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中孕期胎儿鼻骨缺失与发育不良在筛查染色

体异常的应用价值

吴斯瑶　余勇　郭红梅
　陈秋妍　黄秀玲

（东莞市妇幼保健院 超声科，广东 东莞　５２３０００）

【摘要】　目的　探讨中孕期胎儿鼻骨回声缺失及发育不良在染色体异常筛查方面的临床应用价值。

方法　回顾２３２例中孕期经超声检查发现鼻骨发育异常的单胎胎儿，比较胎儿鼻骨回声缺失与发育不

良染色体异常检出率的差异，比较胎儿鼻骨发育异常合并结构畸形与合并超声软指标染色体异常检出

率的差异。结果　２３２例鼻骨发育异常胎儿共检出染色体核型异常３４例（１４．６６％，３４／２３２）。鼻骨缺失

组１１９例，检出染色体核型异常２５例（２１．０１％，２５／１１９），其中２１三体２０例，１８三体４例，１３三体１

例。鼻骨发育不良组１１３例，检出染色体核型异常９例（７．９６％，９／１１３），其中２１三体６例，１８三体１

例，４７，ＸＹＹ１例，衍生染色体１例。鼻骨缺失组染色体核型异常检出率显著高于鼻骨发育不良组，差异

有统计学意义，χ
２＝７．８８５，犘＜０．０１。鼻骨发育异常合并结构畸形３４例，染色体异常２１例；鼻骨发育异

常合并其他超声软指标阳性３７例，染色体异常１１例；单纯鼻骨发育异常１６１例，染色体异常２例。胎

儿鼻骨发育异常合并结构畸形染色体异常检出率显著高于鼻骨发育异常合并其他超声软指标阳性，差

异有统计学意义，χ
２＝７．３４５，犘＜０．０１。所有鼻骨发育异常胎儿接受微阵列检查２７例，检出染色体片段

异常５例（１８．５２％，５／２７）。结论　中孕期胎儿鼻骨发育异常是染色体异常的重要线索，胎儿鼻骨缺失

比鼻骨发育不良染色体异常发生率增高，结合结构畸形及超声软指标的检测可极大提高产前胎儿染色

体异常的检出率。
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２
＝７．３４５，犘

＜０．０１）．Ｍｏｒｅｏｖｅ，ａｔｏｔａｌｏｆ２７ｃａｓｅｓｂｙｃｈｒｏｍｏｓｏｍａｌｍｉｃｒｏａｒｒａｙａｎａｌｙｓｉｓ，ａｎｄ５ｃａｓｅｓｐｒｅｓｅｎｔｅｄｃｈｒｏｍｏ

ｓｏｍａｌａｂｎｏｒｍａｌｉｔｉｅｓ（１８．５２％，５／２７）．犆狅狀犮犾狌狊犻狅狀狊　ｄｙｓｐｌａｓｉａｎａｓａｌｂｏｎｅｉｓａｎｉｍｐｏｒｔａｎｔｃｌｕｅｏｆｃｈｒｏｍｏ
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ａｂｓｅｎｔｎａｓａｌｂｏｎｅｗａｓｓｉｇｎｉｆｉｃａｎｔｌｙｈｉｇｈｅｒｔｈａｎｔｈａｔｉｎｈｙｐｏｐｌａｓｔｉｃｎａｓａｌｂｏｎｅ．Ｔｈｅｄｅｔｅｃｔｉｏｎｒａｔｅｏｆｐｒｅｎａ
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ｎｏｒｍａｌｉｔｉｅｓａｎｄｕｌｔｒａｓｏｎｏｇｒａｐｈｉｃｓｏｆｔｍａｒｋｅｒｓ．
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　　随着遗传超声学的发展，产前超声已经成为胎

儿结构畸形和染色体异常筛查重要工具，大大减少

了许多不必要的侵入性产前诊断。胎儿鼻骨发育异

常包括鼻骨回声缺失及发育不良，是产前诊断染色

体异常的一个重要的超声软指标。研究发现采用超

声技术评估胎儿鼻骨发育诊断２１三体综合征既有

较高的灵敏性，又能大幅度降低假阳性率［１，２］。中

孕期非孤立的鼻骨缺失对于发现２１三体综合征有

很重要的作用［３］。本研究通过对中孕期鼻骨发育异

常胎儿的产前超声特征及染色体结果进行分析，探

讨鼻骨回声缺失与发育不良在染色体异常筛查的临

床应用价值。

１　资料与方法

１．１　研究对象　２０１５年３月至２０１８年３月在东

莞市妇幼保健院行中孕期（１４～２８周）超声筛查的

２４９７８例胎儿，发现鼻骨发育异常单胎胎儿３７２例，

建议进行介入性产前诊断及染色体检查。其中３６

例合并胎儿复杂畸形选择直接引产，１０４例未在本

院定期随诊检查，最终有效追踪并随访成功孕妇

２３２例，年龄１７～４５岁，平均（２９．２±５．１７）岁，按胎

儿鼻骨发育异常分为鼻骨回声缺失组和鼻骨发育不

良组。

１．２　仪器与方法

１．２．１　仪器　采用ＧＥＶｏｌｕｓｏｎＥ８／Ｅ１０彩色多普

勒超声诊断仪，二维／三维凸阵探头，频率范围为２～

５ＭＨｚ。

１．２．２　检查方法　所有检查均由两名取得产前超

声合格证的医师进行，对胎儿大小及解剖结构进行

系统观察，依次观察头颅、颜面部、胸部、心脏、腹部、

脊柱、四肢及胎儿附属物，最后观察是否合并超声软

指标。按照中国医师协会超声医师分会《产前超声

检查指南（２０１２）》
［４］存图要求留存标准图像于工作

站中。

１．２．３　鼻骨发育异常的超声表现　鼻骨回声缺失

（图１ｂ）
［５］，在鼻骨矢状切面、横切面、冠状面均未显

示鼻骨声像；鼻骨发育不良包括鼻骨短小、一侧鼻骨

缺失或鼻骨骨化差；鼻骨短小指鼻骨长度小于同孕

周正常值的２．５百分位
［６，７］。

图１　正常胎儿与鼻骨缺失胎儿颜面渲染成像最大模式三维图

ａ．正常胎儿颜面三维图，可显示双侧鼻骨；ｂ．鼻骨缺失

胎儿颜面三维图，未能显示双侧鼻骨骨性强回声，

此胎儿染色体为４７，ＸＮ，＋２１

１．３　随访　染色体正常或无创产前基因检测（ｎｏｎ

ｉｎｖａｓｉｖｅｐｒｅｎａｔａｌｔｅｓｔｉｎｇ，ＮＩＰＴ）低风险并且超声未

发现胎儿畸形或复杂软指标的胎儿定期随访，所有

出生婴儿均在本院保健科随访至半岁以上，以临床

未发现染色体相关异常者视为正常。
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１．４　统计学处理　应用ＳＰＳＳ２２．０统计软件录入

数据，计数资料采用频数及率表示，采用χ
２ 检验比

较鼻骨缺失组与鼻骨发育不良组染色体异常检出率

是否存在显著性差异。采用χ
２ 检验比较鼻骨发育

异常合并结构畸形与鼻骨发育异常合并其他超声软

指标阳性胎儿染色体异常检出率是否存在显著性差

异，犘＜０．０５为差异有统计学意义。

２　结果

２．１　鼻骨缺失组与鼻骨发育不良组染色体核型异

常比较　２３２例胎儿共有１１１例接受羊水、脐血穿

刺检查，其余１２１例均行 ＮＩＰＴ检查。共检出染色

体核型异常３４例（１４．６６％，３４／２３２），其中非整倍体

３３例（１４．２２％，３３／２３２）（表１），衍生染色体１例。

鼻骨缺失组１１９例，检出染色体核型异常２５例

（２１．０１％，２５／１１９），包括２１三体２０例（图２、３），

１８三体４例（图４），１３三体１例。鼻骨发育不良组

１１３例，检出染色体核型异常９例（７．９６％，９／１１３），

包括２１三体６例，１８三体１例，４７，ＸＹＹ１例，衍生

染色体１例。鼻骨缺失组染色体核型异常检出率显

著高于鼻骨发育不良组，差异有统计学意义，χ
２＝

７．８８５，犘＜０．０１。

图２　２１三体胎儿鼻骨发育不良头颅矢状切面及鼻骨横切面

声像图。孕妇２４岁，孕１７周

ａ胎儿头颅矢状切面偏左侧显示左侧鼻骨偏短，长约２．８ｍｍ；

ｂ．鼻骨横切声像图，仅显示左侧鼻骨强回声，右侧鼻骨强

回声未显示，此胎儿右侧鼻骨缺失，ＮＦ增厚，

染色体核型为４７，ＸＮ＋２１

２．２　鼻骨发育异常合并结构畸形与鼻骨发育异常

合并其他超声软指标阳性胎儿染色体核型异常检出

率的比较　本研究组中，鼻骨发育异常合并结构畸

形３４例，染色体异常２１例，其中２１三体１４例、１８

图３　２１三体胎儿双侧鼻骨缺失头颅正中矢状切面声像图。孕妇

４５岁，孕１８周，正中矢状切面未显示鼻骨强回声，

胎儿合并ＮＦ增厚，髂骨翼角度增宽，双手小指第二指节指骨

未见明确显示，染色体核型为４７，ＸＮ，＋２１，１ｑｈ＋

图４　１８三体胎儿双侧鼻骨缺失鼻骨横切声像图及

正中矢状切面声像图。孕妇２２岁，孕１８周

ａ．鼻骨横切面未显示双侧鼻骨骨性强回声；ｂ．头颅正中矢状切面

未显示鼻骨骨性强回声，胎儿合并小下颌，双侧脉络丛囊肿，

右侧胸腔大量积液，室间隔缺损，染色体核型为４７，ＸＮ，＋１８

表１　鼻骨缺失组与发育不良组非整倍体比较（例）

总例数 鼻骨缺失组 鼻骨发育不良组

４７，ＸＮ，＋２１ ２６ ２０ ６

４７，ＸＮ，＋１８ ５ ４ １

４７，ＸＮ，＋１３ １ １ ０

４７，ＸＹＹ １ ０ １

　　注：与鼻骨发育不良组比较有显著性差异，χ
２＝７．６９９，犘＝

０．００６

三体５例、１３三体１例、衍生染色体１例；鼻骨发育

异常合并其他超声软指标阳性３７例，染色体异常

１１例，其中２１三体１０例、４７，ＸＹＹ１例；胎儿鼻骨

发育异常合并结构畸形染色体异常检出率显著高于

鼻骨发育异常合并其他超声软指标阳性，差异有统

计学意义，χ
２＝７．３４５，犘＜０．０１。胎儿鼻骨发育异

常合并结构畸形２１三体检出率与鼻骨发育异常合

并其他超声软指标阳性无显著性差别，χ
２＝１．５８５，

犘＝０．２０８。单纯鼻骨发育异常胎儿１６１例（图５、

８１
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６），染色体异常２例，均为２１三体。

图５　染色体正常胎儿双侧鼻骨缺失头颅正中矢状切面

声像图及鼻骨横切声像图。孕妇１９岁，孕２４周

ａ．头颅正中矢状切面未显示胎儿鼻骨强回声；ｂ．鼻骨横切面未显示

双侧鼻骨骨性强回声。染色体核型４６，ＸＮ，出生后随访正常

图６　染色体正常胎儿鼻骨发育不良头颅矢状切面声像图。

孕妇２６岁，孕２５周

ａ．头颅矢状切面偏左侧未显示鼻骨强回声；ｂ．头颅矢状切面

偏右侧可显示鼻骨强回声，长度约４．２ｍｍ，胎儿左侧鼻骨缺失，

右侧鼻骨短小，染色体核型４６，ＸＮ，出生后随访正常

２．３　鼻骨发育异常的２１三体胎儿超声异常表现

　２６例２１三体胎儿中，２０例表现为双侧鼻骨缺

失，６例表现为鼻骨发育不良。１４例合并结构畸形

的２１三体胎儿均合并至少一项超声软指标异常。

结构畸形包括单纯室间隔缺损６例、心内膜垫缺损

２例、法洛四联症１例、十二指肠梗阻４例、唇裂１

例；合并超声软指标表现为颈后软组织厚度（ｎｕｃｈａｌ

ｆｏｌｄ，ＮＦ）增厚１３例、肱骨、股骨短小７例、双手小指

第二指节发育不良６例、永存左上腔５例、左室强光

斑４例、右锁骨下动脉迷走、侧脑室扩张、肝实质回

声增粗、肾皮质回声增强各３例。另外有５例孕２５

周以下胎儿显示肱骨、股骨较孕周小一周左右。２

例单纯双侧鼻骨缺失２１三体胎儿有一例孕１６周超

声仅发现双侧鼻骨缺失，产前无创基因检测为２１

三体高风险后进一步行羊水穿刺后确诊；１例孕２２

周仅发现双侧鼻骨缺失，３０周出现肱骨、股骨短小、

肝实质回声增粗，双肾盂分离，左心室强光斑，随后

进一步行脐血穿刺后确诊。

２．４　鼻骨发育异常微阵列检查结果　本研究组共

有２７例进行微阵列检查，５例检出染色体片段异

常，３例确诊为致病性微缺失／微重复综合征，孕妇

选择引产；两例意义未明出生后随访半年未发现异

常（表２）。

表２　鼻骨发育异常微阵列检查结果

病例
年龄

（岁）

孕周

（周）
超声表现

染色体

结果
ＣＭＡ结果 结局

１ ３５ ２７ 左侧鼻骨短小，右侧鼻骨缺失 ４６，ＸＮ ａｒｒ［ｈｇ１９］７ｑ３５ｑ３６．１（１４５，０９４，４１５１４８，１１８，２４９）ｘ３ 出生

２ ２１ ２５ 左侧鼻骨缺失，右侧鼻骨短小 ４６，ＸＮ ａｒｒ［ｈｇ１９］１５ｑ２５，３ｑ２６．３（８８，７１７，７０７９８，８８４，７４６）ｈｍｚ；

ａｒｒ［ｈｇ１９］１８ｑ２１．３２ｑ２２．３（５８，７６３，７８５７１，５９２，６７１）ｈｍｚ；

出生

３ ２９ ２２ 右侧鼻骨缺失，小下颌，左侧耳廓较小并低位 ４６，ＸＮ ａｒｒ［ｈｇ１９］２２ｑ１１．２１（１８，９０９，０３２２１，３０７，８００）ｘ３ 引产

４ ２７ ２７ 双侧鼻骨缺失，ＮＦ增厚，双手小指第二指节指

骨发育不良，股骨、肱骨小于孕周２ＳＤ。
４６，ＸＮ ａｒｒ［ｈｇ１９］１６ｐ１１．２（２９，４２７，２１５３０，１７７，９１６）×１ 引产

５ ２６ ２７ 双侧鼻骨缺失，双手小指第二指节指骨发育不良。 ４６，ＸＮ ａｒｒ［ｈｇ１９］Ｘｐ２２．３１（６，４５５，１５１８，１３５，５６８）ｘ３ 引产

３　讨论

鼻骨由额鼻突发育而来，在胚胎６周时，胎儿的

鼻骨开始发育，第９～１１周开始骨化
［８］，早孕１１～

１３＋周胎儿鼻骨多能较好显示，但部分胎儿此阶段

鼻骨骨化较差，且观察者的主观差异易影响判断的

准确性，同时传统超声矢状切面技术会导致早孕期

胎儿鼻骨缺失假阳性的增加，中孕期对鼻骨的评估

效能与早孕期基本相同，其优势在于能大大降低鼻

骨成像的技术难度［９］，因此中孕期有利于鼻骨发育

情况的评估。杨昕等［１０］在７７例中晚孕胎儿鼻骨发

育不良中检出１０．４％（８／７７）染色体异常，本研究组

追踪了２３２例中孕期鼻骨发育不良胎儿，发现

１４．６６％（３４／２３２）染色体异常，高于杨昕等研究。笔

９１
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者认为，这与本研究入组的孕妇大部分在早孕期没

有进行规范的早孕筛查有一定的关系，本来在早孕

期可以发现染色体异常线索的胎儿，由于早孕期不

能获取鼻骨发育异常及颈后透明性增厚等信息，使

得部分染色体异常胎儿需到中孕期才得以确诊，从

而导致不同中心中孕期鼻骨发育异常的染色体异常

检出率有一定的偏差。

赵媛等［１１］研究了１０１例鼻骨发育异常胎儿，发

现鼻骨缺失胎儿染色体异常检出率达３３．３３％，而

鼻骨短小胎儿染色体异常检出率仅为７．１４％，显著

低于鼻骨缺失胎儿。本研究组鼻骨发育不良组包括

鼻骨短小、一侧鼻骨缺失及鼻骨骨化差的病例，对鼻

骨发育不良所涵盖的范围更全面。本研究发现，鼻

骨缺失组染色体核型异常发生率为２１．０１％，较赵

媛等研究稍低；鼻骨发育不良组染色体异常发生率

为７．９６％，提示中孕期胎儿鼻骨缺失者发生染色体

异常风险高于鼻骨发育不良。另外，本组研究显示，

鼻骨发育异常合并结构畸形染色体异常检出率显著

高于鼻骨发育异常合并超声软指标阳性胎儿，但是

胎儿鼻骨发育异常合并结构畸形２１三体检出率与

鼻骨发育异常合并其他超声软指标阳性无显著性差

别，主要是因为鼻骨发育异常检出的染色体异常绝

大部分为非整倍体，最多见是２１三体，其次是１８

三体，１３三体，及４７，ＸＹＹ，本研究的所有１８三体

胎儿及１３三体胎儿均合并多发结构异常，而２１三

体胎儿有相当大一部分仅检出超声软指标，未发现

有明显的结构畸形。本结果提示，当胎儿鼻骨发育

异常时，结构畸形及其他超声软指标的检出对提示

染色体异常有重要的作用。

２１三体综合征是产前诊断最常见的染色体疾

病，大部分的２１三体胎儿在孕１１～１３
＋周通过超声

发现鼻骨发育异常及颈项透明层增厚等超声软指标

而得以早期诊断。本研究根据鼻骨发育异常分为鼻

骨缺失和发育不良组，发现２６例２１三体胎儿中，

７６．９２％（２０／２６）表现为双侧鼻骨缺失，２３．０８％（６／

２６）表现为鼻骨发育不良，双侧鼻骨缺失在２１三体

胎儿中更为常见。仅５３．８５％（１４／２６）的２１三体胎

儿合并结构畸形，仍然有不少２１三体胎儿不能通

过结构畸形的检出得以发现。目前有许多超声软指

标用于产前筛查２１三体，但是这些标记作为一个

单独的实体的使用的意义却十分有限。本研究组观

察对象为鼻骨发育异常的胎儿，所有合并畸形的

２１三体胎儿，至少合并了一项超声软指标，而不合

并结构畸形的胎儿大多数均合并两项以上的超声软

指标，说明多个超声软指标的检出对于提示胎儿

２１三体风险有重要的评估作用。在所有的软指标

里面，ＮＦ增厚，股骨、肱骨短小、小指第二指节发育

不良检出率最高，值得注意的是，另外有５例孕２５

周前胎儿肱骨、股骨较孕周小一周左右，并未达到小

于孕周两个标准差，明显的肱骨、股骨短小的２１三

体胎儿更常见于孕２４周后。本组研究在单纯性鼻

骨发育不良胎儿中发现了２例２１三体，较刘彦英

等［６］研究的孤立性鼻骨发育异常胎儿未发现胎儿染

色体异常的报道略有增高。当胎儿鼻骨发育异常合

并了其他超声软指标或结构畸形，必须引起产前工

作者的高度重视。这时，详细的超声检查可系统全

面的评价胎儿情况，有利于尽早发现更多有染色体

异常风险的胎儿。

近年来，欧美及我国先后推荐产前超声检查发

现胎儿结构异常是进行ＣＭＡ检查的适应证，可提

高有临床意义的拷贝数变异的检出率［１２，１３］。Ｄｕｋ

ｈｏｖｎｙ等
［１４］研究了５７例染色体核型正常的鼻骨发

育不良胎儿中，采用微阵列基因组杂交分析技术检

出３例（５．３％）微小基因片段缺失或重复，本研究组

共有２７例胎儿在染色体核型分析基础上进行ＣＭＡ

检查，５例检出染色体片段异常，３例确诊为致病性

微缺失／微重复综合征，其中２２ｑ１１．２１微重复综合

征１例，除了鼻骨缺失，还合并了小下颌、耳低位；

１６ｐ１１．２微缺失综合征１例，出现多发超声软指标，

包括双侧鼻骨缺失，颈后软组织厚度增厚，双手小指

第二指节指骨发育不良，股骨、肱骨短小；Ｘｐ２２．３１

微重复综合征１例，出现双侧鼻骨缺失及双手小指

第二指节指骨发育不良。上述３例均为双侧鼻骨缺

失并且合并至少一项其他超声软指标。另外２例意

义未明的染色体片段仅出现一侧鼻骨缺失伴另一侧

鼻骨短小。提示当发现胎儿鼻骨发育异常时，仍然

有必要在核型分析基础上行ＣＭＡ检查，可望检出

更多有临床意义的微缺失／微重复综合征。

０２



《中国产前诊断杂志（电子版）》　２０１９年第１１卷第１期 ·论著·　　

本研究仍存在以下局限性，有小部分鼻骨发育

异常合并严重结构畸形的胎儿选择了引产，对这部

分病例不能准确评估染色体异常的情况，再者，接受

染色体微阵列检查人数比较少，对鼻骨发育异常的

染色体微小片段异常检出率尚不能准确评估，有待

以后扩大样本量继续研究。

综上所述，中孕期胎儿鼻骨发育异常是染色体

异常的重要线索，详细的产前超声检查可提高染色

体异常胎儿的检出率，为优生优育做出科学的产前

指导。
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３５（１１）：１０７９１０８４．

［３］　ＲｕＬｉｎ，ＦａｎｇｕｉＺｈａｏ，ＪｉｎｇｔａｏＬｉ，ｅｔａｌ．Ａｂｓｅｎｃｅｏｆｎａｓａｌ

ｂｏｎｅｉｎｆｅｔｕｓｅｓｗｉｔｈｔｒｉｓｏｍｙ２１ａｔｓｅｃｏｎｄｔｒｉｍｅｓｔｅｒｏｆｐｒｅｇ

ｎａｎｃｙ［Ｊ］．ＩｎｔＪＣｌｉｎＥｘｐＭｅｄ，２０１７，１０（６）：９３５８９３６３．

［４］　中国医师协会超声医师分会．产前超声检查指南（２０１２）［Ｊ／

ＣＤ］．中华医学超声杂志（电子版），２０１２，９（７）：５７４５８０．

［５］　杨昕，韩瑾，甄理，等．胎儿鼻骨缺失或发育不良与染色体核型

异常的关系１８７例分析［Ｊ］．中华围产医学杂志，２０１５，１８（５）：

３３９３４２．

［６］　刘彦英，陈青，赵晓虹，等．孤立性鼻骨发育异常预测２１三

体胎儿［Ｊ］．中国医学影像技术，２０１５，３１（１）：９５９７．

［７］　谢红宁，朱云晓，李丽娟，等．对妊娠中晚期孕妇行超声检

测胎儿鼻骨发育状况以筛查唐氏综合征［Ｊ］．中华妇产科杂

志，２００８，４３（３）：１７１１７４．

［８］　王慧芳，王诗雅．鼻骨发育异常筛查胎儿染色体异常的临床

价值［Ｊ／ＣＤ］．中国产前诊断杂志（电子版），２０１５，７：８１０．

［９］　ＳｅｌｖａｒａｊＲＬ，ＵｍａｐａｔｈｙＳ，ＮｉｔｙＲ，ｅｔａ１．Ｓｅｎｓｉｔｉｖｉｔｙｏｆｎａｓａｌ

ｂｏｎｅａｓａｎｅｕｐｌｏｉｄｙｍａｒｋｅｒｆｉｒｓｔｔｒｉｍｅｓｔｅｒｖｅｒｓｕｓｓｅｃｏｎｄｔｒｉ

ｍｅｓｔｅｒａｓｓｅｓｓｍｅｎｔ［Ｊ］．ＪＦｅｔａｌＭｅｄ，２０１７，４（３）：１０９１１７．

［１０］　杨昕，韩瑾，甄理，等．胎儿鼻骨缺失或发育不良与染色体核型

异常的关系１８７例分析［Ｊ］．中华围产医学杂志，２０１５，１８

（５）：３３９３４２．

［１１］　赵媛，孙庆梅，傅玉，等．孕中晚期胎儿鼻骨发育异常的遗传学

意义分析［Ｊ］．中国妇幼保健，２０１６，３１（２３）：５０９８５１０１．

［１２］　ＡｍｅｒｉｃａｎＣｏｌｌｅｇｅｏｆＯｂｓｔｅｔｒｉｃｉａｎｓａｎｄＧｊｎｅｃｏｌｇｉｓｔｓＣｏｍｍｉｔ

ｔｅｅｏｎＧｅｎｅｔｉｃｓＣｏｍｍｉｔｔｅｅＯｐｉｎｉｏｎＮＯ．５８１：ｔｈｅｕｓｅｏｆｃｈｒｏ

ｍｏｓｏｍａｌｍｉｃｒｏａｒｒａｙａｎａｌｙｓｉｓｉｎｐｒｅｎａｔａｌｄｉａｇｎｏｓｉｓ［Ｊ］．Ｏｂｓｔｅｔ

Ｇｙｎｅｃｏｌ，２０１３，１２２（６）：１３７４１３７７．

［１３］　染色体微阵列分析技术在产前诊断中的应用协作组．染色体

微阵列分析技术在产前诊断中的应用专家共识［Ｊ］．中华妇产

科杂志，２０１４，４９（８）：５７０５７２．

［１４］　ＤｕｋｈｏｖｎｙＳ，Ｗｉｌｋｉｎｓ—ＨａｕｇＬ，ＳｈｉｐｐＴＤ，ｅｔａ１．Ａｂｓｅｎｔｆｅｔａｌ

ｎａｓａｌｂｏｎｅ：ｗｈａｔｄｏｅｓｉｔｍｅａｎｆｏｒｔｈｅｅｕｐｌｏｉｄｆｅｔｕｓ？［Ｊ］．Ｊ

ＵｌｔｒａｓｏｕｎｄＭｅｄ，２０１３，３２（１２）：２１３１２１３４．

（收稿日期：２０１９０２１１）

编辑：宋文颖
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