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174例产前诊断分析

何祖国 张辨真

(第三附属医院 妇产科 )

产前诊断即胎儿宫内诊断
,

又称胎儿健

康检查
,

可 预 测 某 些遗传性疾病或先天畸

形
,

如染色体异常
、

神经管缺损
、

先天性代

谢障碍等
。

我院自1 9 8 0年 1 0月开展遗传咨询

门诊以来
,

共作产前诊 断 1 74 例
,

重点作羊

水细胞培养染色体核型分析及羊水甲胎蛋 白

( A F P ) 测定
,

兹将预测结果报告如下
:

一
、

产前诊断对象

17 4例孕妇均来自遗传咨询门诊
,

产前诊

断的适应症见表 1 :

表 1 产 前 诊 断 的 适 应 症

原 因 例数 例数

畸形儿生育史

孕期用药
、

接触射线

有遗传病家族史

有原因不明的流产及死胎史

6 4

4 8

1 3

1 3

羊水过多
,

疑有畸胎者

近亲婚配

原发不孕突然受孕者

高龄孕妇

其他 ( 包括本人坚决要求
,

孕妇有畸形等 )

共 计

二
、

羊膜穿刺时间

抽取羊水最早在孕 16 周
,

最晚在孕 39 周
,

孕 2 5周前占8 7
。

8 %
,

一般在 16 ~ 24 周之间
,

在孕 18 周左右时穿刺易成功
,

羊水培养活细

胞较多
,

生长较好
,

如此时培养失败或发现

染色体异常
,

需二次穿刺或中止妊娠最为适

宜
。

如超过孕 25 周仍可穿刺测定羊水的 A F P

值
,

此时羊水细胞培养并非绝对不能生长
,

本文有 1 例已达孕 32 周
,

羊水细胞培养生长

仍较好
。

另有 4 例羊水过多的孕妇
,

虽就诊

较晚
,

穿刺后测 A F P值较高
,

仍 可 协 助 诊

断
。

三
、

170 例羊水细胞培养结果分析

174 例产 前诊断中除 4 例 羊 水过多孕妇

来诊较晚米作羊水培养外
,

1 7 0例作了羊水细

胞培养
,

成功者 1 65 例占97 %
,

其中除 3 例染

色体少
,

形态不满意
,

不能出报告外
,

制片

成功者 1 62 例占98 %
,

平均培养 时 间 为 8
。

5

天
,

最短 7 天
,

最长 13 天
,

多在 8 ~ 9 天收

获
。

染色体核型最多者 达 1 4 5 0 +

个
,

最少亦

可供分析用
。

培养失败 者 5 例
,

其中 3 例为

细菌污染
, 1例为培养基 p H 偏碱

,

细胞未

生长
,

另 1 例有先兆流产史
,

孕 19 周时抽取

羊水为深茶色
,

细胞生长不 良
,

拒绝再次穿

刺
,

但已中止妊娠
。

在 1 65 例 染色体核型分

析中
,

发现异常染 色体 4 例 ,
占2

.

47 %
,

现

报告如下
:

例 i : 3 4岁
,

结婚 13 年
,

初孕 2 0周作产

前诊断
,

羊水细胞染色体为 46
,

X X
,
一 21

,
+ t

( Z i q
; 2 2 q )

,

为易位型 2 2三体综合征
,
已

引产
,

胎儿表型未发现异常
。

例 2 : 2 9岁
,

第一胎剖腹产取出一严重

唇鳄裂女婴
,

出生三天死亡 ;
第二胎孕 20 周

作产前诊断
,

染色体为 46
,
X Y

,

s q
一
(图 1 )

,
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2 5 0

已分娩
,

婴儿脐血培养染色体核型与羊水细

胞一致
,

表型未发现异常
。

例 3 :
25 岁

,

孕 25 周疑无脑畸形作产前

诊断
,
羊水染色体为 47

,

xY
, + l

`

8 (计数 2 8

个细胞 )
,

羊水 A F P值 4 5
,

o o o n g加 1 (高子

同期正常值 10 倍以上 )
,

已引产证实为典型

的 18 三体综合征伴无脑畸形 及 脊 柱 裂 (图

Za b )
。

例 4 :
34 岁

,

结婚 11 年
,

初孕 2。周作产

前诊断
,

羊水染色体 为 46
,

x y / 4 6
,

x y
,

r ( e )
,

占r 3
.

s% ( 6 / 4 5 )
,

坚 决要求引产
,

娩 出一男婴
,

表型正常
。

四
、

羊水甲胎蛋白侧定

1 9 7 2年 rB oc k 证 明当胚胎发生严重的神

经管缺损时单永中人F户含量明显升高
。

定量

测定羊水中 AF东值
,

`

诊断开放性神经管缺损

已广泛应舟子 1而床
。

近几年研究发现
,

测定

羊永中
一

A F P值尚有助于 2 0多种胎 J研放性缺
夜奋浦化遣梗阻及体表畸胎瘤的产前诊断

。

它是产前诊断的一种较简便而又 重 要 的 方

法
。

我院百80 革先测出正常孕各周羊水 A F P

的企常值后 `
、

时1九例产前诊断均作 了 A F P

值测定
,

发现了 5 例先天畸形儿
,

其中 4 例

系羊水过多症
,

羊水的A F P值均超过同期 3

个以上平均值
+ 标准差

,
一

最多达14 倍以上
,

均经引产证实
。

仅有
、

1 例系孕 1 8周引产
,

羊

水 A F P值在正常范围
,

’

排出一闭合型脑膨出

儿
。

(表 2 )
- - -

表 2 6 例 崎 形 儿 羊 水 中 A F P 值 情 况

例 孕周 临床诊断 A F P ( n g / m l ) 染色体

羊水过多
,

胎儿畸形

同上

同上

同上

中孕
,

引产

疑无脑儿

8 , 0 0 0

2 0
,
0 0 0

4
一
8 0 0

7
,
0 0 0

5 0
,
0 0 0

4 5
,
0 0 0

均值 + 标准差

> X + 6S D

> X + SS D

> X + 3
。
7S D

> X + SS D

> X + I S D

> X + 1 4S D

胎儿出生后诊断

小样畸形儿

脐膨出
,

内脏膨出

回肠末端闭锁
,

腹水

先天性肾病

脑膨出
,

闭合型

无脑儿
,

脊柱裂

4 6
,

X X

4 6
,

XX

4 7
,

X Y
, 十 1 8

ǎ匕,0J0OnUot了,dCQno,口1二,曰11q白介O性月尸O九b

讨 论

1
.

产前诊断是优生和围产医学的重要

组成部分
,

特别是近年来随着生物遗传学的

进展
,

产前诊断的范围不断扩大
。

而羊水细

胞培养染色体核型分析是目前国内外产前诊

断的主要手段之一
,

约占产前诊断的 80 %左

右
,

羊水细胞生长的好坏
,

是制片成功的关

键
,

我们在 17 0 例羊水细胞培养过程中
,

认

为要使细胞生长 良好
,

必须
: ( 1 ) 培养中

严格无菌操作
,

避免细菌及支原体的污染 ;

( 2 ) 培养基的 p H应严格控制在 6
.

8左右
,

不能超过 7
,

换液时可加 少 许 ( 0
.

6 m l) 自

身羊水
,

可促进细胞生长及亮细胞出现
,

并

缩短培养时间 1 ~ 2 日 ; ( 3 ) 制片中特别

是低渗后手法要轻
,

滴片时滴管 距 玻 片 要

近
,

不能吹
,

否则会导致染色体丢失 , ( 4 )

羊水中如混有少许红细胞
,

不 影 响细 胞生

长
,

经换液后红细胞可消失
。

本组染色体异

常的发现率为 2
.

47 %
。

2
.

产前诊断不仅可以预测胎儿健康
,

使患儿能及时得到处理
,

有利于优生及计划

生育的开展
,

也可使生育过异常胎儿的高危

孕妇了解本次妊娠胎儿的健康情况
。

如我们

在 1 7 0 例产前诊断中
,
有 1例第一胎小孩 5

-

岁
,

智力低下
,

曾作外周血培养染色体核型

为 4 6
,

X X
, 一 2 1

,
+ t ( 2 1 q , 2 1 q )

,

为 G / G

易位型三体
,

于 8 0年孕 17 周产前诊断羊水细

胞染色体为46
,

X Y
,

后顺产一男婴
,

发育
、

智力均正常
。

另 1 例孕
。
产

` (流产 2
、

人工

流产 2 ) 前三胎曾有 4 个小孩 (其中 1为双



念储

脸 )
,

均为男性
,

2
一

娜为脸积水犷 急娜为脚

膨出
,

第 . 胎孕拐周作产前
;

诊断 ,t 羊水人笋P

直属正常范围
,

染色体核举为姑漪X备 后姚

出一女孩
,

体质及衡力发育均垂常
。

逃样肠

可进免踌形儿的击生 , 也有科手娜除孕妇的

思裸顾虑
。

3
。

4 例染色体异带申有含例攀妇为时

岁
,
均有去哆年不孕史而突然怀孕者

, 魔健

得临床重视
。

动
.

羊膜穿藕术森由技术熟练者操作
,

以免发生危险` 如 能 在
,

粉声脸盘定位下操

作
,

成功率更高梦 在 竹` 例中仅有 1 树因孕

妇坚决要求
,

在两周内先后穿绷 3 次引起流

产外
,

随访 中未 发现孕妇及婴儿其他并发

症
。

故羊膜穿刺是安全可靠的
,

但穿刺一次

不成功
,
最多不宜超过 2 次以上

。

公
。

一

单水过多常合并胎儿畸形
,

甜定羊

水中 A F P值可帮助诊断
,
随 着 胎 儿

.

逐渐发

育
,

羊水中A F P度明显降低
,

本文 杏例羊水

过多孕妇均就诊甚晚
,

但 A F P使 仍
一

明 显 升

高
,

对诊断有参考价值
,

如能作综合检查如

羊水凝胶乙酸胆碱测定
,

B型超声扫描等可

握高诊断准确率
。

6
。

本文报告中 2例畸形儿出生后腾血

染色枷均未发现异常 ` 飞例测 A F P同时作羊

水细胞培养染色体为47
,

X Y
, + 娜

,

超声扫

描为无脑儿 , 引产证实为典型的 18 三体综合

征伴无脑畸形及脊柱裂
。

染色体异常
,
常伴

有多发畸形
,

而先天崎形的致畸固素很多
,

不一定都有染色体异常
,

值得临来进一步探

讨
。



示指背侧岛状皮拼加人工骨再造拇指

(介绍一种新的手术方法 )

( 正文 见 7 7 1页 )

图 l 双拇指缺损情况

17 4例产前诊断分析

图 2双拇指再造术后

( 正 文见 20 4 页 )

图 2 1例羊水染色体核型 4 6
, x v

,
sq 图 Z a 例 3羊水染色体核型 47

, 工 y
, + 18


