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以７号染色体三体嵌合病例为案例的产前
诊断ＰＢＬ教学设计
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【摘要】　目的　产前诊断学是围产医学中一门重要的新兴前沿学科，它在医学人才培养中起着连接基
础医学和临床医学的关键作用。本研究以真实的产前诊断案例为模板，设计一例产前诊断学相关教学
案例。方法　基于深圳市龙岗区妇幼保健院１例７号染色体三体嵌合病例的临床咨询及实验室诊断信
息，使用基于问题的学习（ｐｒｏｂｌｅｍｂａｓｅｄｌｅａｒｎｉｎｇ，简称ＰＢＬ）教学方法进行教学案例设计。结果　本文
设计并分享了一个以７号染色体三体嵌合体诊断为核心的ＰＢＬ教学案例。该案例旨在引导学生熟悉
染色体嵌合体在产前诊断中的应用，理解染色体嵌合的发生机制及其相关的临床预后。结论　通过这
种方式，培养学生独立分析和解决问题的能力，并为社会培养更多具备医学遗传学知识和创新思维的产
前诊断技术人才。
【关键词】　产前诊断；染色体嵌合体；基于问题的学习；教学设计
【中图分类号】　Ｒ７１５．９　　　【文献标识码】　Ａ

犇犗犐：１０．１３４７０／ｊ．ｃｎｋｉ．ｃｊｐｄ．２０２５．０２．００６
基金项目：汕头大学医学院２０２４年教学改革与研究项目（２４ＪＸＧＧ２４）
通信作者：温丽娟，Ｅｍａｉｌ：６５６９３５６３９＠ｑｑ．ｃｏｍ

犇犲狊犻犵狀狅犳犪犘犅犔犿狅犱狌犾犲犳狅狉狆狉犲狀犪狋犪犾犱犻犪犵狀狅狊犻狊犳狅犮狌狊犲犱狅狀犪犮犪狊犲狅犳狋狉犻狊狅犿狔７犿狅狊犪犻犮
犆犺犲狀犡犻犪狅犺犪狀犵１，犔狌狅犡犻犪狅犼犻狀１，犜犪狀犵犢犪狀犾犻２，犠犲狀犔犻犼狌犪狀１
（１．犜犺犲犌犲狀犲狋犻犮狊犔犪犫狅狉犪狋狅狉狔，犔狅狀犵犵犪狀犵犇犻狊狋狉犻犮狋犕犪狋犲狉狀犻狋狔牔犆犺犻犾犱犎犲犪犾狋犺犮犪狉犲犎狅狊狆犻狋犪犾狅犳犛犺犲狀狕犺犲狀
犆犻狋狔／犔狅狀犵犵犪狀犵犕犪狋犲狉狀犻狋狔犪狀犱犆犺犻犾犱犐狀狊狋犻狋狌狋犲狅犳犛犺犪狀狋狅狌犝狀犻狏犲狉狊犻狋狔犕犲犱犻犮犪犾犆狅犾犾犲犵犲，犛犺犲狀狕犺犲狀
５１８１７２，犆犺犻狀犪；２．犜犺犲犜犲犪犮犺犻狀犵犇犲狆犪狉狋犿犲狀狋，犔狅狀犵犵犪狀犵犇犻狊狋狉犻犮狋犕犪狋犲狉狀犻狋狔牔犆犺犻犾犱犎犲犪犾狋犺犮犪狉犲
犎狅狊狆犻狋犪犾狅犳犛犺犲狀狕犺犲狀犆犻狋狔／犔狅狀犵犵犪狀犵犕犪狋犲狉狀犻狋狔犪狀犱犆犺犻犾犱犐狀狊狋犻狋狌狋犲狅犳犛犺犪狀狋狅狌犝狀犻狏犲狉狊犻狋狔犕犲犱犻犮犪犾
犆狅犾犾犲犵犲，犛犺犲狀狕犺犲狀５１８１７２，犆犺犻狀犪）
【犃犫狊狋狉犪犮狋】　犗犫犼犲犮狋犻狏犲　Ｐｒｅｎａｔａｌｄｉａｇｎｏｓｔｉｃｓｉｓａｎｉｍｐｏｒｔａｎｔａｎｄｅｍｅｒｇｉｎｇｆｒｏｎｔｉｅｒｄｉｓｃｉｐｌｉｎｅｗｉｔｈｉｎ
ｐｅｒｉｎａｔａｌｍｅｄｉｃｉｎｅ，ｐｌａｙｉｎｇａｃｒｕｃｉａｌｒｏｌｅｉｎｂｒｉｄｇｉｎｇｂａｓｉｃａｎｄｃｌｉｎｉｃａｌｍｅｄｉｃｉｎｅｉｎｍｅｄｉｃａｌｅｄｕｃａｔｉｏｎ．Ｉｎ
ｔｈｉｓｓｔｕｄｙ，ａｔｅａｃｈｉｎｇｃａｓｅｒｅｌａｔｅｄｔｏｐｒｅｎａｔａｌｄｉａｇｎｏｓｉｓｗａｓｄｅｓｉｇｎｅｄｗｉｔｈｒｅａｌｐｒｅｎａｔａｌｄｉａｇｎｏｓｉｓｃａｓｅｓａｓ
ｔｈｅｔｅｍｐｌａｔｅ．犕犲狋犺狅犱狊　Ｂａｓｅｄｏｎｔｈｅｃｌｉｎｉｃａｌｃｏｎｓｕｌｔａｔｉｏｎａｎｄｌａｂｏｒａｔｏｒｙｄｉａｇｎｏｓｉｓｉｎｆｏｒｍａｔｉｏｎｏｆａｃａｓｅｏｆ
ｔｒｉｓｏｍｙ７ｍｏｓａｉｃｉｓｍｉｎＬｏｎｇｇａｎｇＤｉｓｔｒｉｃｔＭａｔｅｒｎｉｔｙａｎｄＣｈｉｌｄＨｅａｌｔｈｃａｒｅＨｏｓｐｉｔａｌ，ｔｈｅｔｅａｃｈｉｎｇｃａｓｅｗａｓ
ｄｅｓｉｇｎｅｄｕｓｉｎｇｔｈｅＰｒｏｂｌｅｍＢａｓｅｄＬｅａｒｎｉｎｇ（ＰＢＬ）ｔｅａｃｈｉｎｇｍｅｔｈｏｄ．犚犲狊狌犾狋狊　Ｔｈｉｓａｒｔｉｃｌｅｄｅｓｉｇｎｓａｎｄ
ｓｈａｒｅｓａＰＢＬｔｅａｃｈｉｎｇｃａｓｅｃｅｎｔｅｒｅｄｏｎｔｈｅｄｉａｇｎｏｓｉｓｏｆａｔｒｉｓｏｍｙｍｏｓａｉｃｉｓｍｏｆｃｈｒｏｍｏｓｏｍｅ７．Ｔｈｅｃａｓｅ
ａｉｍｓｔｏｇｕｉｄｅｓｔｕｄｅｎｔｓｔｏｆａｍｉｌｉａｒｉｚｅｔｈｅｍｓｅｌｖｅｓｗｉｔｈｔｈｅａｐｐｌｉｃａｔｉｏｎｏｆｃｈｒｏｍｏｓｏｍａｌｍｏｓａｉｃｉｓｍｉｎｐｒｅｎａｔａｌ
ｄｉａｇｎｏｓｔｉｃｓ，ｕｎｄｅｒｓｔａｎｄｔｈｅｍｅｃｈａｎｉｓｍｓｏｆｃｈｒｏｍｏｓｏｍａｌｍｏｓａｉｃｉｓｍ，ａｎｄｉｔｓｒｅｌａｔｅｄｃｌｉｎｉｃａｌｏｕｔｃｏｍｅｓ．
犆狅狀犮犾狌狊犻狅狀　Ｔｈｒｏｕｇｈｔｈｉｓａｐｐｒｏａｃｈ，ｓｔｕｄｅｎｔｓａｒｅｔｒａｉｎｅｄｔｏｉｎｄｅｐｅｎｄｅｎｔｌｙａｎａｌｙｚｅａｎｄｓｏｌｖｅｐｒｏｂｌｅｍｓ，

３３



·论著· 《中国产前诊断杂志（电子版）》　２０２５年第１７卷第２期

ｃｕｌｔｉｖａｔｉｎｇｍｏｒｅｐｒｅｎａｔａｌｄｉａｇｎｏｓｔｉｃｐｒｏｆｅｓｓｉｏｎａｌｓｗｉｔｈｋｎｏｗｌｅｄｇｅｏｆｍｅｄｉｃａｌｇｅｎｅｔｉｃｓａｎｄｉｎｎｏｖａｔｉｖｅ
ｔｈｉｎｋｉｎｇｆｏｒｓｏｃｉｅｔｙ．
【犓犲狔狑狅狉犱狊】　Ｐｒｅｎａｔａｌｄｉａｇｎｏｓｉｓ；Ｃｈｒｏｍｏｓｏｍｅｍｏｓａｉｃ；ＰｒｏｂｌｅｍＢａｓｅｄＬｅａｒｎｉｎｇ（ＰＢＬ）；Ｉｎｓｔｒｕｃｔｉｏｎａｌ
ｄｅｓｉｇｎ

　　在医学人才培养的教学过程中，医学遗传学已
经从传统的基础医学课程逐渐转变为临床医学的重
要组成部分［１］。近年来，随着越来越多的细胞和分
子诊断技术在临床上的应用，特别是在产前诊断领
域，越来越多的胎儿染色体或基因组级别的遗传疾
病得以识别。与此同时，专门从事产前诊断的医学
专业人才相对不足，这迫切需要通过设置或完善医
学遗传学的教学课程来缓解这一困境［２］。染色体嵌
合体是产前诊断中经常遇到的一种临床问题，不同
的染色体嵌合体在临床表现上存在异质性［３］。嵌合
体分为同源和异源嵌合体，产前同源嵌合体是在同
一个个体内存在两个或更多个不同的染色体核型，
它们都来源于同一受精卵。这种现象可以发生在任
何一条染色体上的畸变［４］。

基于问题的学习（ｐｒｏｂｌｅｍｂａｓｅｄｌｅａｒｎｉｎｇ，简称
ＰＢＬ）教学以临床问题为核心，通过以学生为主导的
小组讨论方式，在教师的指导和参与下，围绕具体的
临床病例进行深入的研究、讨论、学习和思考［５］。针
对当前产前诊断学在医学人才培养中的发展现状，
本文从临床教学实践出发，紧密结合实际临床需求，
设计了一个以７号染色体三体嵌合体病例为中心的
产前诊断ＰＢＬ教学案例（由真实案例改编，患者均
已签署知情同意书）。通过这一教案的分享和交流，
希望能够共同提升产前诊断和医学遗传学的教学质
量。

１　犘犅犔案例的主题

一份关于７号染色体三体嵌合体的产前诊断报
告。

２　犘犅犔设计场景一

２．１　教学目标　①了解染色体嵌合体的定义、分类
及发生机制；②掌握产前诊断的常规检测流程。
２．２　场景　孕妇陈某，在怀孕１７周时，由家人陪同

前往深圳市龙岗区妇幼保健院的产前诊断中心进行
就诊咨询。陈某，２８岁，身高１６０ｃｍ，无心脏、肺、
肝、肾等器官疾病史，未患有高血压、糖尿病等慢性
疾病，家族中也无相关疾病史，未曾接触过有害物
质，且无流行病学史。此次为第二次怀孕，属正常受
孕，第一次怀孕于２０２２年孕６周胎停，流产物组织
送检提示为６号染色体三体。陈某此次前来咨询的
原因是孕检报告显示异常。血清学筛查２１三体的
临界风险（１／６３８），而无创产前检测（ｎｏｎｉｎｖａｓｉｖｅ
ｐｒｅｎａｔａｌｔｅｓｔｉｎｇ，ＮＩＰＴ）报告则显示胎儿的７号染
色体数目增多（见图１）。在这种情况下，作为一名
产前诊断中心的医生，该如何为这一对夫妻提供参
考意见？
２．３　引导学生掌握染色体嵌合体的检验手段及适
用范围　主要包括：染色体核型分析、快速荧光定量
ＰＣＲ（ｑｕａｎｔｉｔａｔｉｖｅｆｌｕｏｒｅｓｃｅｎｔＰＣＲ，ＱＦＰＣＲ）、拷
贝数变异测序（ｃｏｐｙｎｕｍｂｅｒｖａｒｉａｔｉｏｎｓｅｑｕｅｎｃｉｎｇ，
ＣＮＶｓｅｑ）、荧光原位杂交（ｆｌｕｏｒｅｓｃｅｎｃｅｉｎｓｉｔｕ
ｈｙｂｒｉｄｉｚａｔｉｏｎ，ＦＩＳＨ）、染色体微阵列分析
（ｃｈｒｏｍｏｓｏｍａｌｍｉｃｒｏａｒｒａｙａｎａｌｙｓｉｓ，ＣＭＡ）以及医
学外显子测序等传统的细胞遗传学诊断方法和分子
遗传学诊断技术。
２．４　讨论要点　①产前胚胎染色体嵌合体异常的
形成机制；②染色体嵌合体的常见检测手段及后续
验证方法。

３　犘犅犔设计场景二

３．１　教学目标　掌握产前诊断中常见检测手段及
后续验证方法。
３．２　场景　在产前咨询中，医生通过分析血清学筛
查结果和ＮＩＰＴ，并考虑到孕妇有携带染色体异常
儿的不良妊娠历史，初步判断胎儿可能存在染色体
遗传疾病。随后，医生为孕妇开具了针对特定染色
体短串联重复序列的ＱＦＰＣＲ、ＣＭＡ和染色体核型

４３



《中国产前诊断杂志（电子版）》　２０２５年第１７卷第２期 ·论著·　　

图１　孕１７周ＮＩＰＴ结果提示７号染色体增多（Ｚｓｃｏｒｅ＝１．５４）

分析的检查。在孕１８周时，超声引导下无菌操作抽
取了２０ｍｌ羊水送实验室进行检测。检验结果根据
报告时间依次发放。①ＱＦＰＣＲ结果显示未见异
常；②ＣＭＡ结果显示ａｒｒａｙ（７）×２３２０％，即７号
染色体三体２０％左右嵌合比例（见图２Ａ）；③染色
体核型分析的结果显示没有发现异常（图３Ａ）。由
于染色体检测结果的不一致性，孕妇在接受遗传咨
询后选择转诊至上级医院。接诊医生根据前述检测

结果，推断胎儿可能患有７号染色体三体嵌合体，因
此建议再次进行羊水穿刺以进一步确诊。孕２４周
第二次羊水穿刺行ＣＭＡ、ＦＩＳＨ和染色体核型分析
检测。报告结果显示，①ＣＭＡ结果显示ａｒｒａｙ（７）×２３
１０％，即７号染色体三体１０％左右嵌合比例（见图
２Ｂ）；②在ＦＩＳＨ检测中，共计数了１００个细胞，其
中９６个细胞显示７号染色体为二体，而４个细胞显
示为三体，这表明存在７号染色体三体嵌合，嵌合率

图２　胎儿的基因芯片检测结果
Ａ：妊娠１８周第一次行羊水穿刺胎儿基因芯片的结果为ａｒｒａｙ（７）×２３，嵌合比例约２０％；
Ｂ：孕２４周第二次行羊水穿刺胎儿基因芯片的结果为ａｒｒａｙ（７）×２３，嵌合比例约１０％。
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约为４％（见图４Ａ和图４Ｂ）。③染色体核型分析的 结果未显示任何异常情况（见图３Ｂ）。

图３　胎儿核型分析结果
Ａ：妊娠１８周时核型分析结果；Ｂ：妊娠２４周时核型分析结果。

图４　孕２４周第二次行羊水穿刺胎儿ＦＩＳＨ结果。
Ａ：在１００个间期细胞核中，有９６个细胞显示２个红色信号；

Ｂ：有４个细胞显示３个红色信号
注：红色信号代表７号染色体。

３．３　引导学生掌握产前染色体嵌合体的相关遗传
学报告解读。
３．４　讨论要点　①产前染色体嵌合体的识别和诊
断问题；②ＱＦＰＣＲ、ＦＩＳＨ、ＣＭＡ及染色体核型分
析技术的应用范围及局限性。

４　犘犅犔设计场景三

４．１　教学目标　①了解染色体嵌合体的诊断及遗
传咨询。②掌握产前诊断中常见检测手段的技术局
限性及取材限制。③学会与患者沟通风险及后续干
预方案。
４．２　场景　针对上述检测结果，需要为陈某及其配
偶提供详细的报告解读和遗传咨询服务。

首先，孕妇进行了两次羊水穿刺，每次应用的检
测方法得到的结果均有所不同，这就需要深入了解
这些技术的检测原理及其优缺点。①ＱＦＰＣＲ能够

迅速检测出胎儿样本中１３、１８、２１、Ｘ和Ｙ染色体的
数目异常，优势在于其检测周期较短。然而，ＱＦ
ＰＣＲ由于局限性，难以准确识别２０％以下的嵌合
体。②ＣＭＡ主要用于检测染色体的微缺失和微重
复，可以明确断裂位点和基因组信息，且能够检出嵌
合体。但是，对于低于２０％比例的嵌合体，ＣＭＡ无
法做出准确判断，需要结合临床信息进行分析。
ＣＭＡ的缺点是成本较高，报告周期相对较长。③
ＦＩＳＨ是一种高效的快速检测方法，尤其在识别低
比例嵌合体方面表现出色。使用ＦＩＳＨ技术的羊水
样本无需进行培养，这可以更准确地反映样本的原
始状态，从而精确地显示胎儿的嵌合比例。因此，
ＦＩＳＨ目前被认为是低比例嵌合体产前诊断的金标
准。然而，ＦＩＳＨ由于其依赖于特定的探针，它只能
提供特定目标片段的诊断信息。④核型分析可以通
过直接观察细胞形态来诊断染色体结构和数量的异
常。可诊断嵌合体，但细胞培养过程中的生长会导
致嵌合体比例的偏差，有时甚至使得低比例嵌合体
难以被有效检出。根据两次羊水穿刺的产前诊断结
果，第一次在孕１８周时，通过ＣＭＡ检测到７号染
色体三体嵌合体占比为２０％；第二次在孕２４周时，
ＣＭＡ显示比例降至１０％，而ＦＩＳＨ显示比例为
４％。这些结果确认了胎儿羊水细胞中存在７号染
色体三体嵌合体。这一发现为未来的医疗决策和遗
传咨询提供了重要的依据。针对７号染色体三体的
情况，如何进行遗传咨询将是关键。

通过查阅数据库和相关文献，发现在已报道的
１８例７号染色体三体嵌合病例中，９例未显示任何
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异常临床表型特征，６例表现为伊藤黑素病，３例出
现肾脏发育不全的情况。值得注意的是，７号染色
体具有印迹效应，不同的亲本来源可能导致Ｒｕｓｓｅｌｌ
综合征或胎儿过度生长。在此基础上，医生向小吴
夫妇详细解释了７号染色体三体嵌合体的临床表型
具有高度的异质性。部分病例可能没有明显的临床
表型，尤其是那些嵌合比例较低的病例。医生进一
步强调，嵌合体的比例和部位的不同，会导致临床表
型的严重程度有所不同。本次检测使用的样本均来
源于羊水细胞，这些细胞覆盖了胚胎的三个胚层，因
此能较为准确地反映胎儿的嵌合比例。经过慎重考
虑，考虑到胎儿的嵌合比例较低，并且随着孕周的增
长嵌合比例有所减少，陈某夫妇最终决定继续妊娠。
４．３　指导学生熟悉嵌合体的产前诊断以及相关的
遗传咨询和妊娠指导　内容涵盖：染色体嵌合体的
临床表现及预后，针对染色体嵌合体的遗传咨询策
略和妊娠指导。

（１）判断胎儿真假性嵌合。
（２）ＱＦＰＣＲ、ＦＩＳＨ、ＣＭＡ及染色体核型分析

技术的优缺点。
（３）评估产前胎儿染色体嵌合体的预后。
（４）提供进一步的检测选项，包括是否需要进

行更详细的遗传测试或其他相关检查。
４．４　引导学生对孕妇在整个产前诊断过程中如何
体现人文关怀　人文关怀是产前诊断服务的一个重
要组成部分，它强调在医疗活动中尊重和关注孕妇
的情感、文化、价值观和心理需求。主要体现在以下
几个方面：

（１）尊重孕妇：在产前诊断过程中，医生和医疗
人员应认真听取他们的病史和描述，理解他们的担
忧和期望。

（２）情感支持：对于较为严重的遗传疾病的诊
断，提供安慰、鼓励和心理咨询，可以帮助孕妇更好
地应对疾病。

（３）隐私保护：确保孕妇的隐私得到妥善保护
并维护适当的私密性是极为重要的。
４．５　采用问卷形式调查授课效果　主要包括：①授
课前后学生对专业知识的掌握程度；②授课前后学
生对患者及家属的人文关怀能力；③学生的课后学
习效果评价。最终由教师收集问卷并进行统计分
析。结果发现以染色体嵌合体为教学案例，显著提
升了产前诊断课程的教学效果，具体表现在以下三
个方面：

４．５．１　学生对专业知识的理解能力增强　问卷调
查显示，授课前只有１６．６７％的学生对产前诊断技
术“比较了解”或“非常熟悉”，授课后该比例提升到
８３．３３％。通过实际案例的分析，学生可以更好地理
解这些理论知识如何应用于实际的临床情境中，了
解染色体嵌合体的复杂遗传现象。
４．５．２　学生对案例所涉人文关怀的能力培养　本
案例在讨论染色体嵌合体的诊断和管理过程中，应
强调对孕妇及家属的人文关怀。问卷显示，授课前
有１６．６７％和４１．６７％的学生对是否对染色体嵌合
体胎儿采取干预的态度为“不知道”或“是”，授课后
该比例下降到８．３３％，说明在经过学习后，学生们
对孕妇及家属进行报告解读过程中的关注度和思考
度均有所提升。
４．５．３　学生对教学效果的评价　课后问卷调查显
示，７５％的学生觉得本课程学习“很有收获”，
８３．３３％的学生认为理论授课后续ＰＢＬ的阶梯教学
形式“挺有意义”或“很有收获”。

５　讨论与思考
产前诊断中针对染色体嵌合体的ＰＢＬ教学模

式是一种高效且充满挑战的教育策略，旨在通过实
际临床案例来增强学生的专业知识和技能。染色体
嵌合体作为一种复杂的遗传现象，为ＰＢＬ提供了丰
富的教学资源［６］。染色体嵌合体包括数目嵌合和结
构嵌合，其发生机制涉及有丝分裂错误、体细胞重
组、合子自救及表观遗传修饰异常，致病机制则与基
因剂量效应、细胞间相互作用异常、基因组不稳定性
及印迹基因紊乱相关。这些因素导致嵌合体胎儿在
出生后表现出多样化的临床表型和智力异常，增加
了临床医生在提供妊娠指导和进行预后评估时的难
度。此外，羊水穿刺时羊水中的细胞含量和种类随
孕妇体位和活动状态而改变、培养后羊水细胞的选
择性优势生长等因素都可能对嵌合比例的评估造成
误差，常导致多项检查结果不一致。本案例通过展
示这种不一致的检测报告，提醒学生注意不同检验
项目的技术局限性及取材限制。考虑到染色体嵌合
体检测的敏感性和特异性，建议在核型分析、ＦＩＳＨ、
ＣＭＡ、ＣＮＶｓｅｑ等检测技术中至少两种技术均检出
嵌合时才能确立真性嵌合体的诊断；当只有一种检
测技术检出嵌合体时，其结果解释需谨慎，建议结合
临床进行综合分析。此外，对于已知的印记综合征
相关染色体（６、７、１１、１４、１５、２０），建议同时进行甲基
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化分析或家系ＳＴＲ检测，或者家系ＣＭＡ检测，以
明确是否存在单亲二倍体［７］。染色体三体嵌合体是
产前诊断中最常见的嵌合体类型之一，不同染色体
三体嵌合体的预后不完全一致，需综合各种实验室
检测结果、影像学检查结果和临床相关信息，评估遗
传学与临床诊断是否相符，审慎分析嵌合比例与胎
儿预后的相关性，对染色体嵌合体再发风险进行评
估。通过这种教学模式，学生不仅能够获得关于遗
传学的深入知识，还能学习如何在复杂情况下做出
专业的临床判断和管理决策［８］。

本文设计的ＰＢＬ教学案例聚焦于染色体嵌合
体病例，涵盖了一系列全面的临床就诊程序和检测
项目，目的是帮助学生迅速掌握产前诊断学科的常
用技术手段及相关的基础理论知识。通过结合理论
学习和实践操作，染色体嵌合体的ＰＢＬ教学模式有
效提升了学生在产前诊断领域的专业能力。这种教
学方法不仅增强了学生的技术技能，还培养了他们
的批判性思维、决策制定和跨学科协作能力。学生
在本案例中掌握了如ＦＩＳＨ、ＣＭＡ和ＱＦＰＣＲ等遗
传分析技术。通过案例学习，学生可以实际应用这
些技术，深入理解它们的优势、局限和适用情景［９］。
案例中设计的矛盾性数据迫使学生进行批判性分
析，权衡检测方法的敏感性、成本与伦理因素，最终
形成个体化诊疗方案。这一过程强化了学生对遗传
学与产科知识的整合能力。此外，ＰＢＬ案例设计也
可根据教学对象进行针对性调整。对本科生的培养
应聚焦基础能力培养，通过该案例的标准化流程掌
握产前诊断的规范操作，仅需对染色体嵌合体的复
杂性建立初步认知；对研究生的培养则需挑战开放
性问题（如真性染色体嵌合体胎儿的预后及再发风
险），通过文献检索、数据再分析及多学科讨论，培养
科研思维与复杂问题解决能力。

本案例从孕妇遇到的临床问题出发，不仅要求
学生掌握遗传学的理论知识，还要求他们了解并应
用相关的诊断技术。将理论与实践结合的教学方法
能够帮助学生更深刻地理解抽象概念，并学会如何
在实际的临床环境中应用这些知识［１０］。在产前诊
断中，面对复杂的遗传信息和可能的不确定性，医生
需要具备良好的沟通技能以确保孕妇充分理解其医
疗选择。因此，ＰＢＬ教学应当强调沟通技能的培
养，并教授学生在面对伦理困境时如何做出恰当的
决策。成功实施ＰＢＬ教学模式需要充足的资源，包
括获取最新科研文献的能力、先进的实验室设施以

及经验丰富的教师团队。学校和教学机构必须确保
这些技术资源的可用性，以支持学生的学习和发
展［１１］。

综上所述，本文设计的染色体嵌合体病例的产
前诊断ＰＢＬ教学，不仅是一个传授知识的过程，更
是一个全面培养学生综合能力的教育体验。这种教
学模式对学生未来的医疗职业生涯具有长远的影
响，能够为他们在面对复杂临床情况时提供必要的
知识和技能。
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