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羊水产前诊断与无创产前基因检测 
在产前诊断中的临床价值
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摘要：目的 探讨羊水产前诊断与无创产前基因检测在产前诊断中的应用价值，为临床诊治提供依据。方法 回顾性分析 2018 年

9 月至 2021 年 9 月于南通市妇幼保健院行产前诊断的 20 838 例孕妇的临床资料，根据检测方法不同分为穿刺组（2 076 例）与无创组 

（18 762 例）。穿刺组孕妇进行羊水细胞染色体核型分析，无创组孕妇通过高通量测序技术进行基因测序分析，并对阳性者行羊水细胞染

色体核型分析。分析穿刺组、无创组孕妇产前胎儿染色体异常的检出情况；比较两组孕妇产前胎儿染色体异常率，分析无创产前基因检测

的诊断效能。结果 穿刺组孕妇经羊水产前诊断胎儿染色体异常核型 54 例，阳性检出率为 2.60%，其中染色体数目异常 38 例（70.37%），

结构异常 16 例（29.63%）；无创组孕妇经无创产前基因检测胎儿染色体异常阳性 125 例，经羊水穿刺最终确诊 62 例，阳性检出率为

0.33%，其中 21- 三体、18- 三体阳性的患病确诊率均为 100.00%；无创组孕妇产前基因检测染色体异常情况的阳性检出率（0.33%）低于

穿刺组（2.60%）（P<0.05）；经检测，无创组孕妇中胎儿染色体异常真阳性 62 例，假阳性（误诊）63 例，无创基因检测的灵敏度为

100.00%，阳性预测值为 49.60%。结论 无创产前基因检测在产前诊断中具有较高的灵敏度，对 21- 三体与 18- 三体的诊断价值较高，但

在产前胎儿染色体异常类型的检测中诊断范围有限，羊水产前诊断仍具有不可取代的优势。
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出生缺陷病因复杂，其中染色体异常是其发病的主

要原因，且目前尚未发现有效的防治方法，因此孕妇进行

产前基因检测具有重要意义。染色体异常筛查可及早发现

胎儿的出生缺陷，以采取积极有效的干预措施，避免缺陷

新生儿出生，提高家庭幸福指数 [1]。产前诊断可判断胎儿

染色体畸变，进而避免染色体异常导致的胎儿死亡、发育

畸形等情况，羊水穿刺为临床常用的产前诊断方案，可通

过穿刺羊水标本进行细胞培养，进而判断胎儿染色体异常

情况，但其为有创操作，具有感染风险 [2]。无创产前基因

检测技术通过采集孕妇血液标本便可评估胎儿染色体异常

情况，具有无创取样、无流产风险等特点 [3]。本研究旨在

探讨羊水产前诊断与无创产前基因检测在孕妇产前诊断中

的临床价值，为胎儿异常筛查提供新的诊断依据，现报道

如下。

1 资料与方法

1.1 一般资料 回顾性分析 2018 年 9 月至 2021 年 9 月

于南通市妇幼保健院行产前诊断的 20 838 例孕妇的临

床资料，根据不同诊断方法分为穿刺组（2 076 例）与

无创组（18 762 例）。穿刺组孕妇年龄 22~49 岁，平均

（30.67±4.82）岁；产次 0~3 次，平均（1.10±0.12）次。

无创组孕妇年龄 22~49 岁，平均（30.45±4.88）岁；产次

0~3 次，平均（1.10±0.14）次。两组孕妇一般资料经比
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较，差异无统计学意义（P>0.05），组间具有可比性。纳

入标准：有不良孕产史者；夫妻双方有遗传病者；产前 B
超发现问题者；无心、肝、肾等器官功能障碍者；临床资

料完整者；单胎妊娠者等。排除标准：具有染色体非整倍

体疾病史者；且近期接受过异体输血、移植手术、干细胞

治疗、免疫治疗者；具有羊水穿刺检测禁忌证者等。本研

究经院内医学伦理委员会批准。

1.2 检测方法 穿刺组孕妇进行产前羊水细胞学染色体

核型分析，于门诊手术室进行羊水穿刺，严格遵循无菌

操作，B 超介导下经腹羊膜腔穿刺术取材，明确胎儿方

位、胎盘位置及羊水情况后注意选择抽取羊水的路径，通

过穿刺针抽取羊水 20 mL，然后进行羊水细胞培养、G 显

带染色体核型分析，根据国际人类细胞遗传学命名体系

（ISCN2009）进行核型分析及计数。无创组孕妇进行高通

量测序技术测序分析胎儿患染色体异常情况，采集孕妇晨

起空腹静脉血约 5 mL，置于预先盛有抗凝剂的采血管中，

以 3 000 r/min 的转速离心 10 min，分离血浆，采用高盐吸

附低盐洗脱方法提取脱氧核糖核酸（DNA），采用基因测

序仪（中山大学达安基因股份有限公司，型号：DA8600）
按照标准操作手册进行建库与测序，使用基因组 DNA 文

库制备试剂盒，依托 IonProton 平台，进行大规模平行测

序，分析胎儿患染色体异常情况。

1.3 观察指标 ①穿刺组孕妇产前胎儿染色体异常检出

情况。包括数目异常（21- 三体、18- 三体、13- 三体、45，X、

47，XYY、47，XXX、多倍体）、结构异常（易位、臂间倒

位、多态），分析产前诊断结果。②无创组孕妇产前胎儿

染色体异常检出情况。无创产前基因检测阳性包括 21- 三
体、18- 三体、13- 三体、45，X、47，XXX、47，XYY，其他等，

分析其无创产前基因检测结果，检测为阳性的孕妇进一步

行羊水穿刺诊断。③胎儿染色体异常的诊断情况。以羊水

穿刺诊断结果为金标准，分析无创组孕妇产前基因检测的

诊断效能，灵敏度 = 真阳性例数 /（真阳性 + 假阴性）例

数 ×100%，阳性预测值 = 真阳性例数 /（真阳性 + 假阳性）

例数 ×100%，误诊率 = 假阳性例数（假阳性例数 + 真阴

性例数 ×100%。

1.4 统计学方法 采用 SPSS 21.0 统计软件分析数据，计

数资料以 [ 例 (%)] 表示，采用 χ 2 检验。以P<0.05 为差异

有统计学意义。

2 结果

2.1 穿刺组孕妇产前胎儿染色体异常检出情况 穿刺组 
2 076 例孕妇，采用羊水细胞学染色体核型分析，对存在

唐筛高风险、唐筛临界风险、高龄、B 超显示胎儿畸形、

孕妇为唐氏综合征、胎儿颈部透明带厚度增厚等高风险情

况进行分析，结果显示，共检出异常核型 54 例，检出率

为 2.60%，其中染色体数目异常 38 例（70.37%），结构异

常 16 例（29.63%），见表 1。
2.2 无创组孕妇产前胎儿染色体异常检出情况 无创组

18 762 例孕妇，采用无创产前基因检测方法，对存在唐筛

高风险、唐筛临界风险、高龄、错过唐筛孕周检测等高风

险情况进行分析，结果显示，阳性 125 例，经羊水穿刺最

终确诊 62 例，其中 21- 三体、18- 三体阳性的患病确诊率

均为 100.00%，见表 2。
2.3 胎儿染色体异常的诊断情况 穿刺组孕妇确诊异常

核型 54 例，阳性检出率为 2.60%；无创组孕妇检测出阳

性例数 125 例，再行羊水产前诊断确诊异常核型 62 例，

阳性检出率为 0.33%，无创组孕妇产前基因检测染色体

异常情况的阳性检出率低于穿刺组，差异有统计学意义

（χ 2 = 174.098， P <0.05）；无创产前基因检测对胎儿染色

体异常诊断的灵敏度为 100.00%（62/62），阳性预测值为

49.60%（62/125），见表 3。
3 讨论

出生缺陷是导致孕妇早期流产、婴儿围产期死亡、先

表 1 穿刺组孕妇产前胎儿染色体异常检出情况 [ 例 (%)]

类型 异常核型 唐筛高风险 唐筛临界风险 高龄 胎儿畸形 孕妇为唐氏综
合征

胎儿颈部透明
带厚度增厚

父母一方染色
体异常 合计

数目异常 21- 三体 3(0.14) 0(0.00) 5(0.24) 1(0.05) 1(0.05) 6(0.29) 0(0.00) 16(0.77)

18- 三体 2(0.10) 0(0.00) 2(0.10) 3(0.14) 0(0.00) 2(0.10) 0(0.00)  9(0.43)

13- 三体 0(0.00) 0(0.00) 0(0.00) 1(0.05) 0(0.00) 0(0.00) 0(0.00)  1(0.05)

45，X 3(0.14) 0(0.00) 0(0.00) 0(0.00) 0(0.00) 0(0.00) 0(0.00)  3(0.14)

47，XYY 2(0.10) 2(0.10) 0(0.00) 0(0.00) 0(0.00) 0(0.00) 0(0.00)  4(0.19)

47，XXX 1(0.05) 0(0.00) 3(0.14) 0(0.00) 0(0.00) 0(0.00) 0(0.00)  4(0.19)

多倍体 0(0.00) 0(0.00) 0(0.00) 1(0.05) 0(0.00) 0(0.00) 0(0.00)  1(0.05)

结构异常 易位 1(0.05) 0(0.00) 1(0.05) 0(0.00) 0(0.00) 0(0.00) 3(0.14) 5(0.24)

臂间倒位 0(0.00) 2(0.10) 0(0.00) 0(0.00) 0(0.00) 0(0.00) 0(0.00)  2(0.10)

多态 2(0.10) 0(0.00) 1(0.05) 0(0.00) 0(0.00) 0(0.00) 6(0.29)  9(0.43)

合计 54(2.60)
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天残疾及新生儿死亡的主要原因。新生儿染色体异常可导

致其智力低下、心血管畸形、免疫功能低下甚至死亡，因此

提高孕妇产前对胎儿染色体异常高危因素的认知，积极进

行产前诊断，终止合并严重遗传性疾病胎儿的妊娠过程，

具有重要的意义 [4]。传统产前诊断方法包括羊水穿刺、绒

毛活检、脐血穿刺等，但侵入性方法存在流产、感染、出

血等风险，对胎儿与孕妇均有一定不良影响 [5]。

胚胎发育期间羊膜腔中的液体称羊水，随着胎儿生长

发育，羊水中存在胎儿皮肤的上皮细胞，与羊水进行物质

交换的消化道细胞、呼吸道细胞等也会脱落在羊水中，羊

水产前诊断通过抽取羊水进行细胞培养，对胎儿的大部分

染色体数目和结构的异常均可有效检测，唐氏筛查结果显

示高风险、高龄、不良妊娠史、超声影像学结果异常及夫

妻双方染色体异常均为行羊水产前诊断的主要指征 [6]。但

是羊水产前诊断过程中可能发生羊水细胞培养失败、胎儿

宫内感染、羊水渗漏等；另外孕妇合并有先兆流产、前置

胎盘、肝炎活动期等情况下也不宜进行羊水产前诊断 [7]。

无创产前基因检测是将孕妇血浆中所有的 DNA 片段

进行高通量测序，其中包括母体和胎儿游离 DNA 片段，

确定基因所在的染色体位置，将检测结果和制备文库中相

应的正常染色体进行比较，结合生物信息分析可得出胎儿

发生染色体非整倍体的风险 [8]。21- 三体、18- 三体是新生

儿异常中最常见的染色体 [9]。无创产前检测可弥补唐氏筛

查的缺点，减少对羊水穿刺诊断技术的依赖，减轻孕妇

恐惧的心理负担，降低对孕妇的创伤 [10]。本研究结果显

示，穿刺组孕妇经产前羊水诊断检测出胎儿染色体异常 54

例，检出率为 2.60%；无创组孕妇经无创产前基因检测胎

儿染色体异常阳性 125 例，检出率为 0.67%，确诊 62 例，

确诊率为 0.33%，其中 21- 三体、18- 三体阳性的确诊率均

为 100.00%，提示无创产前基因检测对胎儿染色体异常中

21- 三体、18- 三体的诊断价值较高。

就 21- 三体和 18- 三体而言，无创产前基因检测的准

确性与羊水产前诊断无异，但羊水产前诊断除 21- 三体、

18- 三体外还能发现其他染色体的异常，如多倍体、染色体

平衡易位等，而无创产前基因检测在检测范围上受限 [11]。

母体体细胞嵌合、限制性胎盘嵌合、双胞胎一胎消失、母

体拷贝数变异等情况均会导致无创产前基因检测结果出

现假阳性，干扰检测结果 [12]。本研究结果显示，无创组

孕妇中胎儿染色体异常真阳性 62 例，假阳性 63 例，无创

基因检测的灵敏度为 100.00%，阳性预测值为 49.60%，

提示与无创产前基因检测相比，产前羊水诊断仍具有不可

取代的优势，对胎儿染色体异常的检出率更为准确，是判

断胎儿染色体疾病的金标准，与胡祝明等 [13] 研究结果一

致。无创产前基因检测存在一定的局限性，孕妇自身为

染色体数目异常的无法检出，且孕妇孕周较小或者提取

过程中胎儿游离 DNA 小于 10% 的被检者检测效果较差，

但对于主要的染色体异常疾病 21- 三体、18- 三体确诊率 
较高 [14]。

综上，无创产前基因检测对 21- 三体与 18- 三体的诊断

价值较高，其中诊断灵敏度高，但在产前胎儿染色体异常

类型的检测中诊断范围有限，可作为产前非整倍体检测的

补充手段。对有产前诊断禁忌证的孕妇可先行无创产前基

因检测，根据结果判断是否需进行进一步的介入诊断，降

低羊膜腔穿刺率；羊水产前诊断对胎儿染色体异常的检出

率更高，在产前诊断中仍具有不可取代的优势。但本研究

为单中心研究，羊水产前诊断与无创产前基因检测在孕妇

中的应用效果仍有待进一步、多中心研究予以验证。
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注：与穿刺组比，*P<0.05。

表 2 无创组孕妇产前胎儿染色体异常检出情况 [ 例 (%)]

无创产前基因检测阳性
无创产前基因检测指征

羊水穿刺诊断结果
唐筛高风险 唐筛临界风险 高龄 错过唐筛孕周检测 合计

21- 三体 20(0.11)  6(0.03)  4(0.02) 0(0.00)  30(0.16) 30(0.16)

18- 三体  9(0.05)  0(0.00)  5(0.03) 0(0.00)  14(0.07) 14(0.07)

13- 三体  8(0.04)  0(0.00)  0(0.00) 0(0.00)   8(0.04)  1(0.01)

45，X  8(0.04)  0(0.00) 14(0.07) 6(0.03)  28(0.15)  5(0.03)

47，XXX 10(0.05) 13(0.07)  0(0.00) 0(0.00)  23(0.12)  6(0.03)

47，XYY  7(0.04)  0(0.00)  0(0.00) 0(0.00)   7(0.04)  6(0.03)

其他 15(0.08)  0(0.00)  0(0.00) 0(0.00)  15(0.08)  0(0.00)

合计 125(0.67) 62(0.33)
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剖宫产术后产妇产褥感染的危险因素及预防措施分析
胡晓玲

（开江县中医院妇产科，四川 达州 636250）

摘要：目的 探讨剖宫产术后产妇发生产褥感染的危险因素，为后期疾病的临床预防提供有效参考依据。方法 回顾性分析 2017 年

5 月至 2021 年 8 月于开江县中医院行剖宫产的 784 例产妇的临床资料，根据是否发生产褥感染将其分为产褥感染组（40 例）和非产褥感

染组（744 例）。对两组产妇一般资料进行单因素分析，将单因素分析中差异有统计学意义的因素纳入多因素 Logistic 回归分析模型，筛

选剖宫产术后产妇发生产褥感染的危险因素。结果 产褥感染组产妇手术时长≥ 90 min、第二产程剖宫产、瘢痕子宫、有生殖道感染、

胎膜早破、产后出血、妊娠期合并糖尿病的产妇占比均显著高于非产褥感染组，血清降钙素原（PCT）、干扰素 -γ（IFN-γ）、转化生长

因子 -β（TGF-β）水平均显著高于非产褥感染组（均P<0.05）；多因素 Logistic 回归分析结果显示，瘢痕子宫、有生殖道感染、胎膜早

破、产后出血、妊娠期合并糖尿病及血清 PCT、TGF-β 水平高均为剖宫产术后产妇发生产褥感染的独立危险因素（OR = 2.545、3.099、

1.680、2.328、2.782、2.782、2.601，均P<0.05）。结论 剖宫产术后产妇产褥感染的危险因素包括瘢痕子宫、有生殖道感染、胎膜早

破、产后出血、妊娠期合并糖尿病及血清 PCT、TGF-β水平高等，临床针对以上情况的产妇应采取针对性的干预措施，以预防产褥感染的 

发生。
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