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性染色体异常的产前诊断及临床分析 

任梅宏 ，张 磷，张晓红 

(北京大学人民医院产前诊断中心，北京 100044) 

【摘 要】目的：分析孕期不同高危指征与胎儿性染色体异常之间的关系，探讨性染色体异常综合征的产前诊断高危指征。方 

法：对 2346例高危孕妇行孕中期羊膜腔穿刺术，制备羊水染色体并分析胎儿核型。结果 ：2 346例羊水染色体核型分析中发现 

有 16例(0．58％)性染色体异常，其中，45，X 3例，45，X／46，XX 1例，45，X／46，X，i(X)(qlO；ql0)1例，45，X／46，XX，del(X)(ql1)1 

例，46，X，i(x)(qlO；ql0)1例，47，XXY 4例，47，XYY 1例，47，XXX 2例，46，XY／47，XXY 1例 ，46，XX，inv(X)1例。结论：孕妇在 

孕期有高龄妊娠或唐氏筛查高危或B超显示胎儿脏器结构异常或胎儿淋巴水囊瘤等临床表现者，其胎儿存在性染色体数目或 

结构异常的风险。做好产前诊断是提倡优生优育的有力保障。 
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Prenatal diagnosis and clinical analysis of fetaI sex chromosome abnormalities 

REN Met—hong，et al 

(Prenatal Diagnosis Center，People’S Hospital ofPeking University) 

【Abstract】Objectives：To analyze the association between fetal sex chromosome abnormalities and various high—risk indications during 

pregnancy．Methods：mid-trimester amniocentesis was used to detect fetal sex chromosomes in 2 346 high—risk pregnant women． 

Results：Among the 16 eases ofabnormal sex chromosome，there were 3 cases of45，X，l case of 45，X／46，XX ，l case of45，X／46，X，i 

(X)(ql0；qlO)，1 ease of45，X／46，XX，del(X)(ql1)，l ease of46，X，i(X)(ql0；ql0)，4 cases of47，XXY，1 case of47，XYY，2 

cases of47，XXX，1 case of46，XY／47，XXY，and 1 ease of46，XX，inv9(X)．Conelusion：To reduce the number ofabnormal fetuses， 

invasive prenatal diagnostic techniques are feasible tools for confirming feta]sex chromosomes abnormalities．Advanced maternal age， 

positive serum screening results or ultrasound shows fetal abnorm alities or fetal hygroma were associated with a higher frequency of fetal sex 

chromosome abnorm alities． 

【Key words】Sex chromosome abnormalities；Chromosomal karyotype；Prenatal diagnosis 

性染色体异常综合征可以引起男性或女性性器官发育 

不全 ，患者可伴有其他脏器结构或功能异常，或伴有一定智 

力低下或精神神经障碍等临床表现。产前正确诊断该综合征 

并充分告知孕妇及家属，尊重孕妇和家属的选择是优生的一 

项重要内容。目前尚没有性染色体异常综合征产前诊断指征 

相关报道。本研究通过梳理 自2004年 1月至 2008年 12月 

我产前诊断中心收集的2 346例产前诊断资料 ，对有关性染 

色体异常综合征的产前诊断给予总结。 

1 资料与方法 

1．1 研究对象 

自2004年 1月 1日至 2008年 12月 31日，因高龄妊娠 、 

唐氏高风险、家族不良产史 、B超提示胎儿结构异常等到北 

京大学人民医院产前诊断中心就诊并行羊膜腔穿刺术的 2 

346例高危孕妇。年龄 20～44岁，平均为 29．75岁 。孕周 

15～24周 ，平均为 20．8周。 
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1．2 万 法 

羊膜腔穿刺术前，嘱孕妇在检查床上翻身数次，混匀羊 

水 ，在 B超引导下行羊膜腔穿刺，抽取羊水 20 ml，1 000 r／rain 

离心 10min，弃上清 ，留2．5～3．0ml细胞悬液，无菌条件下接 

种于以色列羊水专用培养基中(Bio—AMF一3，CaL 01—196—1B)， 

置于 37％含 5％CO 的培养箱中静置培养 6—7 d，用以色列 

羊水培养基换液后 ，每天观察细胞生长情况。当羊水细胞贴 

壁生长旺盛，倒置显微镜下可见多个克隆，有较多中期分裂 

细胞时收获细胞，制备 G带染色体标本(必要时加做 C显带)。 

每例标本按照 ISCN(1985)标准，油镜下分析 30个分散好 、 

中等长度的中期分裂相，发现嵌合体或异常细胞时再加数到 

1o0个分裂相。 

2 结 果 

2．1 染 色体分析 

2 346例高危孕妇羊水染色体核型分析中发现有 16例 

(0．58％)性染色体异常，其中，45，X 3例，45，XN6，XX 1例，45， 

X／46，X，i(X)(qlO；qlO)l例，45，X／46，XX，del()()(ql1)1例 ， 

46，X，i(X)(qlO；qlO)l例，47，XXY4例，47，XYY 1例，47，XXX 

2例，47，XXY嵌合体 1例，46，XX，inv(X)l例。这些性染色体 
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数目异常和结构畸变在孕期均伴随高龄妊娠、唐氏筛查高风 险、脏器结构异常或胎儿水肿等临床表现。具体『青况祥见表1。 

表 1 产前检测中发现性染色体异常情况 

3 讨 论 

目前最常见的性染色体异常综合征主要有 Turner综合 

征、Klinefelter综合征、超雌综合征和超雄综合征等 ，每一综 

合征都有多种核型。本研究 2 346例病例中，成功经羊水染 

色体产前诊断出性染色体异常综合征 16例，其产前诊断指 

征涉及孕妇高龄、唐氏高危、胎儿先心病、不良孕产史、胎儿 

淋巴水囊瘤、家族病史等。 

3．1 孕妇高龄与性染色体异常 

高龄孕妇由于卵子老化 ，发生染色体不分离的几率增 

高，不仅胎儿常染色体异常的风险增加 ，性染色体异常的概 

率也会随着孕妇年龄的增长逐渐增加。目前国际上以分娩时 

孕妇年龄大于或等于 35岁为高龄孕妇的切割值’，本研究在 

2 346例产前诊断孕妇中，以高龄妊娠为产前诊断指征者检 

出 7例性染色体异常，占全部性染色体异常病例的43．75％ 

(7／16)。但在所有检测出的性染色体异常病例中，年龄超过 

35岁者有8例，占全部性染色体异常病例的50％(8／16 o提 

示孕妇高龄是性染色体异常的重要指征之一。 

3．2 先心病与性染色体异常 

由于每条染色体上平均有数千个基因，染色体数 目异常 

甚至微小结构畸变都涉及许多基因。研究发现性染色体也并 

非仅仅决定性别分化，性染色体异常综合征也可伴有心脏或 

心外畸形。文献报道f1l，Turner综合征患者约 30％合并先心 

病，Klinefeher综合征也可伴有多种心脏畸形。本研究确诊的 

16例性染色体异常中，B超提示胎儿心脏畸形或合并心外畸 

形者有 2例。可见 B超提示胎儿心脏或心外畸形时，应行染 

色体检测以排除胎儿染色体异常。 

3．3 家族不良产史与性染色体异常 

本研究病例9家族中有 2例 21一三体患儿，患者仅以家 

族中不良产史来就诊 ，最终确诊胎儿核型为 47，XXY。说明 

该家族中易出现染色体不分离，不分离可以发生于常染色体 

也可发生于性染色体。因而对于类似病例更应高度重视产前 

诊断，以确诊胎儿各种染色体异常。 

3．4 胎儿淋巴水囊瘤与性染色体异常 

胚胎发育过程中，颈部淋巴管与颈静脉窦相通需要一个 

过程。当患儿染色体异常尤其合并心脏畸形时，导致静脉回 

流障碍，颈静脉压升高，淋巴管内淋巴液回流受阻，积聚于颈 

部时可使胎儿颈后透明层增厚，有时会伴有颈部淋巴水囊瘤 

形成，消退后可能与颈蹼形成有一定关系。胎儿水囊状淋巴 

瘤中尤其有分隔水囊瘤与染色体异常有关，最常见的染色体 

畸变为Turner综合征(约占75％)[2,31。因此，当产前筛查 B超 

提示胎儿上述异常时，应建议孕妇进一步行遗传检测，以排 

除胎儿染色体异常。 

3．5 唐氏筛查与性染色体异常 

通常胎儿患唐氏综合征时，母体在一定的孕周内血清中 
一 些生化指标会发生异常。胎儿性染色体异常是否也会伴有 

母体血清中这些生化指标异常呢?本研究在唐氏筛查高风险 

就诊者中检出 5例性染色体异常。由此可见，产前筛查唐氏 

高风险不仅提示 2l三体综合征，对其他染色体异常也能给 

予提示 。 

综上分析，孕妇高龄、唐氏筛查高危、先心病、家族不良 

产史、胎儿水肿都是指导产前诊断的明确指征，通过产前染 

色体核型分析可以排除胎儿常染色体及性染色体异常，对于 

有效控制各种染色体异常患儿的出生有着重要意义。 
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