穿刺的妊娠妇女

６４５例，年龄２０～４８岁，孕周为１７～２３周。对具备

产前诊断指征的妊娠妇女，在超声引导下行羊膜腔

穿刺术，抽取羊水２０ｍｌ左右，分两管，２０００ｒｐｍ离

心后，无菌的条件下，弃上清，沉淀中加ＡｍｉｎｏＭａｘ

Ⅱ培养基（美国Ｇｉｂｃｏ公司）４ｍｌ／瓶，接种２瓶，５％

ＣＯ２ 培养箱中３７℃培养７天后换液，次日观察，视

细胞生长情况择机收获。将细胞刮离瓶底，移入离

心管，２０００ｒｐｍ１５分钟，去上清，加５ｍｌ低渗液

（０．０７５ｍｏＬ／Ｌ氯化钾∶０．８％柠檬酸钠＝１∶１）３７℃

低渗６分钟，加１ｍｌ固定液（甲醇∶冰乙酸＝３∶１）预

固定后离心同前，弃上清，固定２次后，常规制片，

５０℃烤片过夜，次日显带。核型分析：每瓶计数１０

个分裂相，共分析５个核型，嵌合体计数１００个分裂

相，计算异常细胞比例。

２　结　果

羊水细胞培养成功率为１００％。共检出异常核

型３１例，包括染色体数目异常２０例和结构异常１１

例。２１三体占全部异常核型检出率的３５．５％，其中

近三分之一的孕妇伴有超声软指标异常。以超声软

指标异常及夫妇一方染色体异常和生育胎儿畸形史

为指征的异常染色体检出率明显高于高龄妊娠、血

清筛查高风险和２１三体史（见表１、２）。

表１　羊水检查指征

检查指征 例数
占受检人

数百分比

异常核

型例数

占受检人数

的检出率

占异常

的比例

孕妇高龄≥３５ ２９８ ４６％ １５ ５％ ４８％

２１三体高风险 ２２０ ３４％ ２ ０．９１％ ６．４５％

１８三体高风险 ４２ ６．５％ ２ ４．８％ ６．４５％

２１三体史 ２６ ４％ ０ ０ ０

其他（包括亲代之

一染色体异常，生

育胎儿畸形史）
４９ ７．６％ ８ １６．３％ ２５．８％

超声软指标异常 １０ １．５５％ ４ ４０％ １２．９％

合计 ６４５ １００％ ３１ １００％

表２　３１例羊水培养染色体异常核型

分类 例数 占异常核型比例 对应指征

２１三体 １１ ３５．５％

≥３５岁８例（软指标异常３例）

＜３５岁３例
高风险２例

软指标异常１例

１８三体 ４ １２．９％ ＜３５岁４例
高风险２例

软指标异常２例

性染色

体异常
４ １２．９％

≥３５岁３例

＜３５伴有软指标异常１例

其他 １２ ３８．７％ ≥３５岁４例

合计 ３１ １００％　

３　讨　论

高质量的羊水细胞培养及收获技术是进行羊水染

色体分析诊断的关键［５］。本院产前诊断中心羊水细胞

培养成功率达１００％。文献报道为９３％～９９．７％。

本院产前诊断中心对高危人群的羊水染色体检

查结果显示：染色体异常检出率为４．８％，与林晓娟

的报道相近［６］。

３．１　产前诊断的指征有两大类，存在高发风险的患

者以及存在再发风险的患者。存在高发风险的孕妇

包括孕妇年龄超过３５岁，母体血清学筛查检测异

常，孕期接触潜在致畸因素，超声检查发现存在特定

的胎儿异常。存在再发风险的孕妇包括家庭成员中

存在以下情况者：多发性先天畸形（包括染色体异

常），散发的出生缺陷病例，或精神发育异常。然而

重要的是应该认识到绝大数出生缺陷会毫无规则可

言地发生在那些不存在已知风险因素的父母们身

上［７］。诊断的指征分析，检查的顺位依次是高龄占

４６％，２１三体高风险占３４％，胎儿双亲之一为染色

体异常携带者占７．６％；从中看出羊膜腔穿刺的指征

主要是高龄孕妇，２１三体高风险，胎儿双亲之一染色

体异常携带者。从检出率（检出异常的例数占受检人

数的比率）分析，检出率依次为超声软指标异常为

４０％，占总异常的１２．９％，其他异常主要指双亲之一

为染色体异常携带者为１６％，占总异常的２５．８％，高

龄孕妇为５％，共有１５例，占总异常率的４８％，２１三

体高风险２２０例，检出２例异常，检出率０．９１％，占总

异常率的６．４５％，从中看出以超声软指标异常及夫妇

一方染色体和生育胎儿畸形史为指征的异常染色体

检出率明显高于高龄孕妇，血清学筛查高风险。

３．２　高龄：高龄孕妇是最常见的产前细胞遗传学检
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查指征。众所周知，随着孕妇年龄的增长，特别是超

过３５岁，胎儿染色体异常的几率就会明显上升，因

此对于年龄在３５岁以上的孕妇，本院均建议进行羊

膜腔穿刺检查［８］。高龄为指征行产前诊断的比例较

高，检出异常的例数为１５例，其中２１三体８人，并

有３人伴有超声软指标异常，占总异常率的４８％，

位于首位。应该重视高龄孕产妇的产前咨询，并建

议行产前诊断，以减少异常儿的出生。

３．３　染色体三体的产生主要是生殖细胞在进行减

数分裂时染色体发生不分裂的结果。染色体不分裂

与母亲年龄密切相关，高龄孕妇胎儿染色体异常检

出率明显高于低龄组孕妇，对高龄孕妇积极建议做

产前诊断，减少异常儿的出生。２１三体即唐氏综合

征，又称先天愚型或Ｄｏｗｎｓ综合征，是新生儿最常

见的染色体异常畸变综合征之一，其发生率约占活

产新生儿的１／６００～１／８００，孕妇年龄愈大，本病的

发病率愈高。此病主要表现为生长发育迟缓、智力

障碍，同时多伴有严重的心脏病或多发畸形，生活不

能自理。目前尚无有效的预防手段，也无有效的治

疗方法。只能通过产前筛查和产前诊断尽可能地及

早发现，通过终止妊娠来预防患儿的出生［９］。本实

验中共检测出１１例２１三体，占全部异常核型检出

率的３５．５％，其中伴超声软指标异常４人，占６％

（４／１１），故应重视２１三体的产前筛查和产前诊断，

特别是合并超声软指标异常的孕妇，以减少和避免

漏诊。１８三体综合征又称Ｅｄｗａｒｄｓ综合征，多数是

由于染色体不分离所致，预后差。其特点是多发畸

形，几乎近１００％的１８三体综合征的胎儿在超声上

可发现多发异常，手指屈曲且固定呈重叠指姿势是

最明显的畸形之一。本实验中共检出１８三体４例，

占总异常率１２．９％，均为低龄孕妇，其中血清学筛

查高风险２人（１８三体高风险１人，２１三体高风险

１人）；超声软指标异常２人，提示对１８三体的产前

诊断，不易漏诊。

３．４　对于那些年龄小于３５岁，超声检查提示有一

些微小、单独的畸形，如胎儿脉络膜囊肿、颈部囊肿

等，孕妇或许面临染色体非整倍体的风险增加，因此

此类孕妇可以考虑进行羊膜腔穿刺检查。而对于年

龄超过３５岁的孕妇而言，由于染色体异常的几率明

显增高，所以在产前咨询中超声可以帮助调整其遗

传风险性。在羊膜腔穿刺检查明确有染色体异常者

中，有３０％～３５％的患者可以通过超声诊断发现明

显的胎儿畸形［８］。超声检查软指标异常对产前诊断

意义重大，值得重视。３１例核型染色体异常者中有

７例伴有超声软指标异常，占３６％，尤其高龄孕妇伴

超声软指标异常，对２１三体检出有积极的指导作

用，在伴有超声软指标异常的４例中，均提示为颈部

软组织增厚。李胜利［１１］报道，在早孕和中孕的早

期，胎儿颈部超声征象是目前提示染色体异常的最

敏感和最特异的超声指标。１８三体患者，超声软指

标异常较多，易发现，不易漏诊。

４　结　论

羊膜腔穿刺术是相对安全的，稳定的，可被广泛

应用于产前诊断的一门技术。应重视产前诊断中心

的咨询工作，高龄孕妇及血清学筛查高风险都有进

行产前诊断的必要性，尤其对伴有超声软指标异常

者，建议其行产前诊断；１８三体通过筛查高风险或

超声软指标异常可作出诊断，检出率高，不易漏诊；

２１三体占全部异常核型的比例较高，并且近三分之

一的孕妇伴有超声软指标异常，故要重视２１三体产

前筛查及诊断，以避免漏诊。
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