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“孕中期唐氏综合征在双胎妊娠孕妇的

血清标志物筛查”点评

周文婷

（同济大学第一妇婴保健院，上海　２０００４０）
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ＨＵＭＡＮＧＥＮＥＴＩＣＳ，２００９，ＪＵＮ１２（３）：２３７２４５

上。该文对孕中期唐氏综合征的孕妇血清标志物筛

查在双胎妊娠的应用价值进行了大样本的前瞻性研

究，主要内容如下：

唐氏综合征（ＤｏｗｎＳｙｎｄｒｏｍｅ，ＤＳ）又称２１三

体综合征，是１种由染色体异常导致的出生缺陷。

患儿表现为智力障碍、生长发育迟缓、特殊面容、常

伴有心脏、消化道等多系统畸形，是最常见的非致死

性染色体疾病，因此也是产前筛查和诊断的焦点。

通常唐氏综合征的产前筛查是结合某些因素及检查

对孕妇怀有２１三体综合征胎儿的风险进行评估，

这些因素及检查包括产妇年龄，孕妇血清标志物和

早孕期胎儿颈项透明层厚度（ｎｕｃｈａｌｔｒａｎｓｌｕｃｅｎｃｙ，

ＮＴ）的测量。在单胎妊娠中，这项筛查已经普遍运

４５

C J P
 D



《中国产前诊断杂志（电子版）》　２０１０年第２卷第１期 ·优秀论文点评·　　

用于临床，而在双胎妊娠中，母体血清唐氏筛查却困

难重重。首先，目前认为正常双胎妊娠的孕妇的血

清标志物水平是单胎妊娠中观察到的２倍，而从实

际临床中的数据显示并非如此。此外，在有唐氏患

儿的双胎妊娠的孕妇的血清标志物数值与唐氏综合

征发病率预测的相关性并不可靠。其次，双胎妊娠

的母体血清学指标是反映２个胎儿的情况，可能由

于１名正常胎儿的存在使检出率低于单胎妊娠的检

出率。第三，在双胎妊娠中，产妇的年龄相关性风险

取决于妊娠的卵型和绒毛膜型。在单绒毛膜双胎妊

娠中，唐氏综合征的年龄相关性风险与单胎妊娠相

同（即２个胎儿均为唐氏综合征患儿）；而在双绒毛

膜双胎妊娠中，至少怀有１个非整倍体染色体异常

胎儿的风险会增加１倍（每个胎儿均有非整倍体染

色体异常的风险）。

本文对１９９８～２００６年间收集的全法国１１０４０

例双胎妊娠的孕中期孕妇血清标志物（包括甲胎蛋

白ＡＦＰ以及游离βｈＣＧ）情况进行了前瞻性研究，

比较了单胎妊娠与双胎妊娠中２１三体综合征的发

病率、母体血清学标记物对应的患儿检出率及假阳

性率。２１三体综合征在双胎妊娠中的发病率为１／

６４９（２７／１１０４０例），而在单胎妊娠中为１／７５４（８６／

６４８１５例），这一结果无显著差异。而在双胎妊娠

中，ＤＳ患儿检出率为６３％（２个胎儿均为ＤＳ患儿

时检出率为７１％，仅有１名 ＤＳ患儿的检出率为

６０％）；在单胎妊娠中，ＤＳ患儿检出率为７４．４％。

而假阳性率在双胎妊娠中为１０．８％；在单胎妊娠中

为１０．３％，两者无明显差异。

同样，作者对于这些孕妇也开展了孕早期的相

关唐氏综合征的筛查项目检测。在孕早期对于双胎

妊娠的２１三体综合征患病风险的评估中，胎儿颈

项透明层厚度（ＮＴ）筛查结果也是极具争议的。该

项检测的敏感度与单胎妊娠检测相近，但其假阳性

率较之明显升高。数据表明，在孕早期进行母体血

清学标记物筛查（ＰＡＰＰＡ、游离βｈＣＧ）结合胎儿

ＮＴ筛查可以将唐氏患儿检出率由６４．９％提高到

８６．５％，而假阳性率也由２．３％升至４．７％。

综上所述，作者认为可以在双胎妊娠开展孕中

期唐氏综合征的孕妇血清学标志物筛查。但结合筛

查方法的敏感性以及特异性，首先可以建议孕妇在

早孕期间进行胎儿颈项透明层厚度（ＮＴ）检测，如有

特殊情况或者孕妇拒绝此项筛查时，可于孕中期进

行母体血清学标志物筛查。

点评：近年来，随着孕产妇年龄增长而随之开展

了许多的辅助生殖技术，这也致使双胎及多胎妊娠发

生率逐年增长，因此对于这部分孕妇胎儿的唐氏综合

征筛查方法的选择引起越来越多临床医生的关注。

与单胎妊娠比较，双胎及多胎妊娠的唐氏筛查的检出

率及假阳性率受到更多因素的影响，诸如孕产妇的年

龄、胎儿卵型等情况。因此，对双胎妊娠进行唐氏综

合征进行筛查和诊断方法的选择至关重要。

本文作者进行了１项大样本的关于双胎妊娠的

唐氏综合征孕妇孕中期血清标志物筛查的前瞻性研

究，并将常用的早孕期筛查标志物（ＰＡＰＰＡ、游离

βｈＣＧ、胎儿颈项透明层厚度等）与孕中期孕妇血清

标志物筛查的敏感性、检出率及假阳性率进行比较，

指出在孕中期对双胎妊娠孕妇可以进行血清标志物

的筛查，但其风险计算与单胎妊娠不同，需要进行调

整。文章还提出无论选择何种筛查方法，都需要在

明确孕妇情况后，由遗传学家联合产科医生对孕妇

进行筛查结果的告知，这对于目前产前诊断及咨询

方式有很好的指导意义
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