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【摘要】　目的　为了解孕妇对胎儿基因芯片技术的认知现状，以便更好地做好孕妇产前诊断的健康教

育需求分析。方法　使用一个由１８个问题构成的调查表，调查孕妇对胎儿基因芯片技术的认知现状认

知倾向。结果　在２５０份调查问卷中，５５．３％孕妇进行过产前诊断，其中１３．５％的孕妇曾经引产过异常

胎儿，１２．５％的孕妇曾孕育分娩智力低下、生长发育迟缓的患儿，１７％有不明原因的死胎、死产、新生儿

死亡的不良孕产史，１４％具有不明原因的遗传病或染色体异常家族史，３４．６％进行过染色体核型分析，

５１％孕妇错误地认为染色体核型分析可以发现所有的染色体异常，１２．３％曾了解胎儿基因芯片知识，５．

６％孕妇知道胎儿基因芯片可以检测染色体核型分析中检测不到的微缺失或微重复，４．５％孕妇知道染

色体的微缺失或微重复可导致智力低下、生长发育迟缓、器官畸形及功能障碍。仅有９．８％孕妇表示若

超声提示胎儿结构异常而染色体核型正常，愿意进行胎儿基因芯片的检测，８５％的孕妇不知道目前运用

的“胎儿基因芯片”可以检测１００种以上的综合征，６６．３％的孕妇错误地认为胎儿基因芯片检测报告正

常，就意味着胎儿绝对正常。结论　孕妇对胎儿基因芯片技术认识明显不够，需在孕前或早孕期教育等

时机予以普及，这对防止医疗新技术应用中由于结果和期望值落差造成的医患纠纷。
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　　早孕期胎儿颈项透明层厚度（ＮＴ）增厚是胎儿

染色体疾病的敏感指标［１］。如果ＮＴ增厚（高于第

９５百分位），约有１／３的胎儿经传统核型分析发现

染色体疾病。但对剩下的２／３病例，即ＮＴ增厚，而

染色体核型分析正常的胎儿有可能存在染色体微缺

失或微重复。这类胎儿是发生结构异常、神经发育

迟滞的高危人群［２４］。

微阵列比较基因组杂交技术（ａｒｒａｙｃｏｍｐａｒａ

ｔｉｖｅｇｅｎｏｍｉｃｈｙｂｒｉｄｉｚａｔｉｏｎ，ａｒｒａｙＣＧＨ），简称基因

芯片，是一种新型分子遗传学检测技术，是早期排除

染色体遗传病或综合征的重要方法。其基本原理是

用不同的荧光染料通过缺口平移法分别标记受检样

本和对照样本的制成探针，并与正常对照染色体进

行共杂交，以在染色体上显示的受检样本与正常对

照的荧光强度的不同来反映整个受检基因组拷贝数

目的变化，再借助于图像分析技术可对染色体拷贝

数量的变化进行定量研究。这种系统可以扫描整个

基因组。

基因芯片最小能检测１ｋｂ大小的染色体片段

重复或缺失。其分辨率是传统核型分析的４０～

１０００倍。常规细胞遗传学显带技术无法检测的遗

传不平衡，包括微缺失或微重叠综合征都可以检测

出来，是检测临床相关基因组不平衡（微缺失／复制）

的有效手段。但这种技术要在临床广泛应用，需要

进行相关健康教育，对孕妇普及胎儿基因芯片技术

的知识。也可以降低在新技术应用中，由于结果和

期望值落差造成的医患纠纷。

１　资料和方法

１．１　研究对象　２０１３年３月至２０１３年１０月来本

院产前门诊就诊的２５０例孕妇作为研究对象，向她

们发放调查表并作统计。

１．２　研究方法

１．２．１　问卷设计　由本院胎儿医学科教授根据其

既有研究经验及参考中外文献，设计问卷，共有１８

个问题，包含了对孕妇的孕产史、家族史及产前诊断

知识等问题。调查孕妇对于胎儿基因芯片知识，影

响孕产妇做出是否妊娠决定的原因，对于芯片测试

的感知影响及产前诊断中孕产妇的认知倾向的问题

等，每份问卷随机编号（问卷见附件）。

１．２．２　调查方法　由２名具有国家心理咨询师资

质的妇产科医务人员专职进行问卷的收集和整理工

作，采用统一的指导用语，以便统一各类问题的判断

标准。

１．３　统计学处理　采用ＳＰＳＳ１８．０软件处理数据。

犘＜０．０５为差异有统计学意义。

２　结　果

２．１　孕妇的一般情况见表１。

表１　２５０位孕妇的一般情况

项目 例数 ％

年龄（岁）

　≤３０ １４２ ５６．８

　３０～４０ １０２ ４０．８

　≥４０ ６ ２．４
学历

　小学 ２ ０．８

　中学 ７６ ３０．４

　专、本 ６２ ２４．８

　硕、博 １１０ ４４．０
籍贯

　广东省内 １５３ ６１．２

　广东省外 ５１ ２０．４

　不详 ４６ １８．４
产次

　初产妇 １６６ ６６．４

　经产妇 ８４ ３３．６
不良孕产史

　有 ２０ ８．０

　无 １９０ ７６．０

　不详 ４０ １６．０

　　注：不详指孕妇没有完成回答问卷
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２．２　孕妇的生育史及对产前诊断的了解　本系列

调查的回答见图１。７５．１％的孕妇是自然受孕，

２４．９％是辅助受孕，２５．２％的孕妇有过自然流产史。

在２５０份调查问卷中，５５．３％孕妇进行过产前诊断，

其中１３．５％的孕妇曾经引产过异常胎儿，１２．５％的

孕妇曾孕育、分娩智力低下、生长发育迟缓的患儿，

１７％有不明原因的死胎、死产、新生儿死亡的不良孕

产史，１４％具有不明原因的遗传病或染色体异常家

族史，３４．６％进行过染色体核型分析。５１％孕妇错

误地认为染色体核型分析是可以发现所有的染色体

异常。

图１　孕妇的生育史及对产前诊断的了解

　　注：图中横坐标的数字与附件中“孕妇的生育史及对产前诊断的

了解”的问题所对应

２．３　孕妇对胎儿基因芯片技术的认识　本系列调

查结果见图２。仅有１２．３％的孕妇曾了解胎儿基因

芯片知识；９．６％孕妇知道胎儿基因芯片可以检测染

色体核型分析中检测不到的微缺失或微重复；４．５％

孕妇知道染色体的微缺失或微重复可导致智力低

下、生长发育迟缓、器官畸形及功能障碍；９．８％孕妇

表示如果超声提示胎儿结构异常而染色体核型正

常，愿意进行胎儿基因芯片的检测；８５％的孕妇不

知道目前本院运用的“胎儿基因芯片”可以检测

１４５种以上的综合征；７６．３％的孕妇错误地认为胎

儿基因芯片检测报告正常，就意味着胎儿绝对正

常。５０．１％的孕妇具有产前诊断指征，愿意做胎

儿基因芯片检测；３６．７％的孕妇不愿意做胎儿基

因芯片检测的原因是价格太贵，难以接受。５０％

孕妇愿意接受２０００～３０００元的胎儿基因芯片检

测的价格。

图２　孕妇对胎儿基因芯片技术的认识

　　注：图中横坐标的数字与附件中“孕妇对胎儿基因芯片技术的认

识”的问题所对应

３　讨　论

虽然基因芯片技术目前在临床推广应用已经有

２年多，但我们的调查问卷显示，８５％的孕妇不知道

目前“胎儿基因芯片”可以检测多达１００种以上的综

合征，只有５．６％孕妇知道胎儿基因芯片可以检测

染色体核型分析中检测不到的微缺失或微重复，

４．５％孕妇知道染色体的微缺失或微重复可导致智

力低下、生长发育迟缓、器官畸形及功能障碍，仅有

９．８％超声提示胎儿结构异常的孕妇愿意进行胎儿

基因芯片的检测。

基因芯片的分辨率比普通的染色体核型分析

高，但也存在以下检测局限性：①无法检测未引起基

因拷贝数改变的染色体结构异常（如平衡易位、倒

位）及异常比率较低的嵌合体（＜１０％）；②仅针对基

因组中已知功能基因区域进行检测，而未覆盖基因

组中的未知区域；③尚不能检测基因点突变所导致

的遗传性疾病［６］。但我们的调查研究显示，７６．３％

的孕妇认为胎儿基因芯片检测报告正常，就意味着

胎儿绝对正常。

另外，基因芯片难以在临床推广的一个重要原

因就是价格问题，６５％的孕妇认为胎儿基因芯片检

测费高达４０００元太贵。现在国内使用的基因芯片

试剂都系进口，价格较昂贵。如果将来基因芯片试

剂国产化，加上大规模应用，那么成本将大规模降

低。７５％的孕妇认为２０００元左右的价格比较容易

接受。

９２
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　　本文开展此项调查研究，发现了孕妇对胎儿基

因芯片技术认识的一些局限，护理人员作为产前诊

断中关键的健康教育者，对孕妇做出检查方式选择

的决定结果会产生影响。因此，护理人员的宣传对

于这项技术的推广和应用特别重要。在进一步的工

作中应针对这些误区深入进行知识的普及、教育、解

释和纠正，这对基因芯片技术的推广有非常重要的

意义。有调查表明：妇女最希望获得保健知识的３

种方式依次为医务人员咨询、书刊、电视广播［７］，说

明孕妇知识来源很大程度上取决于医务人员，多渠

道、持之以恒地健康教育对孕妇来说具有十分重要

的意义。

４　结　论

基因芯片为产前诊断染色体亚显微结构异常提

供了可靠证据，提高了胎儿染色体异常的检出率，实

现了早孕期早诊断；并有助于改善妊娠决策水平和

拓宽产前咨询范围、进一步减少出生缺陷。还能为

已知的某些综合征提供染色体异常证据以及发现新

的遗传疾病，不仅对于此次怀孕意义重大，如果因为

胎儿染色体异常，Ｂ超随访发现问题而终止妊娠，那

么就有助于评估孕妇再次妊娠的危险性。健康教育

为孕妇获得胎儿基因芯片技术知识的重要途径，这

对指导孕妇优生优育意义重大。
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附件

广州医学院第三附属医院产前诊断科问卷调查表

孕妇对胎儿犪犆犌犎芯片检查的认识程度

编号：　　　　　　　　　　　　　　　　　　填表日期：　　年　　月　　日　

姓名：　　　　　　　　　　　　年龄：　　　　　　　　　　　籍贯：　　　　　

身份证号：　　　　　　　　　　

职业：　　　　　　　　　　

联系电话：手机１　　　　　　　　手机２　　　　　　

最高学位　Ａ．高中及以下　　Ｂ．大专　　Ｃ．本科　　Ｄ．硕士　　Ｅ．博士及以上

常住地址　Ａ．广州市　　Ｂ．其他：

夫妻双方月收入　Ａ．５０００元以下　　Ｂ．５０００—１００００元　　Ｃ．１００００元以上　　Ｄ．１５０００以上

末次月经：　　　年　　月　　日　　　　　现孕周：　　　　　　　周

孕次：第　次怀孕　　　　　　　产次（生育次数）：　　　次

孕妇的生育史及对产前诊断的了解

１．您的受孕方式是？（　　）

　 Ａ．自然受孕　Ｂ．试管婴儿　Ｃ．人工受精　Ｄ．促排卵自然受孕

２．您有过几次自然流产？（　　）

　 Ａ．０次　Ｂ．１次　　Ｃ．２次　　Ｄ．３次以上

３．您是否引产过异常胎儿？（　　）

　 Ａ．是　　　　Ｂ．否

４．是否曾孕育分娩智力低下、生长发育迟缓患儿？（　　）

　 Ａ．是　　　　Ｂ．否

５．是否有不明原因的死胎、死产、新生儿死亡等不良孕产史？（　　）

　 Ａ．是　　　　Ｂ．否

６．您或您的爱人是否具有不明原因的遗传病或染色体异常家族史？（　　）

　 Ａ．是　　　　Ｂ．否

７．您是否知道什么是产前诊断（　　）

　 Ａ．是　　　　Ｂ．否

８．是否进行过染色体核型分析？（　　）

　 Ａ．是　　　　Ｂ．否

９．染色体核型分析是否可以发现所有染色体的异常？（　　）

　 Ａ．是　　　　Ｂ．否

１３
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广州医学院第三附属医院产前诊断科问卷调查表

孕妇对胎儿犪犆犌犎芯片检查的认识程度

孕妇对胎儿基因芯片技术的认识

１．您目前是否了解胎儿ａＣＧＨ芯片的相关知识？（　　）

　 Ａ．从不知道　　Ｂ．部分了解　　　Ｃ．熟悉

２．您是否知道胎儿ａＣＧＨ芯片可以检测染色体核型分析中检测不到的微缺失或微重复？（　　）

　 Ａ．知道　　　　Ｂ．不知道

３．您是否知道染色体的微缺失或微重复可导致智力低下、生长发育迟缓、器官畸形及功能障碍？（　　）

　 Ａ．知道　　　　Ｂ．不知道

４如果超声提示胎儿结构异常而染色体核型正常，您愿不愿意进行胎儿ａＣＧＨ芯片的检测？（　　）

　 Ａ．愿意　　　　Ｂ．不愿意

５．目前我院运用的“胎儿ａＣＧＨ芯片”可以检测多少种综合征？（　　）

　 Ａ．１０种以下　　　Ｂ．２０种　　　Ｃ．５０种　　　Ｄ．１００种以上

６．如果胎儿ａＣＧＨ芯片检测报告正常，是不是意味着胎儿绝对正常？（　　）

　 Ａ．是　　　　Ｂ．否

７．如果你具有产前诊断指征，你是否愿意做做胎儿基因芯片检测？

　 Ａ．是　　　　Ｂ．否

８．你不同意做胎儿基因芯片检测是否是有原因的？

　 Ａ．是　　　　Ｂ．否

９．做胎儿基因芯片检测，你能接受的价格

　 Ａ．１０００～２０００元　　　Ｂ．２０００～３０００元　　　Ｃ．３０００～４０００元　　　Ｄ．４０００元以上
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