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＋６周中孕早期胎儿心脏畸形和染色体

异常与ＮＴ值之间的相关性研究

胡建文

（深圳华侨城医院 妇产科，广东 深圳　５１８０５３）

【摘要】　目的　探讨１１～１３＋６周中孕期早期 ＮＴ值与胎儿心脏畸形和染色体异常之间的相关性。

方法　回顾性分析２０１２年１月至２０１５年３月怀孕１１～１３
＋６周的３２１８例孕妇临床资料，根据ＮＴ值将

孕妇分为≥３．５ｍｍ组（１４９例）和＜３．５ｍｍ组（３０６９例），对两组胎儿于１１～１３＋６周检测 ＮＴ值，分析

ＮＴ值与胎儿心脏畸形和染色体异常的相关性。结果　ＮＴ值≥３．５ｍｍ组的胎儿心脏畸形和染色体异

常及两者兼异常的概率明显高于ＮＴ值＜３．５ｍｍ组（犘＜０．０５）。结论　ＮＴ值异常与胎儿心脏畸形和

染色体异常之间有明显的相关性，ＮＴ值检测对早期诊断胎儿心脏畸形和染色体异常有重要的临床使

用价值。
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　　胎儿颈项透明层厚度（ｎｕｃｈａｌｔｒａｎｓｌｕｃｅｎｃｙ，

ＮＴ）是指胎儿颈后部皮下组织内液体的积聚。近

年研究发现中孕早期１１～１３
＋６周的 ＮＴ值有重要

的临床研究价值，ＮＴ值与胎儿心脏畸形、染色体异

常有重要关系［１］。目前，ＮＴ值与胎儿心脏畸形及

染色体异常的系统研究甚少。本文通过回顾性分析

对３２１８例单胎孕妇进行ＮＴ值测定，并对中孕早期

１１～１３
＋６周孕周的 ＮＴ≥３．５ｍｍ进行超声检测及

染色体核型分析，以探讨ＮＴ值与胎儿心脏畸形及

染色体异常之间的相关性。采用超声检测法进行胎

儿心脏畸形及染色体异常产前筛选是一种非侵入性

的检查方法，既能有效降低胎儿缺陷，又可以减少侵

入性检查所造成的胎儿流产［２］。到目前为止，国际

上尚无统一的颈项透明层正常值标准，目前大部分

研究者认为采用３．０ｍｍ为临界标准值，有的认为

以３．５ｍｍ为临界值
［３］。本文规定以颈项透明层厚

度≥３．５ｍｍ为ＮＴ值异常。
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１　资料与方法

１．１　临床资料　选取２０１２年１月至２０１５年３月

间，来本院接受 ＮＴ值检查的孕妇，３２１８例单胎孕

妇，排除有不良孕产史、高龄等高危影响因素的孕

妇，孕周均为１１～１３
＋６周。根据 ＮＴ值划分为 Ａ

组：ＮＴ≥３．５ｍｍ，１４９例，年龄（２５．３±３．５）岁，体

重（６３．５±２．５）ｋｇ；Ｂ组：ＮＴ＜３．５ｍｍ，３０６９例，年

龄（２５．４±３．４）岁，体重（６３．５±３．３）ｋｇ。两组孕妇

的体重、年龄、孕周、孕产次等没有显著性统计学差

异（犘＞０．０５），两组具有可比性。若所有病例以

３．０ｍｍ为临界值进行分组，ＮＴ≥３．０ｍｍ，１４８７

例，年龄（２５．６±３．１）岁，体重（６３．１±２．９）ｋｇ；ＮＴ

＜３．０ｍｍ，１７３１例，年龄（２５．１±３．４）岁，体重（６３．８

±３．７）ｋｇ，两组孕妇的体重、年龄、孕周、孕产次等

没有显著性统计学差异（犘＞０．０５），两组具有可比

性。ＮＴ≥３．０ｍｍ组的胎儿染色体异常、心脏畸形

及染色体异常兼心脏畸形的比率分别为０．６１％

（９／１４８７）、０．４０％（６／１４８７）、０．３４％（５／１４８７），ＮＴ

值＜３．０ｍｍ 组分别为０．３５％（６／１７３１）、０．４６％

（８／１７３１）、０．１２％（２／１７３１），两组比较没有显著性统

计学差异（犘＞０．０５）。

１．２　研究方法　回顾性分析３２１８例孕周为１１～

１３＋６周的孕妇染色体和超声结果，对ＮＴ≥３．５ｍｍ

组孕妇随访至妊娠结束，失访７例。使用 Ｖｏｌｕｓｏ

ｎＥ８的彩色超声诊断仪，使用胎儿保护装置，设置频

率为＜１００ｗａｔｔｅｒ／ｃｍ
２，探头频率５．５～８．２ＭＨｚ，

将影像调至胎儿占据显示图的７５％，测量精确至

０．１ｍｍ，测量胎儿皮肤半透明组织和颈部软组织的

最大厚度，至少测量３次，记录最大值
［４］。

１．３　统计学处理　数据采用ＳＰＳＳ１７．０软件统计

分析，计数资料应用χ
２ 检验，计量资料用（狓±ｓ）

表示，应用狋检验，犘＜０．０５，差异有统计学意义。

２　结果

ＮＴ值≥３．５ｍｍ 组的胎儿染色体异常、心脏

畸形及染色体异常兼心脏畸形的比率明显高于

ＮＴ值＜３．５ｍｍ组（犘＜０．０１）。提示测定 ＮＴ值

能有效地检查出胎儿的染色体异常和心脏畸形，

见表１。

表１　两组胎儿的病理结果比较

类型
≥３．５ｍｍ

［例（％）］
＜３．５ｍｍ

［例（％）］ χ
２ 犘

心脏畸形 室间隔缺损 １（０．６７） １（０．０３） １０．９６ ０．００３
左心发育不良 ２（１．３４） ２（０．０７）

法洛四联症 ３（２．０１） １（０．０３）

右心室双出口 １（０．６７） ０（０．００）

三尖瓣反流 ２（１．３４） ２（０．０７）

染色体异常 １３三体 １（０．６７） ３（０．１０） １５．４７ ０．００１

１８三体 ２（１．３４） ２（０．０７）

２１三体 １（０．６７） ５（０．１６）

心脏畸形兼染色体异常 ５（３．３６） ２（０．０７） ８．０７ ０．００７

　　由表２可知，应用狋检验，胎儿染色体异常组与

正常组相比，ＮＴ平均值具有统计学意义（犘＜０．

０５），胎儿心脏畸形与正常组相比，ＮＴ均值具有统

计学意义（犘＜０．０５），且 ＮＴ值越大胎儿染色体异

常合并心脏畸形的几率越大。

表２　两组胎儿的ＮＴ值比较（狓±ｓ）
内容 组别 例数（例） 平均ＮＴ值（ｍｍ） 犘
染色体 正常 ３０２４ １．４７±０．３６

异常 １４ ３．４３±０．０６ ＜０．０５
心脏 正常 ３２０２ １．５１±０．６２

异常 １６ ３．３９±０．１３ ＜０．０５

由表３可知，１１～１３
＋６周中孕早期检测 ＮＴ值

≥３．５ｍｍ时，胎儿发生宫内死胎及自然流产的发

生率较 ＮＴ值＜３．５ｍｍ时较高，两组比较具有显

著性差异（犘＜０．０１），提示 ＮＴ值能有效地检测出

胎儿异常，可为临床尽早做出正确处理提供依据。

表３　两组胎儿妊娠结果比较
组别 例数 宫内死胎［例（％）］ 自然流产［例（％）］

≥３．５ｍｍ １４２ ４（２．８２） ９（６．３４）

＜３．５ｍｍ ３０６９ ９（０．２９） ７３（２．３９）

χ
２ １１６．６４ １４．２１

犘 ＜０．００１ ＜０．００５

３　讨论

３．１　ＮＴ值与胎儿心脏畸形和胎儿染色体异常的

相关性　本研究表明，ＮＴ值≥３．５ｍｍ，即胎儿颈

项透明层明显增厚时，胎儿的染色体异常和心脏畸

形的概率较 ＮＴ值＜３．５ｍｍ时大，具有统计学意

义（犘＜０．０１）。且ＮＴ值≥３．５ｍｍ时，胎儿染色体

异常与心脏畸形与ＮＴ值呈正相关性，即ＮＴ值越

高胎儿出现染色体异常和心脏畸形的概率越大，反

之越小；ＮＴ值＜３．５ｍｍ时，在一定范围内，ＮＴ值
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与胎儿染色体异常与心脏畸形呈负相关。提示当

ＮＴ值＜３．５ｍｍ时，小于同期的９０％时，应当引起

注意，当ＮＴ值≥３．５ｍｍ时，ＮＴ值越大胎儿染色

体异常与心脏畸形的概率就越大，应当尽快做出正

确的临床处理［５］。研究表明，ＮＴ值与胎儿宫内死

亡及自然流产有相关性。因此，出现ＮＴ值异常与

胎儿心脏畸形和染色体异常有明显的相关性，ＮＴ

值检测对早期诊断胎儿心脏畸形和染色体异常有重

要的临床使用价值。

３．２　ＮＴ值检测的临床应用及其优势　ＮＴ值与

胎儿异常具有十分密切的关系。ＮＴ值≥３．５ｍｍ

时，ＮＴ值越高，胎儿异常几率越大，异常程度越明

显。据报道，ＮＴ值≥３．５ｍｍ时，１５％为异常胎儿，

８５％为正常胎儿，当ＮＴ值≥６．０ｍｍ时，有９０％的

胎儿异常，仅１０％的正常胎儿
［６］。大量研究资料表

明，ＮＴ值增大多与胎儿２１三体染色体核型异常有

关。婴幼儿出生缺陷是导致其残疾和死亡的主要原

因，目前已引起社会的高度重视［７］。据报道，先天异

常约占出生缺陷的７５％，而染色体异常与心脏畸形

是导致先天异常的主要原因［８１０］。１１～１３
＋６周中孕

早期ＮＴ值检测是预测胎儿心脏畸形和染色体异常

的重大革新。对１１～１３
＋６周中孕早期 ＮＴ值异常

者在后期采用染色体和超声技术检查，能有效的提

高缺陷儿检出率，指导临床做出正确的处理方法，减

少缺陷儿的出生率。

ＮＴ值增大是胎儿常见颈部异常，Ｈｙｅｔｔ等
［１１］

发现ＮＴ值增大，胎儿心脏、染色体异常及心血管畸

形发生概率增高，以往的检测方法，需要在孕１８周

以后通过腹部胎儿心脏检查，才能做出胎儿心脏畸

形的诊断，此法已经难以满足临床做出正确处理的

需要。如何能早期诊断心脏畸形和染色体异常的缺

陷儿，以尽早做出进一步检查和妊娠处理方案，避免

心脏严重和染色体异常的缺陷儿的出生，是中孕早

期胎儿心脏产前诊断面临的紧迫问题［１２］。本次研

究发现，通过ＮＴ值检测能够及早预测心脏畸形和

染色体异常缺陷儿，可以通过进一步检查和诊断，早

做正确临床处理和诊断，提高患儿及家属的生活质

量，具有极其重要的意义。

４　 结论

综上所述，中孕早期ＮＴ值与胎儿染色体异常

与心脏畸形有明显的相关性。随着检测技术的进

步，ＮＴ值作为一项成熟的超声检测技术，是中孕早

期评价胎儿正常与否的重要手段，在早期胎儿染色

体异常及心脏畸形筛选检查及产前检查中具有十分

重要的临床意义，以ＮＴ值检测手段作为产前诊断

指征，排除胎儿染色体异常和心脏畸形，对后续检查

避免高危畸形胎儿有非常重要的作用。
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