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超声检出肱骨和股骨短小对筛查胎儿染色体三体的价值
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椲摘暋要椵暋目的暋评价超声检出肱骨和股骨短小对诊断胎儿染色体三体的价值暎方法暋对妊娠中期和中晚期有产前诊

断指征的椂棿棽 名孕妇行羊水和脐血穿刺术检查染色体核型棳常规测量胎儿的双顶径暍肱骨和股骨长度棳计算肱骨和股骨

短小对检出胎儿染色体三体的评价指标暎结果暋接受穿刺的椂棿棽 名孕妇中棳检出染色体三体胎儿椆椄胎棳其中肱骨股骨

均短小 棽胎棬棽棷椆椄棳棾棶棸椂棩棭棳单纯肱骨短小棽椄胎棬棽椄棷椆椄棳棽椄棶椃棩棭棳单纯股骨短小棽棻胎棬棽棻棷椆椄棳棽棻棶棿棾棩棭暎核型正常的

椂棻棾棸胎儿中棳肱骨股骨均短小棻椃椆胎棳单纯肱骨短小椂椆椃胎棬椂椆椃棷椂棻棾棸棳棻棻棶棾椃棩棭棳单纯股骨短小椃棿棸胎棬椃棿棸棷椂棻棾棸棳棻棽棶
棸椃棩棭暎染色体三体胎儿中单纯肱骨暍股骨短小检出率明显高于正常胎儿棬 椉棸棶棸 棭暎超声检出单纯肱骨短小暍股骨短小

诊断染色体三体的敏感度分别为椂棸棶椄椃棩棬棽椄棷棿椂棭暍棿 棶椂 棩棬棽棻棷棿椂棭棳特异度分别为椄棿棶椂椄棩棬棾椄棿棷棿 棻棭暍椄棾棶椃棿棩棬棾椄棻棻棷
棿 棻棭棳阳性预测值分别为棾棶椄椂棩棬棽椄棷椃棽 棭暍棽棶椃椂棩棬棽棻棷椃椂棻棭棳阴性预测值椆椆棶棿棩棬棾椄棿棷棾椄椃棽棭暍椆椆棶棾 棩棬棾椄棻棻棷棾椄棾椂棭暎结

论暋产前超声检出肱骨和股骨短小对筛查胎儿染色体三体有重要价值暎
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暋暋胎儿染色体异常是导致先天畸形的重要原因椲棻椵暎
目前超声已广泛应用于产前筛查椲棽椵暎长骨短小被认为

是染色体异常的特征之一暎本研究通过分析椂棿棽 名

孕妇的羊水细胞和脐血染色体核型棳利用公式计算各

胎儿 实 际 测 量 股 骨 长 度 棬斸斻旚旛斸旍旍旟 旐斿斸旙旛旘斿斾旀斿旐旛旘
旍斿旑旂旚旇棳斄斊斕棭棷预测股骨长度棬斿旞旔斿斻旚斿斾旀斿旐旛旘旍斿旑旂旚旇棳
斉斊斕棭比值暍实际测量肱骨长度棬斸斻旚旛斸旍旍旟旐斿斸旙旛旘斿斾旇旛灢
旐斿旘旛旙旍斿旑旂旚旇棳斄斎斕棭棷预测肱骨长度棬斿旞旔斿斻旚斿斾旇旛旐斿灢
旘旛旙旍斿旑旂旚旇棳斉斎斕棭比值棳同时计算肱骨和股骨短小对

检出胎儿染色体三体的评价指标棳综合评价股骨和肱

骨短小对检出胎儿染色体三体的价值暎
棻暋资料与方法

棻灡棻 一般资料暋收集棽棸棸椆年椃月 日暘棽棸棻棽年棻棽
月棾棻日到中国医科大学附属盛京医院检查或咨询暍有
羊水和脐血穿刺指征并细胞培养成功的孕妇椂棿棽 名棳
年龄棻椄暙棿椄岁棳平均棬棾棸灡椂暲棿灡 棭岁棳孕周棻椃暙棾椃周暎
羊水和脐血穿刺指征包括椇高龄孕妇棬棾 岁以上棭暍唐
氏综合征高危棬唐氏综合征筛查风险率曒棻棷棽椃棸棭暍某些

超声异常暍神经管缺陷棬旑斿旛旘斸旍旚旛斺斿斾斿旀斿斻旚棳斘斣斈棭高
危暍棻椄灢三体高风险暍不良孕产史暍夫妇中有染色体异常

史暍家族遗传史暍孕妇智力低下暍服药史暍病毒感染或有

明显致畸因素接触史等暎所有孕妇均签署知情同意

书棳并接受羊水和脐血穿刺术及染色体核型分析暎
棻灡棽 仪器与方法暋采用 斍斉斨旓旍旛旙旓旑斉椄超声诊断仪棳
探头频率棿暙椂斖斎旡暎经腹行多切面扫查棳依次扫查

胎儿头颅暍颜面部暍颈部暍胸腹部暍内脏暍四肢及脊椎等棳
对怀疑异常部位仔细扫查棳并随访观察暎常规测量有

关数据并记录胎儿双顶径暍肢体长度暍羊水量暍胎盘厚

度等暎斄斊斕棷斉斊斕曑棸灡椆棻为股骨短小椈斄斎斕棷斉斎斕曑
棸灡椄椆为 肱 骨 短 小暎斉斎斕暍斉斊斕 计 算 公 式椇斉斊斕椊
棴椆灡棾棻棸 棲棸灡椆棸棽椄暳 双 顶 径椈斉斎斕椊 棴椃灡椆棿棸棿棲
棸灡椄棿椆棽暳双顶径椲棾椵暎
棻灡棾 标本采集暋在超声引导下行羊膜腔穿刺术棳抽取

羊水棽棸暙棾棸旐旍送实验室培养暎在超声引导下行脐血

穿刺术棳取脐血棽旐旍置于肝素钠抗凝的一次性取血管

中棳送实验室培养暎
棻灡棿 染色体核型分析暋斍 显带后观察计数培养细胞

的棻 暙棾棸个中期分裂相棳分析棾暙 个核型棳发现异常

核型时加倍暎
棻灡 统计学分析暋采用斢斝斢斢棻椃灡棸统计学分析软件暎

对计数资料采用 棽 检验行组间比较棳 椉棸灡棸 为差异

有统计学意义暎
棽暋结果

共椂棿椂椂名孕妇接受羊膜腔和脐血穿刺术棳椂棿棽
名细胞培养成功棳成功率椆椆棶棾椃棩暎分析椂棿棽 名孕妇

的羊水和脐血细胞染色体核型棳共检出椆椄胎染色体三

体棳检出率为棻棶棾棩棬椆椄棷椂棽棿 棭棳其中肱骨股骨均短小

棽胎棬棽棷椆椄棳棾棶棸椂棩棭棳单纯肱骨短小棽椄胎棬棽椄棷椆椄棳
棽椄棶椃棩棭棳股骨短小棽棻胎棬棽棻棷椆椄棳棽棻棶棿棾棩棭椈核型正常

椂棻棾棸胎棳肱骨股骨均短小棻椃椆胎棳单纯肱骨短小椂椆椃
胎棬椂椆椃棷椂棻棾棸棳棻棻棶棾椃棩棭棳单纯股骨短小椃棿棸胎棬椃棿棸棷
椂棻棾棸棳棻棽棶棸椃棩棭椈其他异常核型棻椆椃胎暎染色体三体胎

儿单纯肱骨暍股骨短小检出率明显高于核型正常胎儿

棬棽椊椃棻棶棻棿棽暍棽椄棶棿椄棸棳 均椉棸棶棸 棭暎超声检出单纯肱

骨短小诊断染色体三体的敏感度为椂棸棶椄椃棩棬棽椄棷棿椂棭棳
特异度为 椄棿棶椂椄棩棬棾椄棿棷棿 棻棭棳准确率为 椄棿棶棿 棩
棬棾椄椄棽棷棿椆椃棭棳阳性预测值为棾棶椄椂棩棬棽椄棷椃棽 棭棳阴性预

测值为椆椆棶棿棩棬棾椄棿棷棾椄椃棽棭棳漏诊率为棾椆棶棻棾棩棬棻椄棷
棿椂棭棳误诊率为棻 棶棾棽棩棬椂椆椃棷棿 棻棭暎

超声检出单纯股骨短小诊断染色体三体的敏感度

为棿 棶椂 棩棬棽棻棷棿椂棭棳特异度为椄棾棶椃棿棩棬棾椄棻棻棷棿 棻棭棳
准确率为椄棾棶棾椂棩棬棾椄棾棽棷棿椆椃棭棳阳性预测值为棽棶椃椂棩
棬棽棻棷椃椂棻棭棳阴性预测值为椆椆棶棾 棩棬棾椄棻棻棷棾椄棾椂棭棳漏诊

率为 棿棶棾 棩棬棽棷棿椂棭棳误诊率为棻椂棶棽椂棩棬椃棿棸棷棿 棻棭暎
棾暋讨论

超声筛查染色体病包括两方面棳一是胎儿解剖结

构畸形棳畸形部位越多棳其患染色体异常的风险越大椈
二是染色体异常标记棳使胎儿患染色体病风险增高棳被
称为胎儿的暟超声软标志暠椲棿椵暎
棾灡棻 染色体三体综合征暋一些超声软指标与染色体

三体关系密切椲椵暎研究报道椲椂椵染色体三体的发生率由

高到低依次为棽棻灢三体综合征暍棻椄灢三体综合征暍棻棾灢三

体综合征暎
棾灡棽 胎儿双顶径和长骨测量暋双顶径测量椇超声扫描

胎头横切面棳并在丘脑平面冻结图像棳用电子尺标自头

颅光环的一侧外缘与脑中线垂直测至另一侧内缘棳测
量胎儿双顶径暎长骨测量椇测量肱骨和股骨骨干的长

度棳即有钙化的部分长度暎股骨长度和肱骨长度被作

为孕中期筛查指标暎
棾灡棾 长骨短小与胎儿染色体异常的关系暋染色体疾
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图棻暋孕妇棾棻岁棳孕棽棾周棳双顶径 椂旐旐棳股骨长度棾棿旐旐棳羊水过多棬羊水深椃灡棾斻旐棳斄棭棳胎儿股骨短小棬斄斊斕棷斉斊斕椊棸灡椄棽棳斅棭暍胎儿颈后

部皮肤皱褶增厚棳棸灡椄棻斻旐棬斆棭棳超声提示椇胎儿多发畸形棳核型是棿椃棳斬斘棳棲棽棻棬羊水棭

图棽暋孕妇棽椄岁棳孕棽棽周棳室间隔缺损棸灡棽椆斻旐棳伴有单脐动脉棳超声提示椇胎儿多发畸形棳核型是棿椃棳斬斘棳棲棻椄棬羊水棭暋暋图棾暋棽椂岁棳孕
棽 周棳双顶径椂棽旐旐棳股骨长度棾椂灡棿旐旐棳肱骨长度棾灡棾旐旐棳胎儿股骨短小棬斄斊斕棷斉斊斕椊棸灡椃椄棭暍肱骨短小棬斄斎斕棷斉斎斕椊棸灡椃椆棭棳双侧脉络

丛囊肿大小分别为棸灡 斻旐暳棸灡棾椃斻旐棳棸灡椆棽暳棸灡椃棾斻旐棳超声提示椇胎儿多发畸形棳核型是棿椃棳斬斘棳棲棻椄棬脐血棭暋斄灡 测量肱骨和股骨长度椈
斅棶测量双侧脉络丛囊肿大小

病与胎儿股骨长暍肱骨长暍足长等密切相关暎研究证

实棳胎 儿 长 骨 短 小 与 棽棻灢三 体暍棻椄灢三 体暍三 倍 体 及

斣旛旘旑斿旘综合征有关暎股骨是判断染色体非整倍体异

常标记之一椲椃椵暎研究报道椲椃椵棳棽棻灢三体胎儿中棳股骨短

小胎儿占棻棿棩椈而在正常胎儿中棳股骨短小仅占椂棩椈
该项研究中棽棻灢三体儿和正常胎儿股骨短小检出率均

明显低于本研究棳分析原因棳可能是计算 斉斊斕暍斉斎斕
的回归方程中固定的参数是根据体型高大的欧美人种

确定的棳中国人双顶径普遍比欧美人大棳而四肢长骨却

普遍比欧美人短棳导致结果存在差异暎
棾灡棿 斄斊斕棷斉斊斕暍斄斎斕棷斉斎斕比值法评价胎儿股骨暍
肱骨短小的优越性 产前诊断胎儿股骨暍肱骨短小时棳
常因孕妇记不清末次月经时间或月经不规律而直接影

响到孕周推算的准确性棳进而影响 斖棴棽斢斈对胎儿股

骨暍肱骨短小的评价椈而 斄斊斕棷斉斊斕暍斄斎斕棷斉斎斕比值

不受孕周推算不准确的影响棳可以消除孕龄所带来的

偏倚棳相比采用 斄斊斕棷斉斊斕暍斄斎斕棷斉斎斕比值对胎儿股

骨暍肱骨短小进行评价比采用正常人群的 斖棴棽斢斈更

为合理暍客观和准确暎
棾灡 染色体三体的超声异常表现暋除股骨暍肱骨短小

外棳染色体三体的其他超声异常表现包括颈后部皮肤

皱褶增厚棳脉络丛囊肿棬斻旇旓旘旓旈斾旔旍斿旞旛旙斻旟旙旚旙棳斆斝斆棭棳
颜面部异常暍唇腭裂暍小下颌棳小脑蚓部缺失暍小脑小暍
小脑延髓池增宽棳全前脑棳轻度脑室扩张棳轻度肾盂扩

张棳胎儿水肿暍胸腹腔积液棳室间隔缺损棳十二指肠狭窄

或闭锁棳食管闭锁棳胎儿宫内发育迟缓棬旈旑旚旘斸旛旚斿旘旈旑斿
旂旘旓旝旚旇旘斿旙旚旘旈斻旚旈旓旑棳斏斦斍斠棭棳双侧上肢畸形暍桡骨缺如

不除外棳钩状手棳脐膨出棳单脐动脉棳脐动脉舒张期血流

异常棳永久性右脐静脉及脐带囊肿等暎
棾灡椂 超声检出长骨短小对诊断筛查染色体三体的价

值暋超声不仅可诊断四肢畸形棳还可推断染色体异

常椲椄灢棻棸椵暎本研究中根据超声检出长骨短小诊断染色体

三体的敏感度暍特异度暍阴性预测值暍准确率较高棳而阳

性预测值较低暎临床上棳当某种疾病的病死率较高或

因该病的漏诊有可能造成严重后果时棳首先应选用敏

感度高的检查方法椈当误诊恶性肿瘤或预后不良疾病

会给患者及家属带来不必要的痛苦及心理负担和精神

压力时棳应选用特异度高的诊断方法暎特异度越高棳阳
性预测值越大棳对确诊疾病越有把握棳敏感度越高棳阴
性预测值越大棳对排除待查疾病越有把握暎染色体三

体胎儿的死亡率较高棳超声检出肱骨暍股骨短小对检出

胎儿染色体三体敏感度暍特异度暍阴性预测值暍准确率
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均较高棳具有临床应用价值暎本研究染色体三体胎儿

中肱骨短小的检出率高于股骨短小棳肱骨短小检出染

色体三体的敏感度暍特异度暍阳性预测值暍阴性预测值暍
准确率均高于股骨短小棳而漏诊率暍误诊率均低于股骨

短小棳充分说明肱骨短小比股骨短小更有应用和预测

价值暎
棾灡椃 超声检出长骨短小对筛查染色体三体的局限性

暋染色体三体长骨仅有轻度短小棳且与正常胎儿有较

大范围的重叠棳诊断时一定要同时分析股骨和肱骨的

长度棳而且需要注意与胎儿其他结构畸形或染色体超

声标记相结合棳进行全面综合评价暎如图棻是股骨短

小同时伴有羊水过多暍胎儿颈后部皮肤皱褶增厚多种

畸形合并存在椈图棽为室间隔缺损伴有单脐动脉椈图棾
为胎儿股骨暍肱骨短小伴有双侧斆斝斆暎

综上所述棳产前超声检出肱骨和股骨短小对筛查

胎儿染色体三体有重要价值暎
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