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产前超声检测颈部透明带厚度在胎儿

染色体异常筛查中的价值

高岩冰　崔广和　齐春英　孙芳

　　【摘要】　目的　评价超声检测颈部透明带厚度在胎儿染色体异常筛查中的作用，从而提高染色
体异常胎儿的诊断率。 方法　于胎体正中矢状切面测量颈部透明带厚度，妊娠 １０ ～１４ 周的孕妇测量
胎儿颈部透明带厚度，妊娠 １４ ～１６周孕妇测量胎儿颈项部皮肤厚度，共计 ６１０ 例。 对妊娠 １０ ～１３ 周
颈部透明带厚度≥３畅０ ｍｍ的胎儿或妊娠 １４ ～１６ 周颈项部皮肤厚度≥６畅０ ｍｍ的胎儿进行染色体核
型分析，并收集其父母行为的相关资料。 结果　１７例因颈部透明带或颈项部皮肤增厚进行了染色体
核型分析检查，显示 ８ 例胎儿为正常染色体核型，９ 例胎儿为非整倍体染色体核型。 本组资料中，染
色体核型正常胎儿平均颈部透明带厚度（３畅７ ｍｍ）明显小于异常组（６畅０ ｍｍ）。 大多数染色体核型正
常的胎儿妊娠早期显示的颈部透明带增厚在妊娠 １４ 周后会自行消退。 染色体核型异常的胎儿大多
数于妊娠中期进展为颈项部皮肤水肿或虽未进展为颈项部皮肤水肿但合并其他畸形。 父母的行为与
其胎儿染色体核型正常或异常关系不大。 结论　在妊娠早中期检测胎儿的颈部透明带厚度并密切随
诊观察其变化，对染色体核型异常胎儿及高危胎儿的检出有重大意义，同时对胎儿畸形的鉴别诊断及
判断胎儿预后等也有重要作用。
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Ｃｈｒｏｍｏｓｏｍｅ ａｂｅｒｒａｔｉｏｎｓ

　　胎儿先天畸形是引起围产儿死亡的第一位原因［１］ ，通过产前超声筛查检出胎儿先天畸形并及时正确处
理可减少畸形儿的出生，对提高出生人口的质量具有重要的意义。 颈部透明带是指胎儿颈后皮下组织内液
体积聚的厚度，１４ 周前部分正常胚胎上肢淋巴可出现短暂的回流障碍，出现暂时的透明层增厚［２］ 。 到 １４ 周
左右时，胚胎的左右淋巴管与颈静脉窦相通以后，则透明层逐渐变薄消失，颈部透明带增厚与多种胎儿先天
性异常都有较密切的关系，如染色体异常、心血管系统异常等［３］ 。 因此作为一项有效的检测指标，测量颈部
透明带厚度已被较广泛地应用于胎儿染色体异常的筛查。

资料与方法

１畅一般资料：选择 ２００８ 年 ２ 月至 ２００９ 年 ５ 月来滨州医学院附属医院产科就诊的孕妇，行常规超声检
查，并对妊娠 １０ ～１４ 周的孕妇（５２０ 例）测量胎儿颈部透明带厚度，对妊娠 １４ ～１６ 周孕妇（９０ 例）测量胎儿
颈项部皮肤厚度，共计 ６１０ 例。 收集其中颈部透明带或颈项部皮肤增厚胎儿父母行为的相关资料。 本研究
已经过医学伦理委员会批准并与孕妇签订知情同意书。

２畅使用仪器：ＧＥ ｌｏｇｉｑ唱９、ＧＥ ｌｏｇｉｑ唱７ 及 ＧＥ Ｖｏｌｕｓｏｎ７３０ 型超声诊断仪，探头为凸阵探头，探头频率为
３畅５ ＭＨｚ。

３畅检测方法：常规超声检查：测量胎儿头臀径或双顶径，观察是否有胎心搏动及胎动，确定胎儿数目，观
察胎儿脐带及其附着部位，胎儿四肢及头部发育等以除外胎儿畸形或其他发育异常。
颈部透明带及颈项部皮肤厚度的测量：于胎体正中矢状切面测量颈部透明带厚度，在此切面上，将测量

点放在皮肤与颈椎筋膜层这两条高回声线的内侧缘上进行测量。 颈项部皮肤厚度的测量则在胎儿枕部颅
骨的外侧缘与皮肤的外层之间进行，均测量 ２ ～３次，然后取其平均值作为最后结果。 本文规定妊娠 １０ ～１３
周胎儿颈部透明带厚度≥３畅０ ｍｍ或妊娠 １４ ～１６周胎儿颈项部皮肤厚度≥６畅０ ｍｍ为增厚。
染色体核型分析：告知孕妇进行染色体核型分析检查有可能对孕妇本人及其胎儿造成的一切后果，征

得孕妇的同意并签订书面的知情同意书后，对妊娠 １０ ～１３ 周颈部透明带厚度≥３畅０ ｍｍ的胎儿或妊娠 １４ ～
１６周颈项部皮肤厚度≥６畅０ ｍｍ的胎儿行绒毛穿刺活检、羊膜腔羊水穿刺检查或经腹脐血管穿刺检查分析
胎儿的染色体核型。

４畅统计学处理：本组资料的一般描述性分析采用均数±标准差（珋x ±s）表示。 胎儿父母亲行为的相关资
料采用χ２ 检验进行影响因素的分析，采用 Ｐｅａｒｓｏｎ 法进行相关分析。 应用 ＳＰＳＳ １３畅０ 统计软件对数据进行
分析，P ＜０畅０５ 表示差异具有统计学意义。

结　　果

１畅胎儿资料：本组资料共计 ６１０ 例，其中 ５２０ 例妊娠 １０ ～１３ 周，胎儿颈部透明带厚度随着孕周的增加
而增加（表 １）。 ９０例妊娠 １４ ～１６ 周，胎儿颈项部皮肤厚度随着孕周的增加而增加（表 ２）。

表 1　５２０ 例妊娠 １０ ～１３ 周胎儿颈部透明带厚度

妊娠周数 例数 颈部透明带厚度（ｍｍ，珋x ±s）

１０  ５１ 殚１ ll畅４７ ±０ ^畅０４

１１  １２９ �１ ll畅８９ ±０ ^畅１２

１２  １３７ �２ ll畅５７ ±０ ^畅２４

１３  ２０３ �２ ll畅７２ ±０ ^畅３４
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表 2　９０例妊娠 １４ ～１６ 周胎儿颈项部皮肤厚度

妊娠周数 例数 颈项部皮肤厚度（ｍｍ，珋x ±s）

１４  ２９ 殚３ ll畅６６ ±０ ^畅３７

１５  ４６ 殚４ ll畅５７ ±０ ^畅４１

１６  １５ 殚５ ll畅５１ ±０ ^畅４３

　　 ６１０ 例胎儿中有 ５９３ 例正常胎儿（出生后经产科医生体检证实）于妊娠 １０ ～１３ 周时颈部透明带厚度＜
３畅０ ｍｍ或妊娠 １４ ～１６ 周时颈项部皮肤厚度＜６畅０ ｍｍ（表 ３）。 同时相关分析结果显示，正常胎儿的颈部透
明带或颈项部皮肤厚度与孕龄之间的相关系数是 ０畅９１７（P ＜０畅０１），说明两者之间存在高度相关性，妊娠 １０
～１３周时胎儿颈部透明带厚度及妊娠 １４ ～１６ 周胎儿颈项部皮肤厚度随着孕周的增加而增加。

表 3　５９３ 例正常胎儿的颈部透明带或颈项部皮肤厚度（ｍｍ）
妊娠周数 例数 正常值范围 正常值均数 正常值标准差

１０ N４９ 倐１ 忖忖畅２ ～２ �畅２ １   畅４１ ０   畅０３

１１ N１２６ 枛１ 忖忖畅６ ～２ �畅３ １   畅８１ ０   畅１１

１２ N１３５ 枛２ 忖忖畅１ ～２ �畅８ ２   畅５３ ０   畅２２

１３ N１９６ 枛２ 忖忖畅４ ～２ �畅９ ２   畅６２ ０   畅３１

１４ N２９ 倐３ 忖忖畅３ ～４ �畅１ ３   畅６６ ０   畅３７

１５ N４４ 倐４ 忖忖畅２ ～５ �畅３ ４   畅４１ ０   畅３９

１６ N１４ 倐５ 忖忖畅２ ～５ �畅６ ５   畅３４ ０   畅４１

　　２．颈部透明带或颈项部皮肤增厚胎儿的资料：６１０例胎儿中共有 １７ 例胎儿因行超声检查发现颈部透明
带厚度≥３畅０ ｍｍ或颈项部皮肤厚度≥６畅０ ｍｍ而进行了染色体核型分析检查，其中 ８２％（１４／１７）孕妇的年
龄＜３５岁，而且没有发现其他异常，这 １７ 例胎儿中有 １４ 例于妊娠 １０ ～１３ 周行超声检查，其颈部透明带厚
度见表 ４，另外 ３ 例于 １４ ～１６ 周行超声检查，其中 １ 例为于妊娠 １５ ＋３周时发现胎儿颈项部皮肤厚度为

８畅０ ｍｍ，胎儿染色体为正常核型，孕妇年龄为 ２９ 岁。 另 ２例异常染色体核型的胎儿分别为于妊娠 １５ ＋２周及

１６ ＋４周行超声检查发现胎儿颈项部皮肤厚度分别为 ７畅９ ｍｍ及 ８畅２ ｍｍ，孕妇年龄分别为 ３４岁及 ３６ 岁。
经染色体核型分析，结果显示在 １７ 例颈部透明带或颈项部皮肤增厚胎儿中 ８例胎儿的染色体核型是正

常的，另外 ９例胎儿则为非整倍体染色体核型。 在 ８ 例颈部透明带或皮肤增厚但染色体核型正常的胎儿中，
１例为在妊娠 １５ ＋３周时行超声检查检出胎儿颈项部皮肤水肿，皮肤厚度为 ８畅０ ｍｍ（表 ５），另外 ７ 例均为在
妊娠 １０ ～１３ 周内行超声检查检出胎儿颈部透明带增厚（表 ４），这 ７例中的 ６例在以后的孕期超声随诊检查
中没有探查到任何其他的异常征象，其妊娠早期增厚的颈部透明带厚度平均为 ３畅７ ｍｍ （范围 ３畅０ ～
５畅７ ｍｍ），至妊娠中期时颈部透明带消退，未进展至颈项部皮肤水肿。 另外 １例颈部透明带增厚但染色体核
型正常胎儿至妊娠中期进行超声检查时发现已进展为淋巴管囊肿，超声图像显示为胎儿颈项部的壁薄可见
多个分隔的无回声。

９ 例非整倍体染色体核型的胎儿包括 ４例 ２１唱三体，２ 例 １３唱三体，３ 例 １８唱三体，其中有 ７ 例胎儿为通过
发现颈部透明带增厚而检出（平均厚度为６畅０ ｍｍ，范围为３畅７ ～９畅２ ｍｍ）。 他们的平均检出时间为妊娠 １２ ＋５

周。 这 ７例胎儿中 １例（１３唱三体）超声未随诊到，１例妊娠１２ ＋３
周时颈部透明带厚度为 ４畅１ ｍｍ的１８唱三体胎

儿于妊娠 １６ ＋６
周时未发现颈项部皮肤水肿，但合并其他异常，如手指屈曲、重叠且姿势固定，头颅形态异常

（草莓头）等畸形。 其他 ５例均为颈部透明带厚度＞５畅５ ｍｍ，且于妊娠中期进展为胎儿颈项部皮肤水肿。 另
外 ２例非整倍体染色体核型的胎儿 １ 例（１８唱三体）通过妊娠中期（１６ ＋４

周）行超声检查发现颈项部皮肤水
肿，１ 例（２１唱三体）于妊娠中期（１５ ＋２

周）超声发现胎儿淋巴管囊肿而检出（表 ５）。
３畅颈部透明带或颈项部皮肤增厚胎儿父母的资料：收集 １７ 例颈部透明带或颈项部皮肤增厚胎儿父母

行为的相关资料，并对胎儿母亲是否吸烟、是否饮酒、近期内是否接受过 Ｘ线照射、近期内是否服用过避孕
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药、妊娠前后是否补充过叶酸，胎儿父亲是否吸烟、是否饮酒及近期内是否接受过 Ｘ线照射等影响因素进行
χ２
检验，结果见表 ６和表 ７。

表 4　进行染色体核型分析的妊娠 １０ ～１３周胎儿的颈部透明带厚度

组别 妊娠结局 例数
孕妇年龄（岁）

范围 平均

检测时孕周

范围 平均

颈部透明带厚度（ｍｍ）
范围 平均

颈部透明带厚度分布（例）

３   畅０～３ 构畅９ ｍｍ ４ 圹圹畅０～４ 墘畅９ ｍｍ ＞５   畅０ ｍｍ
正常染色体核型 正常胎儿 ６ k２０ ～３７ 邋３０  １０ ＋２ ～１３ ＋４ １２ ＋１ ３ ""畅０ ～５ 刎畅７ ３ 铑铑畅７ ４ 破１ 棗１ A

异常胎儿 １ k－ ３１  － １３ ＋２ － ７ 铑铑畅１ ０ 破０ 棗１ A
异常染色体核型 ７ k２６ ～４１ 邋３２  １１ ＋４ ～１３ ＋６ １２ ＋５ ３ ""畅７ ～９ 刎畅２ ６ 铑铑畅０ １ 破１ 棗５

表 5　９例非整倍体染色体核型胎儿的超声表现

染色体核型 孕妇年龄（岁） 孕周 颈部透明带厚度或皮肤厚度（ｍｍ） 超声随诊

２１唱三体 ３２ c１３ ＋１ ５ 腚腚畅８ 胎儿颈部皮肤水肿

２１唱三体 ３６ c１５ ＋２ ８ 腚腚畅２ 淋巴管囊肿

２１唱三体 ４１ c１１ ＋４ ６ 腚腚畅７ 胎儿颈部皮肤水肿

２１唱三体 ３２ c１１ ＋６ ５ 腚腚畅９ 胎儿颈部皮肤水肿

１３唱三体 ２６ c１２ ＋５ ６ 腚腚畅６ 胎儿颈部皮肤水肿

１８唱三体 ２６ c１２ ＋３ ４ 腚腚畅１ 手指屈曲、重叠且姿势固定，头颅形态异常（草莓头）

１８唱三体 ３３ c１３ ＋６ ９ 腚腚畅２ 胎儿颈部皮肤水肿

１８唱三体 ３４ c１６ ＋４ ７ 腚腚畅９ 胎儿颈部皮肤水肿

１３唱三体 ３２ c１３ ＋２ ３ 腚腚畅７ 未随诊到

表 6　颈部透明带或颈项部皮肤增厚胎儿母亲资料（例）

影响因素 核型正常 核型异常 P 值

吸烟 是 ２  １ G０ aa畅５７６

否 ６  ８ G
饮酒 是 ５  ３ G０ aa畅３４７

否 ３  ６ G
Ｘ 线照射 是 ３  ２ G０ aa畅６２０

否 ５  ７ G
避孕药 服用 ５  ３ G０ aa畅３４７

未服 ３  ６ G
叶酸 服用 ４  １ G０ aa畅１３１

未服 ４  ８ G

表 7　颈部透明带或颈项部皮肤增厚胎儿父亲资料（例）

影响因素 核型正常 核型异常 P 值

Ｘ 线照射 是 ４  ４ G１ aa畅０００

否 ４  ５ G
吸烟 是 ６  ８ G０ aa畅５７６

否 ２  １ G
饮酒 是 ６  ７ G１ aa畅０００

否 ２  ２ G
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　　应用 ＳＰＳＳ １３ ｆｏｒ Ｗｉｎｄｏｗｓ 统计软件进行统计处理与分析，因病例数＜４０，需用四格表资料的精确概率法
计算，均 P ＞０畅０５，可认为差异无统计学意义。 在这 １７ 例颈部透明带或颈项部皮肤增厚的胎儿中，胎儿染色
体核型是否正常与母亲是否吸烟、是否饮酒、近期是否接受过 Ｘ线照射、近期是否服用过避孕药及妊娠前后
是否补充过叶酸以及父亲是否吸烟、是否饮酒、近期是否接受过 Ｘ线照射关系不大。

讨　　论

１畅颈部透明带增厚的病理生理基础：目前尚不完全清楚，有学者认为：正常胚胎发育过程中，颈部淋巴
管与颈静脉窦在 １０ ～１４ 周左右相通，在颈部淋巴管与颈静脉窦相通之前，少量淋巴液积聚在颈部，出现短暂
回流障碍，形成暂时性的颈部透明带增厚，正常胎儿颈部透明带厚度随孕龄的增长而增厚，至妊娠 １３ 周时达
到最大厚度，一般在妊娠 １４周后则应消退，这可能因为早期妊娠末、中期妊娠初，胎儿淋巴系统迅速发育，约
在妊娠 １４ 周时发育完全［４］ 。 本研究 ６１０ 例胎儿中共有 １７ 例胎儿因行超声检查发现颈部透明带厚度≥
３畅０ ｍｍ或颈项部皮肤厚度≥６畅０ ｍｍ而进行了染色体核型分析检查。 经染色体核型分析，结果显示在这 １７
例胎儿中 ８例胎儿的染色体核型是正常的，另外 ９ 例胎儿则为非整倍体染色体核型。 在 ８ 例颈部透明带增
厚但染色体核型正常的胎儿中，６ 例在以后的孕期超声随诊检查中没有探查到任何其他的异常征象，其妊娠
早期增厚的颈部透明带厚度平均为 ３畅７ ｍｍ（范围３畅０ ～５畅７ ｍｍ），至妊娠中期时颈部透明带消退，未进展至
颈项部皮肤水肿，与文献报道相符［５］ 。

２畅颈部透明带厚度测量的临床意义：大量的研究证实，颈部透明带增厚与胎儿非整倍体染色体核型异
常有关［６］ ，其中 ２１唱三体为最常见，其发生率随母亲生育年龄的增加而增加，然而大多数孕妇年龄＜３５ 岁，故
多数染色体异常的新生儿的母亲年龄在 ３５ 岁以下［７］ 。
妊娠早中期测量胎儿颈部透明带厚度对孕妇不会造成损伤，被认为对筛查胎儿染色体异常非常有

效
［８］ 。 有学者认为这一指标是超声识别染色体异常胎儿的重要特征之一［９］ 。 从本文结果可以看出正常胎

儿颈部透明带厚度随孕周增加而增加，颈部透明带厚度妊娠 １０ ～１４周＜３畅０ ｍｍ、１４ ～１６ 周＜６畅０ ｍｍ，与文
献

［１０唱１１］
报道相符。

本研究组资料中，染色体核型正常胎儿平均颈部透明带厚度（３畅７ ｍｍ）明显小于染色体核型异常组
（６畅０ ｍｍ）。 大多数染色体核型正常的胎儿妊娠早期显示的颈部透明带增厚在妊娠 １４ 周后会自行消退，本
研究组 ８例中 ６例属于这种情况，１ 例进展为胎儿颈项部皮肤水肿，１ 例进展为淋巴管囊肿。 在染色体核型
异常的 ９例中，７例胎儿通过发现颈部透明带增厚而检出，他们的平均检出时间为妊娠 １２ ＋５

周。 另外 ２ 例非
整倍体染色体核型的胎儿 １例（１８唱三体）通过妊娠中期（１６ ＋４

周）行超声检查发现颈项部皮肤水肿，１ 例（２１唱
三体）于妊娠中期（１５ ＋２周）超声发现胎儿淋巴管囊肿而检出。 这 ２例胎儿如能在孕早期就进行产前超声检
查，则有可能将检出染色体异常的时间提前。 本研究发现颈部透明带厚度的演变过程在染色体正常胎儿与
异常胎儿组中是不同的，因此在妊娠早中期检查颈部透明带厚度并密切随诊观察其变化对染色体核型异常
胎儿及高危胎儿的检出意义重大。
同时，本研究通过对 １７例颈部透明带或颈项部皮肤增厚胎儿中染色体核型正常组与染色体核型异常组

的父母在孕期及近期的相关行为进行统计分析，结果显示颈部透明带或颈项部皮肤增厚的胎儿中，胎儿染
色体核型是否正常与母亲是否吸烟、是否饮酒、近期是否接受过 Ｘ线照射、近期是否服用过避孕药及妊娠前
后是否补充过叶酸以及父亲是否吸烟、是否饮酒、近期是否接受过 Ｘ线照射关系不大。 但由于本研究收集
的病例相对较少，笔者认为可能需要进一步增大样本量来证实此观点是否正确。

３畅颈部透明带测量的注意事项：标准测量方法为于胎体正中矢状切面测量颈部透明带厚度，测量时显
示胎儿后背部轮廓的纵切面，胎头与脊柱在一条直线上［１２］ 。 在此切面上，将测量点放置于两条高回声线的
内侧缘进行测量，即皮肤回声及颈椎筋膜层之间的颈部透明带；颈部皮肤测量应放置于枕部颅骨外缘及皮
肤外层；要求使用高分辨率实时超声诊断仪，测量精度应达到 ０畅１ ｍｍ［１３］ 。 有颈部脑脊膜膨出、颈部脐带时
要注意辨认，避免误诊［１４］ 。 如用经腹超声测量困难时可改用经阴道超声测量。 不同操作者之间测量值也有
一定差异［１５］ ，因此，颈部透明带厚度测量要求超声诊断人员能正确掌握测量的标准切面和方法，以减少人为
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误差。
４畅产前超声检测胎儿颈部透明带厚度的优缺点：产前超声检测胎儿颈部透明带厚度是一种无创性的筛

查胎儿染色体异常的手段，使用此方法可减少不必要的侵入性检查，减少对孕妇及胎儿的伤害［１６］ 。 本研究
通过产前超声检测妊娠 １０ ～１３周胎儿颈部透明带的厚度，显示颈部透明带厚度增加与胎儿染色体核型异常
之间关系十分密切。 虽然这个阶段超声对胎儿详细的解剖结构不太容易观察清楚，但通过超声检测颈部透
明带的厚度及其在以后妊娠中的变化，对染色体核型异常胎儿和高危胎儿的检出非常有帮助［１７］ 。 同时对胎
儿畸形的鉴别诊断及判断胎儿预后等也有重要作用。 但这种方法的假阳性率较高也是一个不容忽视的问
题，因此要求测量非常精确才能提高其诊断率。 该方法安全性高、可重复性强、孕妇接受率高，目前已成为
最有效且敏感的用于妊娠早中期筛查胎儿染色体异常的超声指标。
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