
随着产前诊断技术的发展，越来越多的胎儿结

构异常在产前被发现，染色体异常在产前也逐渐被

诊断。国内外越来越多的研究表明，产前超声显示的

软标记和结构异常与染色体异常相关［1-3］。本研究主

要通过对608例胎儿的超声征象与染色体检查结果

进行回顾性分析，分别分析超声软标记异常和结构异

常与染色体异常的相关性，探讨胎儿超声软标记、结

构畸形在染色体异常病例中的临床意义。

1 对象和方法

1.1 对象

2016年1月—2017年6月因高龄、不良孕产史、

胎儿超声异常、孕妇血清生化筛查高风险、夫妇一

方有染色体异常等于本院行产前咨询并行产前诊断

的孕妇579例，其中单胎544例，双胎35例，其中6例
双胎中存在一胎儿畸形或胎死宫内，共 608例胎

儿。孕11~26周接受超声检查。孕妇年龄17~42岁，

平均27.9岁。本研究经医院伦理委员会批准，所有

受试者知情同意。

1.2 方法

采用 Voluson E10、Voluson S6、TOSHIBA 960A
型彩色多普勒超声诊断仪，探头频率 3~5 MHz。胎

儿孕 11~14周行颈项透明层厚度（nuchal translucen⁃
cy，NT）厚度测量，胎儿孕 16~20周行胎儿软标记超

声检查，21~26周行系统超声筛查。

超声软标记异常诊断标准［1］：①NT增厚≥2.5 mm；

②颈项软组织厚度（nuchal fold，NF）增厚：孕16~18周
NF≥5 mm，孕 18~24周 NF≥6 mm；③肾盂扩张：孕

16~20周肾盂前后径≥4 mm，21~30周≥5 mm，31~
40周≥7 mm；④ 肠管回声增强：肠回声强度类似或

高于周围骨组织回声；⑤单脐动脉（single umbilical
artery，SUA）：胎儿脐带内及膀胱周围仅有 1条脐动

脉；⑥股骨或肱骨短：股骨或肱骨长度小于相应孕

周 2个标准差；⑦侧脑室扩张：10 mm≤侧脑室后角

宽度≤15 mm为轻度侧脑室扩张，＞15 mm为脑积

水；⑧鼻骨缺失或发育短小；⑨脉络丛囊肿。胎儿

结构畸形诊断标准参照李胜利［4］提出的胎儿畸形诊

断标准。

1.3 统计学方法

采用SPSS 13.0 统计软件包进行统计分析，计数
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CBA

ED F
A：孕 21周，双侧脉络丛囊肿；B：孕 27周，室间隔缺损 4.2 mm；

C：孕 18周，单心室，CDFI示心脏中单组房室瓣血流信号；D：孕 21
周，双手发育畸形（R、L）；E：孕18周，足内翻畸形，小腿长轴与足底

位于同一平面；F：孕21周，小下颌畸形（箭头所示）。

图1 染色体异常病例的超声图像

资料采用 χ2 检验，P ≤ 0.05为差异有统计学意义。

2 结 果

608例胎儿中，染色体核型分析结果正常554例，

异常 54例（检出率 8.9%）。54例中 21⁃三体 25例

（46.3%）、18 ⁃三体 9 例（16.7%）、13 ⁃三体 2 例

（0.04%），Turner 综合征1例（0.02%），余17例为其他

染色体异常，包括异位3例、倒位2例、插入4例、缺失

3例、衍生 2例，45XO单体 1例，47XYY 1例，47XXX
1例。54例染色体异常病例中有31例（57.4%）存在

超声征象异常，其中 18⁃三体、13⁃三体、Turner 综合

征的胎儿均存在明显的单个或多个结构畸形或多

个超声软标记阳性。

21⁃三体综合征胎儿的异常超声表现：21⁃三体

胎儿 25例，其中 8例未见明显超声异常，余 17例均

存在胎儿软标记或结构畸形。5例接受NT检查，3例
NT增厚（3.5 mm、4.6 mm、5.3 mm）（此 5例在中孕期

的筛查中均存在结构异常）。16周超声显示多个软

标记阳性5例，主要为肠管回声增强、肾盂扩张、NF
增厚、侧脑室增宽、鼻骨缺失、股骨长偏短、脉络丛

囊肿（图1A）。系统筛查发现心脏畸形10例：2例心

内膜垫缺损；1例法洛四联症；3例室间隔缺损（图

1B），其中 1例伴羊水过多；1例单心室（图 1C）；1例
左心发育不良综合征伴宫内发育迟缓；2例十二指

肠闭锁，均伴羊水过多。18⁃三体综合征胎儿的异常

超声表现：9例18⁃三体综合征胎儿均存在超声结构

畸形或多个超声软标记。1例NT增厚（8.3 mm）伴

全身水肿。1例多个软标记阳性：脉络丛囊肿、肠管

回声增强，伴羊水过多。系统筛查：心脏畸形 7例

（室间隔缺损 4例，原发孔房间隔缺损 1例，心内膜

垫缺损 2例），其中 2例合并肢体异常（图 1D、E），1
例合并腹裂，1例合并胎儿水肿，1例合并唇裂，1例
合并脊柱裂。13⁃三体综合征胎儿的异常超声表现：

2例 13⁃三体综合征胎儿均存在超声结构畸形或超

声软标记。其中 1例心内膜垫缺损伴肠管回声增

强、小下颌（图1F）、单脐动脉、羊水过多；1例单心室

伴脐膨出、脊柱骶尾部排列不规整。Turner综合征

胎儿的异常超声表现：1例NT增厚（9.2 mm）、中孕

期胎儿水肿、颈部水囊瘤、室间隔缺损。17例其他

染色体异常中，2例结构畸形表现为 1例主动脉狭

窄合并室间隔缺损、羊水过多；1例生殖器发育异

常。其余15例未见明显结构异常。

将608例胎儿的高危因素分为超声因素和非超

声因素，超声因素 235 例，检出染色体异常 29 例

（12.3%），非超声因素373例，检出染色体异常25例
（6.7%）。超声因素的检出率明显高于非超声因素

的检出率（P＜0.05）。将超声因素分为软标记和结

构畸形2种比较染色体异常检出率，超声软标记165
例，检出染色体异常 11例（6.7 %），结构畸形 70例，

检出染色体异常20例（28.6%）。结构畸形的染色体

异常检出率明显高于超声软标记的染色体异常检

出率（P＜0.01）。
3 讨 论

本研究 608例行染色体核型分析的胎儿中，染

色体异常数54例，其中存在软标记异常165例中有

11例（6.7%）诊断染色体异常，存在结构畸形 70例

中有20例（28.6%）诊断染色体异常。进行两组样本

率的卡方检验（P＜0.01），说明结构畸形提示染色体

异常的可能性较高，与MacLachlan 等［5］报道一致。

将608例染色体核型分析的胎儿存在的高危因

素分为超声因素（超声筛查发现软标记或结构畸

形）和非超声因素（高龄、不良孕产史、孕妇血清生

化筛查高风险、夫妇一方有染色体异常），比较诊断

染色体异常率（P＜0.05），认为超声因素比非超声因

素在进行染色体诊断的高危因素中更重要。

本研究21⁃三体综合征胎儿25 例，其中有17例
存在超声软标记和结构畸形，涉及心脏畸形 10例

（58.8%）；18⁃三体综合征胎儿9例，涉及心脏畸形7例
（77.8%）；13⁃三体综合征胎儿2例均有心脏畸形；1例
Turner 综合征也是心脏畸形伴有多发结构异常。表

明胎儿期发现的心脏畸形发生染色体异常的风险

较高，与王咏梅等［6］报道一致。

大量研究表明，虽然产科超声软标记可以指示
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某种染色体胎儿的异常风险，绝大多数可能是短暂

的正常变化［5］。大多数轻度肾盂扩张是一种生理性

扩张，与孕妇的黄体酮抑制胎儿输尿管节律性收缩

和胎儿尿液水平高有关，扩张的逐渐增加与尿路梗

阻或畸形有关，包括输尿管肾盂连接狭窄、输尿管

囊肿连接狭窄、后尿道瓣膜、输尿管囊肿、反复肾、

多囊肾等［7］；轻度的侧脑室增宽可能仅仅是脑脊液

的短暂累积，但也可能是胎儿染色体异常、结构异

常、宫内感染、颅内出血或其他临床症状的指征。

Scala等［8］通过回顾性分析发现胎儿非整倍性或宫

内感染与单侧脑室扩张相关的发生率较低，分别为

0和 8.2％。脉络丛囊肿是由假复层上皮细胞和绒

毛细胞扩张形成的囊状结构，它可能会产生脑脊

液，通常出现在妊娠6周时，并在妊娠28周时消失，

被认为是胎儿发育的正常变异［9］。

长骨短小的常见原因包括胎儿骨骼发育不

良、染色体异常、遗传因素、胎儿宫内发育迟缓

等。短股骨更常见，其次是短肱骨。严重长骨短

缺（超过 4倍标准差）的骨骼发育不良可致命或导

致骨骼畸形［3］。建议对于正常染色体的胎儿，在怀

孕期间每 2~4周监测生长曲线以筛查胎儿生长受

限或早产是必要的。单纯的短股骨可能只与父母

遗传因素有关。

SUA与种族、母体疾病、环境影响、妊娠药物、

胎儿结构或染色体异常等因素有关。 Voskamp等［10］

研究了 982例孤立 SUA胎儿的系统评价和meta分
析，显示SUA胎儿虽然更容易发生胎儿生长受限和

围产期死亡，但与正常脐动脉胎儿相比无明显差

异，也没有增加其非整倍型的风险。因此，对于正

常胎儿的早期筛查，可以对单发脐动脉进行常规随

访。肠管回声增强是胎儿生理性胎粪保留或气体

诱发回声增强的结果；与囊性纤维化疾病、肠梗阻、

染色体异常、先天性病毒感染、羊膜腔内出血、非整

倍性或其他病理原因有关［3］。

在本研究中，165例超声软标记阳性仅有 11例
（6.7%）染色体异常，多数是多个软标记阳性，仅有

1例单个软标记阳性伴羊水过多；而 70例结构畸形

中有 20例（28.6%）染色体异常，而且多数为多发结

构畸形，可以看出多发结构畸形特别是合并其他高

危因素时，染色体异常发生的风险增高［11］。

因此，孕中期应进行常规胎儿产前超声筛查，

发现胎儿存在超声软标记或结构畸形，同时结合母

亲是否存在其他高风险因素，建议临床行染色体检

查；存在多发结构畸形胎儿应建议行染色体检查，

及早采取相应的干预措施。对于单个软标记阳性，

常规监测胎儿发育是合适的，没有必要过分强调其

可能的染色体异常风险，以免引起孕妇精神紧张和

过度医疗。
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